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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.

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
wystgpi¢ 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 stawdéw, aby uzyskac probke ptynu
stawowego (zwanego mazig stawowg). U pacjentéw z zespotem PAPA
maz stawowa ma postac ropna (jest zétta i gesta) i zawiera zwiekszong
ilos¢ neutrofili, specjalnego rodzaju biatych krwinek. Objaw ten
przypomina septyczne zapalenie stawdw, ale wyniki badah w kierunku
obecnosci kultury bakterii sg 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 prébki krwi.

2.3 Czy chorobe mozna leczy¢ lub wyleczy¢?

3/7



Zespotu PAPA nie mozna wyleczy¢, poniewaz jest to choroba
genetyczna. Mozna jednak leczy¢ go lekami, ktdére ograniczajg stan
zapalny w stawach, zapobiegajac ich uszkodzeniu. To samo odnosi sie
do zmian skdérnych, 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 byc¢
wystarczajgca, a zapalenie stawéw moze czesto nawracad, co wymaga
dtugoterminowego leczenia kortykosteroidami, ktére mogg powodowac
dziatania niepozgdane. Piodermia zgorzelinowa wykazuje pewna
odpowiedz na stosowanie doustnych kortykosteroidéw, a ponadto
zazwyczaj leczy sie jg miejscowo immunosupresantami (w kremie) i
lekami przeciwzapalnymi. Odpowiedz jest powolna, a zmiany mogg by¢
bolesne. Ostatnio zgtaszano pojedyncze przypadki, gdy nowe leki
biologiczne bedace inhibitorami IL-1 lub TNF okazaty sie skuteczne w
leczeniu zaréwno piodermii zgorzelinowej, jak i leczeniu zapalenia
stawdw i zapobieganiu jego nawrotom. Ze wzgledu na to, ze choroba
jest bardzo rzadka, nie ma dostepnych badan 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
lekéw moze powodowac zahamowanie wzrostu i osteoporoze.

2.6 Jak dtugo powinno trwac leczenie?

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 raportow na temat skutecznych lekow
uzupetniajgcych.

2.8 Jak dtugo choruje sie na te chorobe?
Z wiekiem chorzy zwykle czujg sie coraz lepiej, a objawy choroby mogag
zanika¢. Jednak nie u wszystkich pacjentéw tak sie dzieje.

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

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

3. ZYCIE CODZIENNE

3.1 Jak choroba moze wptynad na codzienne zycie dziecka i
jego rodziny?

Ostre epizody zapalenia stawdéw powodujg ograniczenia w codziennej
aktywnosci. Stosujgc odpowiednie leczenie, raczej szybko udaje sie je
zniwelowad. Piodermia zgorzelinowa moze byc¢ bolesna i raczej wolno
reaguje na leczenie. Pojawienie sie zmian skérnych na widocznych
czesciach ciata (np. na twarzy) moze byc¢ bardzo stresujgce dla
pacjentéw i ich rodzin.

3.2 Czy dziecko moze chodzi¢ do szkoty?

U dzieci cierpigcych na choroby przewlekte bardzo wazne jest
kontynuowanie edukacji. Istnieje kilka czynnikdéw, ktére mogg sprawiac
problemy w uczestniczeniu w zajeciach, dlatego wazne jest wyjasnienie
mozliwych potrzeb dziecka nauczycielom. Rodzice i nauczyciele powinni
zrobi¢ wszystko co w ich mocy, zeby umozliwi¢ dziecku normalne
uczestniczenie w zajeciach szkolnych, nie tylko po to, by z
powodzeniem kontynuowato nauke, ale réwniez po to, by czuto sie
akceptowane i doceniane przez réwiesnikow i dorostych. Bardzo wazne
jest przyszte wdrozenie mtodych pacjentdw w zycie zawodowe - stanowi
to jeden z celéw ogdlinej opieki nad przewlekle chorymi.
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3.3 Czy dziecko moze uprawiac sport?

Czynnosci nalezy wykonywacd w takiej formie, w jakiej sg tolerowane. W
zwigzku z tym ogélnym zaleceniem jest umozliwienie pacjentom
uprawiania sportu i zaufanie, ze zaprzestang, jesli poczujg bdl stawow,
oraz poinformowanie nauczycieli wychowania fizycznego, zeby
zapobiegali kontuzjom, zwtaszcza u mtodziezy. Chociaz kontuzje moga
przyspieszac zapalenie stawow lub skéry, mozna je niezwtocznie leczyd,
a niewielkie szkody, do jakich mogg prowadzi¢, sg mniejsze niz szkody
psychologiczne wynikajgce z odsuniecia dziecka od zabaw z
przyjaciétmi z powodu choroby.

3.4 Czy dieta ma wptyw na przebieg choroby?

Nie ma zadnych szczegdlnych zalecen dotyczacych diety. Zywienie
kazdego dziecka powinno by¢ zbilansowane i dostosowane do jego
wieku. Dorastajgcym dzieciom zaleca sie zdrowgq, zbilansowang diete z
odpowiednia iloscig biatka, wapnia i witamin. Pacjenci przyjmujacy
kortykosteroidy powinni unikac przejadania sie - leki te powoduja
zwiekszenie apetytu.

3.5 Czy klimat ma wptyw na przebieg choroby?
Nie, nie ma.

3.6 Czy dziecko moze byc¢ szczepione?

Tak, dziecko moze i powinno by¢ szczepione, jednak przed podaniem
zywej atenuowanej szczepionki nalezy poinformowac lekarza
prowadzacego, ktéry doradzi w tym zakresie w zaleznosci od danego
przypadku.

3.7 Jak choroba wptywa na zycie seksualne, ciaze,
antykoncepcje?

Jak dotad w literaturze nie sg dostepne zadne informacje na temat tego
aspektu zycia pacjentdéw. Zasadniczo, tak jak w innych chorobach
autozapalnych, ze wzgledu na mozliwe dziatania niepozadane lekow
biologicznych na ptdd dobrze jest zaplanowac cigze, aby odpowiednio
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wczesnie dopasowac leczenie.
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