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1. O QUE E A PAPA

1.1 O que é?

O acrénimo PAPA significa Artrite Piogénica, Pioderma gangrenoso e
Acne. E uma doenca determinada geneticamente. Uma triade de
sintomas que inclui artrite recorrente, um tipo de Ulceras cutaneas
conhecido como pioderma gangrenoso e um tipo de acne conhecido
COmMo acne quistica caracterizam a sindrome.

1.2 E uma doenca comum?

A sindrome PAPA parece ser muito rara. Foram descritos muito poucos
casos. No entanto, a frequéncia da doenca nao é conhecida com
exatidao e pode estar subestimada. A PAPA afeta individuos do sexo
masculino e do sexo feminino de igual forma. Geralmente, a doenca
aparece durante a infancia.

1.3 Quais sao as causas da doenca?

A sindrome PAPA é uma doenca genética causada por mutacdes num
gene chamado PSTPIP1. As mutacodes alteram a funcao da proteina que
0s genes codificam. Esta proteina desempenha um papel importante na
regulacao da resposta inflamatoria.

1.4 E hereditaria?
A sindrome PAPA é herdada como uma doenca autossémica dominante.
Isto significa que nao esta associada ao sexo. Também significa que um
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dos progenitores apresenta pelo menos alguns sintomas da doenca e,
geralmente, existe mais do que um individuo afetado na mesma
familia, com individuos afetados em cada geracao. Quando alguém com
sindrome PAPA esta a planear ter filhos, existe 50% de probabilidade de
ter um filho com sindrome PAPA.

1.5 Porque razao o meu filho(a) tem esta doenca? O seu
aparecimento pode ser prevenido?

A crianca herdou a doenca de um dos seus progenitores, que é portador
de uma mutacao no gene PSTPIP1. O progenitor portador da mutacao
pode ou nao apresentar todos os sintomas da doenca. A doenca nao
pode ser prevenida, mas os sintomas podem ser tratados.

1.6 E infeciosa?
A sindrome PAPA nao é infeciosa.

1.7 Quais sao os principais sintomas?

Os sintomas mais comuns da doenca sao artrite, pioderma gangrenoso
e acne quistica. Raramente existem os trés no mesmo doente em
simultaneo. Geralmente, a artrite ocorre na infancia (o primeiro
episédio ocorre entre os 1 e 10 anos de idade); geralmente afeta uma
articulacao de cada vez. As articulacdes afetadas ficam inchadas,
dolorosas e vermelhas. A aparéncia clinica assemelha-se a artrite
séptica (artrite causada pela presenca de bactérias na articulacao). A
artrite da sindrome PAPA pode causar danos na cartilagem articular e
no 0sso periarticular. As grandes lesdes cutaneas ulcerativas,
conhecidas como pioderma gangrenoso, geralmente tém um inicio mais
tardio e envolvem frequentemente as pernas. A acne quistica aparece
geralmente durante a adolescéncia e pode persistir na vida adulta,
envolvendo a face e o tronco. Os sintomas sao frequentemente
precipitados por ferimentos ou traumas menores na pele ou nas
articulacoes.

1.8 A doenca é igual em todas as criancas?
A doenca nao é igual em todas as criancas. Um individuo portador de
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uma mutacao no gene pode nao apresentar todos os sintomas da
doenca ou pode apenas apresentar sintomas muito ligeiros
(penetrancia variavel). Além disso, os sintomas podem mudar,
geralmente melhoram, quando a crianca cresce.

2. DIAGNOSTICO E TRATAMENTO

2.1 Como é diagnosticada?

E possivel considerar a possibilidade da sindrome PAPA numa crianca
com episddios repetidos de artrite inflamatdria dolorosa que
clinicamente se assemelha a artrite séptica e nao responde ao
tratamento com antibidticos. A artrite e as manifestacdes cutaneas
podem nao aparecer em simultaneo e podem nao existir em todos os
doentes. Também deve ser realizada uma avaliacao detalhada do
historico familiar. Uma vez que que a doenca é autossdmica dominante,
outros membros da familia sao suscetiveis de apresentar pelo menos
alguns sintomas da doenca. O diagndstico apenas pode ser feito por
analise genética para verificar a existéncia de mutacdes no gene
PSTPIP1.

2.2 Qual a importancia dos testes?

Analises sanguineas: a velocidade de sedimentacao eritrocitaria (VS), a
proteina C-reativa (PCR) e 0 hemograma estao normalmente alterados
nos episddios de artrite. Estas analises sao utilizadas para demonstrar a
presenca de inflamacao. As suas alteracdes nao sao especificas do
diagndstico da sindrome PAPA.

Analise do liquido das articulacdes: durante os episddios de artrite é,
geralmente, efetuada uma puncao da articulacao para obter liquido da
articulacao (conhecido como liquido sinovial). O liquido sinovial de
doentes com sindrome PAPA é purulento (amarelo e denso) e contém
um elevado nimero de neutréfilos, um tipo de glébulos brancos. Esta
caracteristica é semelhante a artrite séptica, mas as culturas
bacterianas sao negativas. Teste genético: o Unico teste que confirma
inequivocamente o diagnéstico de sindrome PAPA é um teste genético
gque mostra a existéncia de uma mutacao no gene PSTPIP1. Este teste é
efetuado numa pequena quantidade de sangue.
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2.3 Ha tratamento ou cura para a doenca?

