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2. DIAGNOZA | LECZENIE

2.1 Jak diagnozuje sie te chorobe?

Wystgpienie zespotu PAPA mozna podejrzewad, kiedy u dziecka
powtarzajg sie epizody bolesnego zapalenia stawow, klinicznie
przypominajgcego septyczne zapalenie stawdw, ktére nie reaguje na
leczenie antybiotykami. Zapalenie stawdw i objawy skérne mogg nie
wystapi¢ w tym samym czasie i u wszystkich pacjentéw. Nalezy réwniez
przeprowadzi¢ szczegdétowg ocene historii rodzinnej; poniewaz choroba
jest dziedziczona autosomalnie dominujgco, u innych cztonkdw rodziny
bardzo czesto wystepujg przynajmniej niektére objawy choroby.
Diagnoze mozna postawi¢ wytgcznie na podstawie analizy genetycznej,
ktoéra potwierdza obecnos$¢ mutacji w genie PSTPIP1.

2.2 Jakie jest znaczenie badan?

Badania krwi: zazwyczaj podczas epizodéw zapalenia stawdéw wyniki
badan, takich jak badanie wskaznika opadania krwinek czerwonych
(OB), biatka C-reaktywnego (CRP) i morfologia sg nieprawidtowe;
badania te wykonuje sie w celu wykrycia stanu zapalnego.
Nieprawidtowosci te nie sg swoistym elementem do rozpoznania
zespotu PAPA.

Badanie ptynu stawowego: Podczas epizoddéw zapalenia stawow
zazwyczaj przeprowadza sie punkcje stawdw, aby uzyskac probke ptynu
stawowego (zwanego mazig stawowg). U pacjentéw z zespotem PAPA
maz stawowa ma postac ropng (jest zétta i gesta) i zawiera zwiekszong
ilos¢ neutrofili, specjalnego rodzaju biatych krwinek. Objaw ten
przypomina septyczne zapalenie stawdw, ale wyniki badan w kierunku
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obecnosci kultury bakterii s ujemne. Badanie genetyczne: Jedynym
badaniem, ktére jednoznacznie potwierdza diagnoze zespotu PAPA jest
badanie genetyczne wykazujgce obecnos¢ mutacji w genie PSTPIP1. To
badanie wykonuje sie z niewielkiej probki krwi.

2.3 Czy chorobe mozna leczy¢ lub wyleczyc¢?

Zespotu PAPA nie mozna wyleczy¢, poniewaz jest to choroba
genetyczna. Mozna jednak leczy¢ go lekami, ktére ograniczajg stan
zapalny w stawach, zapobiegajgc ich uszkodzeniu. To samo odnosi sie
do zmian skérnych, chociaz w tym wypadku reakcja na leki jest
powolna.

2.4 Na czym polega leczenie?

Leczenie zespotu PAPA zalezy od dominujgcego objawu. W epizodach
zapalenia stawow zwykle dos¢ skuteczne sg doustne lub dostawowe
kortykosteroidy. Sporadycznie ich skuteczno$¢ moze nie by¢
wystarczajgca, a zapalenie stawdw moze czesto nawracaé, co wymaga
dtugoterminowego leczenia kortykosteroidami, ktére moga powodowac
dziatania niepozadane. Piodermia zgorzelinowa wykazuje pewng
odpowiedz na stosowanie doustnych kortykosteroidow, a ponadto
zazwyczaj leczy sie jg miejscowo immunosupresantami (w kremie) i
lekami przeciwzapalnymi. Odpowiedz jest powolna, a zmiany mogg byc¢
bolesne. Ostatnio zgtaszano pojedyncze przypadki, gdy nowe leki
biologiczne bedgce inhibitorami IL-1 lub TNF okazaty sie skuteczne w
leczeniu zaréwno piodermii zgorzelinowej, jak i leczeniu zapalenia
stawéw i zapobieganiu jego nawrotom. Ze wzgledu na to, ze choroba
jest bardzo rzadka, nie ma dostepnych badah kontrolowanych.

2.5 Jakie sa dziatania niepozadane leczenia
farmakologicznego?

Stosowanie kortykosteroidéw wigze sie z przyrostem masy ciata,
obrzekiem twarzy i hustawkami nastrojéw. Dtugofalowe stosowanie tych
lekdw moze powodowac zahamowanie wzrostu i osteoporoze.

2.6 Jak dtugo powinno trwac leczenie?
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Celem leczenia jest zwykle kontrolowanie nawrotéw zapalenia stawow
lub zmian skérnych i zazwyczaj nie jest wymagane jego ciggte
stosowanie.

2.7 Czy mozna stosowac leczenie niekonwencjonalne lub
uzupetniajace?

Nie ma opublikowanych raportéw na temat skutecznych lekéw
uzupetniajacych.

2.8 Jak dtugo choruje sie na te chorobe?
Z wiekiem chorzy zwykle czujg sie coraz lepiej, a objawy choroby moga
zanikac. Jednak nie u wszystkich pacjentow tak sie dzieje.

2.9 Jakie jest dtugofalowe rokowanie (przewidywany skutek i
przebieg) choroby?

Z wiekiem objawy tagodniejg. Jednak ze wzgledu na to, ze zespdt PAPA
jest bardzo rzadkg chorobg, dtugoterminowe rokowanie jest nieznane.
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