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2. DIAGNOOSI JA HOITO

2.1 Miten tauti todetaan?

PAPA-oireyhtymaa voidaan epailla, kun lapsella on esiintynyt
toistuvasti, oireiltaan markaista niveltulehdusta (septinen artriitti)
muistuttava kivulias niveltulehdus, joka ei parane antibiooteilla.
Niveltulehdus ja iho-oireet eivat aina esiinny yhta aikaa, ja joillakin
potilailla niita ei esiinny lainkaan. Suvussa esiintyvat tautitapaukset on
tutkittava huolellisesti. Koska kyseessa on autosomissa vallitsevasti
periytyva tauti, muilla sukulaisilla esiintyy todennakadisesti ainakin
joitakin taudin oireita. Diagnoosi voidaan varmistaa vain geenitestilla.
Jos geenitestissa todetaan mutaatioita PSTPIP1-geenissa, potilaalla on
PAPA-oireyhtyma.

2.2 Mika merkitys laboratoriokokeilla on?

Verikokeet: Tulehdusarvot (lasko ja CRP) ja verenkuva ovat yleensa
tavallisesta poikkeavia, kun potilaalla on niveltulehdus. Verikokeilla
voidaan osoittaa, etta elimistdssa on tulehdus. Verikokeiden poikkeavat
tulokset eivat kuitenkaan ole ominaisia ainoastaan PAPA-oireyhtymalle.
Nivelnestetutkimus: Nivelnestenayte otetaan yleensa silloin, kun
potilaalla on niveltulehdus (artriitti). PAPA-oireyhtymassa nivelneste on
markaista (sitkea, variltaan kellertava) ja sisaltaa runsaasti neutrofiileja
(valkosoluja). Nayte muistuttaa markaista niveltulehdusta (septinen
artriitti), mutta bakteeriviljelyn tulos on negatiivinen (naytteessa ei ole
bakteereita). Geenitesti: PAPA-oireyhtyman diagnoosi voidaan
varmistaa vain geenitestilla. Jos geenitestissa todetaan mutaatio
PSTPIP1-geenissa, potilaalla on PAPA-oireyhtyma. Testia varten
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tarvitaan verinayte.

2.3 Voidaanko tauti hoitaa? Voiko taudista parantua?

Koska PAPA-oireyhtyma on perinndllinen sairaus, siita ei voi parantua.
Laakehoidolla voidaan kuitenkin saada niveltulehdus hallintaan ja
ehkaista nivelvaurioiden syntyminen. Myo0s ihon haavaumat voidaan
hoitaa, joskin niiden paraneminen tapahtuu hitaammin.

2.4 Miten tautia hoidetaan?

PAPA-oireyhtyman hoito perustuu oireisiin. Niveltulehdukset voidaan
yleensa hoitaa nopeasti antamalla potilaalle kortikosteroideja joko suun
kautta tai nivelpistoksena. Aina niiden teho ei kuitenkaan ole
tyydyttava, ja nivel tulehtuu pian uudelleen. Tallaisissa tapauksissa
potilaalle maarataan jatkuva kortikosteroidihoito, jolla kuitenkin saattaa
olla haittavaikutuksia. Ihon haavaumia (pyoderma gangrenosum)
hoidetaan suun kautta otettavilla kortikosteroideilla, paikallisesti
levitettavalla immuunivastetta heikentavalla voiteella seka tulehdusta
lievittavilla laakkeilla. Hoito vaikuttaa hitaasti ja haavaumat saattavat
olla hyvinkin kivuliaita. Hiljattain julkaistuissa tutkimuksissa on mainittu
yksittaistapauksia, joissa uudet biologiset laakkeet (IL-1:n ja TNF:n
estajat) ovat parantaneet tehokkaasti ihon haavaumia (pyoderma) ja
niveltulehduksia seka ehkaisseet niveltulehduksen uusiutumista. Tauti
on kuitenkin niin harvinainen, ettei ladakkeiden tehoa ole voitu tutkia
kontrolloidusti.

2.5 Mita ovat laakehoidon haittavaikutukset?

Kortikosteroidien kayttoon liittyvia haittavaikutuksia ovat painon nousu,
kasvojen turvotus ja mielialan vaihtelut. Pitkaaikaisen kayton
seurauksia ovat kasvun pysahtyminen ja luukato eli osteoporoosi.

2.6 Kuinka kauan hoito kestaa?
Hoidon tarkoituksena on hillita uusiutuvia niveltulehduksia ja iho-oireita.
Laakehoito ei tavallisesti ole jatkuvaa.
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2.7 Onko tautiin olemassa vaihtoehtoisia tai taydentavia
hoitomuotoja?
Tutkimuksia tehokkaista taydentavista hoitomuodoista ei ole julkaistu.

2.8 Kauanko tauti kestaa?
Yleensa potilaan tila kohentuu ian myo6tq, ja oireet saattavat kadota
kokonaan. Nain ei kuitenkaan kay kaikille potilaille.

2.9 Millainen on taudin ennuste?
Ajan kuluessa oireet lievenevat. PAPA-oireyhtyma on kuitenkin erittain
harvinainen tauti eika taudin kulkua pystyta siksi ennustamaan.
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