Uma vez que se trata de uma doenca genética, a sindrome PAPA nao
pode ser curada. No entanto, pode ser tratada com medicamentos que
controlam a inflamacao nas articulacdes, prevenindo lesdes nas
articulacdes. O mesmo acontece quanto as lesdes cutaneas, embora a
resposta destas ao tratamento seja lenta.

2.4 Quais sao os tratamentos?

O tratamento da sindrome PAPA varia consoante a manifestacao
dominante. Os episédios de artrite geralmente respondem bastante
rapido a corticosteroides administrados por via oral ou intra-articular.
Ocasionalmente, a sua eficacia pode nao ser satisfatéria, e a artrite
também pode recorrer com muita frequéncia, necessitando de
tratamento com corticosteroides a longo prazo os quais podem causar
efeitos secundarios. O pioderma gangrenoso apresenta alguma
resposta aos corticosteroides administrados por via oral e, geralmente,
também é tratado com medicamentos imunossupressores e anti-
inflamatédrios de aplicacao tdpica (cremes). A resposta é lenta e as
lesbes podem ser dolorosas. Recentemente, em casos individuais, o
tratamento com novos medicamentos bioldgicos que inibem a IL-1 ou o
TNF demonstrou ser eficaz tanto no tratamento do pioderma como no
tratamento e prevencao de recorréncias de artrite. Devido a raridade da
doenca, nao existem disponiveis estudos controlados.

2.5 Quais sao os principais efeitos secundarios da terapia
medicamentosa?

O tratamento com corticosteroides estd associado a aumento de peso,
inchaco da face e alteracdées do humor. O tratamento a longo prazo
com estes medicamentos pode provocar atraso de crescimento e
osteoporose.

2.6 Quanto tempo deve o tratamento durar?

Normalmente, o tratamento tem como objetivo controlar as
recorréncias de artrite ou das manifestacdes cutaneas e, geralmente,
nao é administrado continuamente.




2.7 E os tratamentos nao convencionais ou complementares?
Nao existem casos publicados de tratamentos complementares
eficazes.

2.8 Quanto tempo durara a doenca?

Geralmente, os individuos afetados melhoram a medida que crescem e
as manifestacdes da doenca podem desaparecer. No entanto, isso nao
ocorre em todos os doentes.

2.9 Qual é o progndstico (evolucao e resultado previsto) a
longo prazo da doenca?

Os sintomas tornam-se mais ligeiros com a idade. No entanto, uma vez
gue a sindrome PAPA é uma doenca muito rara, o prognéstico a longo
prazo nao é conhecido.

3. VIDA QUOTIDIANA

3.1 De que forma pode a doenca afetar o dia a dia da crianca e
da sua familia?

Os episédios agudos de artrite impdem limitacdes as atividades diarias.
No entanto, se tratados adequadamente, respondem rapidamente. O
pioderma gangrenoso pode ser doloroso e responde lentamente ao
tratamento. Quando o envolvimento cutaneo afeta as partes visiveis do
corpo (por exemplo, o rosto), pode ser muito angustiante para os
doentes e para os pais.

3.2 E a escola?

E essencial continuar a educac3o das criancas com doencas crénicas.
Existem alguns fatores que podem causar problemas enquanto as
criancas estao na escola e, como tal, € importante explicar aos
professores as possiveis necessidades das criancas. Os pais e 0s
professores devem fazer tudo o que puderem para permitir que a
crianga participe nas atividades escolares de forma normal, de modo a
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gue a crianca nao s6 seja bem-sucedida academicamente, como
também seja aceite e apreciada pelos colegas e adultos. A integracao
futura no mundo profissional é essencial para um doente jovem e é um
dos objetivos dos cuidados globais dos doentes crdénicos.

3.3 E em relacao a pratica de desportos?

Podem ser praticadas atividades desde que toleradas. Como tal, a
recomendacao geral é permitir que os doentes participem em
atividades desportivas acreditando que irao parar se uma articulacao
comecar a doer, e informando os professores de desporto, para evitar
lesdes desportivas, em particular nos adolescentes. Apesar das lesdes
desportivas poderem precipitar inflamacao articular ou cutanea, estas
podem ser rapidamente tratadas e a consequente lesao fisica € muito
menor que os danos psicoldgicos resultantes de nao poder praticar
desportos com 0s amigos por causa da doenca.

3.4 E em relacao a alimentacao?

Nao existe nenhum aconselhamento alimentar especifico. De um modo
geral, a crianca deve seguir uma alimentacao variada e adequada para
a sua idade. Uma alimentacao saudavel e equilibrada com proteinas,
calcio e vitaminas suficientes é recomendada para uma crianca em
crescimento. Os doentes tratados com corticosteroides devem evitar
comer em excesso, uma vez que estes medicamentos podem aumentar
0 apetite.

3.5 O clima pode influenciar a evolucao da doenca?
Nao, o clima nao tem influéncia.

3.6 A crianca pode ser vacinada?

Sim, a crianca pode e deve ser vacinada. No entanto, o médico
responsavel pelo tratamento devera ser informado antes de serem
administradas vacinas vivas atenuadas, de modo a poder dar um
aconselhamento adequado caso a caso.

6/7



3.7 E em relacao a vida sexual, a gravidez e a contracecao?
Até a data, nao existem disponiveis na literatura informacdes sobre
este aspeto em doentes com PAPA. Regra geral, tal como noutras
doencas auto-inflamatérias, é aconselhavel planear a gravidez, de
modo a adaptar antecipadamente o tratamento devido aos possiveis
efeitos secundarios dos agentes bioldgicos no feto.
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