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2. DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO

2.1 éComo se diagnostica?

Existe la posibilidad de considerar el sindrome PAPA en un nifio con
episodios repetidos de artritis inflamatoria dolorosa que se asemejen
clinicamente a la artritis séptica y no respondan al tratamiento con
antibioticos. Quizas las manifestaciones cutdneas y de artritis no
aparezcan al mismo tiempo o no se presenten en todos los pacientes.
También se debe llevar a cabo una evaluacion exhaustiva de los
antecedentes familiares. Puesto que la enfermedad es autosémica
dominante, es probable que otros miembros de la familia muestren al
menos algunos sintomas de la enfermedad. El diagndstico solo puede
realizarse mediante analisis genético para asegurar la presencia de
mutaciones en el gen PSTPIPL.

2.2 ¢Cudl es la importancia de los analisis?

Analisis sanguineos: los resultados de la velocidad de sedimentacién
globular (VSG), la proteina C-reactiva (CRP) y el hemograma estan
habitualmente alterados durante los episodios de artritis. Estos analisis
se utilizan para demostrar la presencia de inflamacién. Sin embargo,
sus anomalias no son especificas para el diagndstico del sindrome
PAPA.

Analisis de liquido articular: durante los episodios de artritis,
normalmente se realiza una puncidn articular para obtener liquido
articular (conocido como liquido sinovial). El liguido sinovial extraido de
los pacientes con el sindrome PAPA es purulento (amarillo y denso) y
contiene un elevado numero de neutréfilos, un tipo de glébulo blanco.
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Esta caracteristica es parecida a la artritis séptica pero, en este caso,
los cultivos bacterianos son negativos. Prueba genética: la Unica prueba
gue confirma de forma inequivoca el diagnéstico del sindrome PAPA es
una prueba genética que muestra la presencia de una mutacién en el
gen PSTPIP1. Esta prueba se realiza con una pequena cantidad de
sangre.

2.3 ¢Puede tratarse o curarse?

Puesto que se trata de una enfermedad genética, el sindrome PAPA no
se puede curar. A pesar de ello, se puede tratar con farmacos que
controlan la inflamacién articular y por tanto previenen los danos
articulares. Ocurre del mismo modo en las lesiones cutaneas, aungue
su respuesta al tratamiento es lenta.

2.4 éCuales son los tratamientos?

El tratamiento para el sindrome PAPA es diferente segun la
manifestacién dominante. Los episodios de artritis responden
habitualmente de forma mas rapida a los corticoesteroides por via oral
o intrarticular. En ocasiones, puede gue este tratamiento no sea eficaz
y que la artritis reaparezca con frecuencia, teniendo que recurrir al
tratamiento con corticoesteroides a largo plazo, lo que puede provocar
efectos secundarios. El pioderma gangrenoso muestra cierta respuesta
a los corticoesteroides por via oral y también se trata de forma habitual
con inmunodepresores via tépica (crema) y antiinflamatorios. La
respuesta es lenta y las lesiones pueden ser dolorosas. Recientemente,
se ha comunicado que, en casos aislados, el tratamiento con nuevos
farmacos bioldgicos que inhiben la IL-1 y el TNF son eficaces para
ambos tipos de pioderma y para el tratamiento y prevencién de las
recurrencias de artritis. Debido a la rareza de la enfermedad, no existen
estudios controlados disponibles.

2.5 éCuales son los efectos secundarios del tratamiento
farmacoloagico?

El tratamiento con corticoesteroides se asocia con aumento de peso,
hinchazdn de la cara y cambios de caracter. El tratamiento a largo plazo
con estos farmacos puede provocar retraso del crecimiento y
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osteoporosis.

2.6 ¢Cuanto tiempo deberia durar el tratamiento?

El tratamiento se indica habitualmente para el control de la recurrencia
de la artritis o para las manifestaciones cutaneas y, normalmente, no se
administra de forma continuada.

2.7 iéExiste algun tratamiento no convencional o
complementario?

No existen estudios publicados relativos a los tratamientos
complementarios efectivos.

2.8 ¢Cuanto tiempo durara la enfermedad?
En general, los nifios afectados mejoran a medida que crecen y las
manifestaciones de la enfermedad pueden llegar a desaparecer. No
obstante, esto no sucede en todos los pacientes.

2.9 ¢Cudl es el prondstico a largo plazo (evolucion y desenlace
previstos) de la enfermedad?

Los sintomas tienden a ser mas leves con la edad. No obstante, ya que
el sindrome PAPA es una enfermedad muy rara, no se conoce el
pronéstico a largo plazo.
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