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1. MIKA ON PAPA-OIREYHTYMA?

1.1 Mika se on?

PAPA on lyhenne englannin sanoista "Pyogenic Arthritis, Pyoderma
gangrenosum and Acne", mika on suomeksi markainen (mutta ei
bakteereita) niveltulehdus, ihon markainen kuolio ja akne. PAPA-
oireyhtyma on perinndllinen sairaus. Taudille ominaiseen
oirekolmikkoon kuuluvat toistuva niveltulehdus (artriitti), ihon
haavaumat (pyoderma gangrenosum eli ihon markainen kuolio) ja
kystinen akne.

1.2 Kuinka tavallinen se on?

PAPA-oireyhtyma on erittain harvinainen. Tautitapauksia on kuvattu
vain muutama. Sen esiintyvyytta ei kuitenkaan tiedeta tarkasti ja on
mahdollista, etta tauti on luultua yleisempi. PAPA-oireyhtymaa esiintyy
yhta paljon miehilla ja naisilla, ja tauti puhkeaa tavallisimmin
lapsuudessa.

1.3 Mika sen aiheuttaa?

PAPA-oireyhtyma on perinnodllinen sairaus, jonka taustalla on
PSTPIP1-geenin mutaatio. Geeni koodaa tulehdusreaktion saatelyyn
osallistuvaa valkuaisainetta, ja tapahtuneen mutaation seurauksena
valkuaisaineen toiminta muuttuu.

1.4 Onko se perinnollinen?
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PAPA-oireyhtyma on autosomissa vallitsevasti eli dominantisti periytyva
tauti, mika tarkoittaa, ettei se liity sukupuoleen ja etta ainakin toisella
vanhemmista esiintyy taudin oireita. Suvussa tautia esiintyy tavallisesti
useammalla kuin yhdella henkildlla ja tautia tavataan kaikissa
sukupolvissa. Jos toisella vanhemmista on PAPA-oireyhtyma, lapsen
sairastumistodennakoisyys on 50 %.

1.5 Miksi lapsella on PAPA-oireyhtyma? Voidaanko se
ehkaista?

Lapsi on sairastunut, koska han on perinyt muuttuneen PSTPIP1-geenin
jommaltakummalta vanhemmaltaan. Geenimuutoksen kantajalla
saattaa esiintya kaikki taudin oireet, mutta se ei ole valttamatonta.
Taudin puhkeamista ei pystyta estamaan, mutta oireita voidaan hoitaa.

1.6 Tarttuuko se?
PAPA-oireyhtyma ei ole tarttuva tauti.

1.7 Mitka ovat sen paaasialliset oireet?

Taudille tyypillisia oireita ovat niveltulehdus (artriitti), ihon haavaumat
(pyoderma gangrenosum eli ihon markainen kuolio) ja kystinen akne.
Kaikki oireet esiintyvat vain harvoin yhta aikaa. Niveltulehdusta
(artriitti) esiintyy tyypillisesti lapsuudessa (ensimmaisen kerran
1-10-vuotiaana) ja vain yhdessa nivelessa kerrallaan. Tulehtunut nivel
on turvonnut, kipea ja punoittava. Niveltulehdus nayttaa markaiselta eli
septiselta niveltulehdukselta (bakteerin aiheuttama niveltulehdus).
PAPA-oireyhtymaan liittyva niveltulehdus saattaa vaurioittaa nivelrustoa
ja nivelta ymparoivaa luuta. Suuria, markaisia ihon haavaumia
(pyoderma gangrenosum) esiintyy taudin myohaisemmassa vaiheessa
yleensa jaloissa. Kystinen akne on tavallinen murrosian oire, joka
saattaa kuitenkin jatkua aikuisikaan saakka. Aknea esiintyy kasvoilla ja
keskivartalossa. Ihon tai nivelen lieva loukkaantuminen usein pahentaa
oireita.

1.8 Onko tauti samanlainen kaikilla lapsilla?
PAPA-oireyhtyma ei ole samanlainen kaikilla lapsilla. Geenimuutoksen
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kantajalla ei valttamatta esiinny kaikkia taudin oireita tai oireet
saattavat olla erittain lievia (vaihteleva penetranssi). Lisaksi oireet
saattavat muuttua, yleensa lievemmiksi, kun lapsi kasvaa.
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