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1. Ml A PAPA SZINDROMA

1.1 Mi ez?

A PAPA a , pyogen arthritis, pyoderma gangrenosum és acne"
(gennykeltd izileti gyulladas, Uszkos bérgennyedés és akne) nevl
kérkép roviditése. Ez egy genetikailag orokl6dd betegség. A szindromat
harom tlnet, a visszatérd izuleti gyulladas, a pyoderma gangrenosum
nevl bérfekély és az ugynevezett cisztas akne (pattanas) jellemazi.

1.2 Milyen gyakori?

A PAPA szindréma nagyon ritka. Eddig nagyon kevés esetrdl szamoltak
be. A betegség pontos el6forduldsi gyakorisaga nem ismert, és
valdszinlleg alulbecsult. A PAPA egyforman érinti a férfiakat és a ndket.
A betegség altaldban gyermekkorban kezdddik.

1.3 Mik a betegség okai?

A PAPA szindréma genetikai betegség, amelyet a PSTPIP1 nevil gén
mutacidja okoz. Ezek a mutaciok médositjdk a gén altal kédolt fehérje
mukodését; amely a fehérje a gyulladasos reakcié szabalyozasaban
jatszik szerepet .

1.4 Orokletes-e ez a betegség?

A PAPA szindréma autoszomalis dominans médon 6roklédik. Ez egyrészt
azt jelenti, hogy orokl6dése nem fligg a nemtdl. De azt is jelenti, hogy
legalabb az egyik szil6 mutatja a betegség néhany tlinetét, és
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ugyanazon a csaladon belll altaldban egynél tobb személy is érintett,
valamint, hogy a betegség tobb generacidban is megjelenik. Ha a PAPA
szindromas beteg gyermekvallalast tervez, 50% az esélye annak, hogy
a gyermeke is PAPA szindromas lesz.

1.5 Miért van a gyermekemnek ez a betegsége? Megel6zheté-e
a betegség?

A gyermek attdl a szuldjétdl orokli a betegséget, aki hordozza a PSTPIP1
gén mutacidjat. A mutaciot hordozé szildnél megjelenhet a betegség
0sszes tlnete, de lehet, hogy a csak néhany tlnet jelentkezik. A
betegség nem megeldzhetd, de a tinetek kezelhetdk.

1.6 Fert6z6-e a betegség?
A PAPA szindréma nem fert6zo.

1.7 Mik a fo tunetei?

A betegség leggyakoribb tlinetei: izlleti gyulladas, pyoderma
gangrenosum (fekélyes borgyulladas) és cisztas akne (pattandas). Ritkan
fordul el§, hogy ugyanannal a betegnél mindharom tiinet egyszerre 1ép
fel. Az izuleti gyulladas altaldban kora gyermekkorban alakul ki (az elsé
epizéd 1 és 10 éves kor kozott); rendszerint egy izlletet érint
egyszerre. Az érintett izilet megduzzad, fajdalmassa valik és
bevorosodik. Klinikai megjelenése hasonlit a fertézéses eredet( izuleti
gyulladashoz (ez egy izlleti gyulladas, amelyet az iziletben jelen 1évé
baktérium okoz). A PAPA szindréma esetén fellépd izlleti gyulladas
karosithatja az izlleti porcot és az izulet korlli csontot. A nagy
kiterjedésl, fekélyes borelvaltozdsok (Un. pyoderma gangrenosum)
késbbb alakulnak ki, és gyakran érintik a labszarakat. A cisztas akne
rendszerint serdil6korban jelentkezik az arcon és a torzson, és
megmaradhat a felndttkorig. A tineteket gyakran kivalthatja a b6r vagy
az iztlet enyhe sérulése.

1.8 Minden gyermeknél azonos a betegség?
A betegség nem minden gyermeknél zajlik azonosan. El6fordulhat, hogy
a betegségnek nem mindegyik tlinete jelenik meg a génmutacioét

2/3



hordozé egyénnél, ahogy az is, hogy csak nagyon enyhe tinetek
mutatkoznak (valtozé penetrancia). Mi tobb, a tinetek valtozhatnak -
altaldban javulnak - az életkor elérehaladtaval.
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