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PAPA sindrom

Verzija

2. DIJAGNOZA | LIJECENJE

2.1 Kako se uspostavlja dijagnoza?

Na PAPA sindrom moze se pomisliti kod djeteta sa ponavljaju¢im
epizodama bolnih upalnih artritisa koji klinicki slice septickom artritisu i
ne pokazuju odgovor na antibiotsku terapiju. Artritis i manifestacije na
kozi ne moraju se pojaviti u isto vrijeme i ne moraju biti prisutni kod
svakog bolesnika. Takoder, treba se provesti i detaljno ispitivanje
porodicne anamneze; bududi da je bolest autosomno dominantna, drugi
Clanovi porodice mogu imati bar neki od simptoma. Dijagnoza se
postavlja samo na osnovu genetske analize kako bi se uvjerili da postoji
mutacija PSTPIP1 gena.

2.2 Koja je vaznost testova?

Krvne pretrage: sedimentacija eritrocita (ESR), C-reaktivni protein (CRP)
i kompletna krvna slika obi¢no su abnormalni tokom epizode artritisa;
ovi testovi koriste se kako bi se ukazalo na prisutnost upale.
Abnormalne vrijednosti nisu specificne za dijagnozu PAPA sindroma.
Analiza zglobne tecnosti: tokom epizoda artritisa obi¢no se provodi
punkcija zgloba kako bi se dobila zglobna tecnost (poznata kao
sinovijalna tecnost). Sinovijalka teCnost bolesnika sa PAPA sindromom
obicno je gnojna (zuta i gusta) i sadrzi povisen broj neutrofila, vrste
bijelih krvnih stanica. Ova karakteristika slicna je septickom artritisu, ali
bakterijske kulture su negativne. Genetski testovi: jedini test koji
nedvosmisleno potvrduje dijagnozu PAPA sindroma je genetski test koji
pokazuje prisutnost mutacije u PSTPIP1 genu. Ovaj test se izvodi na
maloj kolicini krvi.
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Bududi da se radi o genetskoj bolesti, PAPA sindrom se ne moze
izlijeciti. Ipak, moze se lijeciti lijekovima koji kontrolisu upalu u
zglobovima i sprjeCavaju ostecenje zglobova. Isto vrijedi i za promjene
na kozi, mada je njihov odgovor na lijeCenje spor.

2.4 Koji su nacini lijecenja?

LijeCenje PAPA sindroma se razlikuje oviseci o dominantnoj
manifestaciji. Epizode artritisa obi¢no vrlo brzo odgovaraju na oralne ili
intra-artikularne kortikosteroide. Povremeno, njihova efikasnot nije
zadovoljavajuca i artritis se moze vrlo Cesto vracati, sto zahtjeva
dugotrajnu primjenu kortikosteroida, sto moze uzrokovati nuspojave.
Pyoderma gangrenosum pokazuje neki odgovor na oralne
kortikosteroide, a lijeci se i lokalnim (kremama) imunosupresantima i
protu-upalnim lijekovima. Odgovor je spor i lezije mogu biti bolne.
Nedavno u pojedina¢nim slucajevima lijeCenja novim biolosSkim
lijekovima koji inhibiraju IL-1 ili TNF te se pokazalo kako su pomenuti
lijekovi uc€inkoviti u lijeCenju pioderme i u sprecavanju ponavljanja
artritisa. S obzirom da se radi o rijetkoj bolesti, kontrolirane studije nisu
dostupne.

2.5 Koje su nuspojave lijecenja?

LijeCenje kortikosteroidima povezano je sa debljanjem, otokom lica i
promjenama raspolozenja. Dugorocno lijeCenje tim lijekovima moze
uzrokovati supresiju rasta i osteoporozu.

2.6 Koliko duge treba trajati lijecenje?
LijeCenjem se obicno pokuSava kontrolisati ponavljanje artritisa ili
manifestacija na kozi, a lijekovi se najcesée ne primjenjuju kontinuirano.

2.7 Sta je s nekonvencionalnim ili komplementarnim oblicima
lijecenja?
Nema objavljenih izvjeStaja o ucCinkovitosti komplementarnih terapija.
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2.8 Koliko ¢e dugo bolest trajati?
Oboljela djeca obic¢no postaju bolje kako rastu i bolest moze nestati.
Ipak, to se ne dogada sa svim bolesnicima.

2.9 Kakva je dugorocna prognoza (predvideni ishod i tok)
bolesti?

Simptomi godinama postaju blazi. Ipak, bududi da je PAPA sindrom vrlo
rijetka bolest, dugorocna prognoza je nepoznata.
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