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2. DIAGNOZIS ES TERAPIA

2.1 Hogyan diagnosztizalhaté?

A PAPA szindréma jelenlétét annal a gyermeknél lehet gyanitani, akinél
ismételten jelentkezik fert6zéses eredetl izlleti gyulladdshoz hasonlito,
fajdalmas, izlleti panasz , amely nem reagal az antibiotikumos
kezelésre. Az izlleti gyulladas és a bdrtinetek nem feltétlenul
jelentkeznek egyszerre, és nem biztos, hogy mindegyik betegnél
kialakulnak. Részletesen meg kell vizsgalni a csaladi kértorténetet is;
mivel a betegség autoszomalis dominans, valészinlleg mas
csaladtagoknal is megjelenik a betegség tlineteinek egy része. A
diagndzist csak a PSTPIP1 gén mutacidinak jelenlétét igazolé genetikai
elemzéssel lehet felallitani.

2.2 Mi a vizsgalatok jelentéosége?

Vérvizsgalatok: a vérsejtsullyedés (We), a C-reaktiv protein (CRP) és a
vérsejtszam altalaban rendellenes az izileti gyulladdsos epizédok alatt;
ezekkel a vizsgalatokkal a gyulladas mutathaté ki. Kizardlag ezek kéros
eredményei alapjan azonban nem lehet diagnosztizalni a PAPA
szindromat.

izlleti folyadék elemzése: az iziileti gyulladdsos epizédok alatt
altalaban izltleti mintavétellel (punkcidval) folyadékmintat vesznek az
izUletbdl (izlleti folyadék). PAPA szindromas betegeknél az izlleti
folyadék gennyes (sarga és suru), és a fehérvérsejtek egyik tipusanak,
a neutrofil sejteknek a szama emelkedett benne. A betegségnek ez a
jellemzgéje hasonld a fert6zéses eredetd izileti gyulladashoz (szeptikus
artritisz), de a baktériumtenyésztés eredménye negativ. Az egyetlen
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teszt, amely egyértelmUen igazolja a PAPA szindroma diagnézisat, az a
genetikai teszt, amely kimutatja a PSTPIP1 gén mutacidjanak jelenlétét.
Ezt a tesztet kis mennyiségl vérmintabdl végzik.

2.3 Kezelheto6-e, van-e ra gyogymaod?

Mivel genetikai betegség, a PAPA szindréma nem gydégyithatd, de
kezelhet6 az izlleti gyulladas csokkentésére szolgald gydgyszerekkel,
amelyek megel6zik az izlleti kdrosodast. Ugyanez igaz a
bérelvaltozasokra is, bar azok lassan reagdlnak a kezelésre.

2.4 Milyen kezelések léteznek?

A PAPA szindréma kezelése az elsddleges tunettdl fligg. Az izlleti
gyulladasos epizdédok elég gyorsan reagalnak a szajon at vagy az
izUletbe adott kortikoszteroidokra. El6fordulhat, hogy ezek hatasossaga
nem megfeleld, emiatt az izlleti gyulladds nagyon gyakran kidjul és
hosszu tavu kortikoszteroid-kezelést igényel, amely mellékhatasokat
okozhat. A pyoderma gangrenosum kevésbé reagdl a szajon at adott
kortikoszteroidokra, és rendszerint helyileg adott immunszuppressziv
szerekkel (kendccsel) és gyulladdscsokkentbkkel is kezelni kell. A
terdpias valasz lassu, és az elvaltozasok fajdalmasak lehetnek. Ujabban
beszadmoltak arrél, hogy egyedi esetekben az IL-1-et vagy a TNF-et
gatld Uj bioldgiai szerek hatdsosak voltak mind a pyoderma, mind az
izUleti gyulladas kezelésére és a kiljulas megel6zésére. Mivel a
betegség ritka, kontrollalt klinikai vizsgalatokat még nem végeztek.

2.5 Melyek a gydgyszeres kezelés mellékhatasai?

A kortikoszteroid-kezelés testsulygyarapodast, az arc megduzzadasat
és hangulatvaltozasokat okoz. Ezeknek a szereknek a hosszu ideig
torténd alkalmazasa a hossznovekedés lelassulasaval és
csontritkuldssal jarhat.

2.6 Mennyi ideig tartson a kezelés?

A kezelés rendszerint az izlleti gyulladas, illetve a bértinetek
kidjuldsanak megakadalyozdasara iranyul. A gyégyszereket altalaban
nem kell folyamatosan alkalmazni.
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2.7 Mi a helyzet a nem konvenciondlis (nem szokvanyos),
illetve kiegészité terapiakkal?
Publikdciékban nem szamoltak be hatasos kiegészitd terapiakrol.

2.8 Mennyi ideig tart a betegség?
A betegek allapota altalaban javul az életkor el6rehaladtaval, és a
betegség tunetei elmulhatnak. Ez azonban nem minden betegre igaz.

2.9 Milyen a betegség hosszu tavu prognodzisa (elérelathato
kimenetele és lefolyasa)?

A tinetek enyhtllnek az életkor el8rehaladtaval. Mivel azonban a PAPA
szindroma nagyon ritka betegség, a hosszu tavu progndzisa nem
ismert.
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