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1. CO TO JEST PAPA

1.1 Co to jest?

Skrét PAPA oznacza zespoét ropnego zapalenia stawdw, piodermii
zgorzelinowej i trgdziku (ang. Pyogenic Arthritis, Pyoderma
gangrenosum and Acne). Jest to choroba uwarunkowana genetycznie.
Charakterystyczna dla tej choroby jest triada objawdw, obejmujaca
nawracajgce zapalenie stawow, rodzaj wrzodéw skdry znanych jako
piodermia zgorzelinowa i rodzaj trgdziku nazywany cystowym.

1.2 Jak czesto choroba wystepuje?

Zespot PAPA wydaje sie bardzo rzadkg chorobg. Opisano bardzo
niewiele przypadkéw. Jednak czestos¢ wystepowania choroby nie jest
doktadnie znana i moze by¢ niedoszacowana. PAPA w réwnym stopniu
dotyka mezczyzn i kobiety. Zwykle choroba ujawnia sie w dziecinstwie.

1.3 Jakie sa przyczyny choroby?

Zespot PAPA to genetyczna choroba, ktérg powodujg mutacje genu
zwanego PSTPIP1. Mutacje zmieniajg funkcje biatka, ktére koduje gen;
biatko to odgrywa wazng role w regulacji odpowiedzi zapalnej.

1.4 Czy choroba jest dziedziczna?

Zespot PAPA jest chorobg dziedziczong autosomalnie dominujgco, to
znaczy, ze nie jest zwigzana z ptcig. Oznacza to réwniez, ze u jednego z
rodzicéw wystepuja przynajmniej niektore objawy choroby, a w obrebie
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jednej rodziny chora jest zazwyczaj wiecej niz jedna osoba i odnotowuje
sie przypadki zachorowan w kazdym pokoleniu. Kiedy osoba z zespotem
PAPA planuje miec dziecko, istnieje 50-procentowe
prawdopodobiehstwo, ze bedzie ono cierpiato na zespét PAPA.

1.5 Dlaczego moje dziecko choruje na te chorobe? Czy mozna
jej zapobiec?

Dziecko odziedziczyto chorobe od jednego z rodzicéw, ktére jest
nosicielem mutacji genu PSTPIP1. U rodzica bedacego nosicielem
mutacji moga, ale nie muszg, pojawic sie wszystkie objawy choroby.
Chorobie nie mozna zapobiec, ale mozna leczy¢ jej objawy.

1.6 Czy choroba jest zakazna?
Zespot PAPA nie jest chorobg zakazna.

1.7 Jakie sa gtowne objawy choroby?

Gtéwne objawy choroby obejmujg zapalenie stawéw, piodermie
zgorzelinowa i tradzik cystowy. W rzadkich przypadkach u jednego
pacjenta wystepujg wszystkie trzy elementy zespotu w tym samym
czasie. Zapalenie stawow wystepuje zazwyczaj we wczesnym
dziecinstwie (pierwszy epizod nastepuje miedzy 1. a 10. rokiem zycia) i
obejmuje zwykle jeden staw. Zajety staw staje sie opuchniety, bolesny i
zaczerwieniony. Kliniczne oznaki przypominajg septyczne zapalenie
stawdw (zapalenie stawdéw spowodowane obecnoscig bakterii w stawie).
Zapalenie stawdéw w zespole PAPA moze spowodowac uszkodzenie
chrzastki stawowej i kosci okotostawowej. Rozlegte owrzodzeniowe
zmiany skérne, zwane piodermig zgorzelinowg, zazwyczaj wystepujg
pbzniej i czesto atakujgkonczyny dolne . Trgdzik cystowy pojawia sie
zwykle w okresie dojrzewania i moze sie utrzymywac do wieku
dorostego, obejmujgc tutéw i twarz. Czesto mniejsze zmiany skdrne lub
stawowe poprzedzajg wystgpienie objawow.

1.8 Czy choroba przebiega tak samo u wszystkich dzieci?
Choroba nie u wszystkich dzieci przebiega tak samo. U osoby z mutacjg
genu moga hie wystgpi¢ wszystkie objawy choroby lub mogg wystapic
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tylko tagodne objawy (zmienna penetracja genu). Ponadto objawy moga
sie zmieniac z wiekiem dziecka, zwykle ulegajac ztagodzeniu.
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