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1. CE ESTE PAPA

1.1 Ce este aceasta boala?

Acronimul PAPA provine de la Piogenic-Artrita, Pioderma gangrenosum
si Acnee. Este o boala genetica. Sindromul este caracterizat de o triada
de simptome care include artrita recurenta, un tip de ulcere cutanate
cunoscute sub numele de pioderma gangrenosum si un tip de acnee
cunoscut sub numele de acnee chistica.

1.2 Cat este de frecventa?

Sindromul PAPA pare a fi foarte rar. Au fost descrise foarte putine cazuri
(mai putin de 10). Cu toate acestea, frecventa bolii nu este cunoscuta
exact si poate fi subestimata. Sindromul PAPA afecteaza in egala
masura cele doua sexe. De obicei, debutul bolii se produce in copilarie.

1.3 Care sunt cauzele bolii?

Sindromul PAPA este o boala genetica cauzata de mutatii ale unei gene
numite PSTPIP1. Mutatiile schimba functia proteinei codificate de
aceasta gena, proteina care joaca un rol in reglarea raspunsului
inflamator.

1.4 Este o boala mostenita?

Sindromul PAPA se mosteneste ca o boala autozomal dominanta.
Aceasta inseamna ca transmiterea nu este legata de sex. Aceasta
inseamna, de asemenea, ca un parinte trebuie sa prezinte simptome
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ale bolii; de obicei, intr-o familie exista mai multi indivizi afectati de
boala, prezenti in fiecare generatie. Cand o persoana care sufera de
sindromul PAPA intentioneaza sa aiba copii, trebuie sa stie ca exista un
risc de 50% de a avea un copil cu PAPA.

1.5 De ce copilul meu are aceasta boala? Boala poate fi
prevenita?

Copilul a mostenit boala de la unul dintre parintii sai, care poarta o
mutatie la nivelul genei PSTPIP1. Parintele care poarta mutatia poate
prezenta, sau nu, toate simptomele bolii. Boala nu poate fi prevenita,
dar simptomele pot fi tratate.

1.6 Este o boala contagioasa?
Sindromul PAPA nu este contagios.

1.7 Care sunt principalele simptome?

Cele mai frecvente simptome ale bolii sunt: artrita, pioderma
gangrenosum si acheea chistica. Rareori, acestea sunt prezente
simultan la acelasi pacient. Artrita apare de obicei in mica copilarie
(primul episod intre 1 si 10 ani) si afecteaza, in general, o singura
articulatie la un moment dat. Articulatia afectata este tumefiata
(umflata), dureroasa si rosie. Aspectul clinic se aseamana cu cel al
artritei septice (artrita cauzata de prezenta bacteriilor in articulatie).
Artrita din sindromul PAPA poate cauza leziuni la nivelul cartilajului
articular si al osului periarticular. Leziunile cutanate ulcerative, mari,
cunoscute sub denumirea de pioderma gangrenosum, apar de obicei
mai tarziu si afecteaza picioarele. Acneea chistica apare de obicei in
timpul adolescentei si poate persista inclusiv la varsta adulta, afectand
fata si trunchiul. Simptomele sunt adesea precipitate de o leziune
minora la nivelul pielii sau a articulatiei.

1.8 Boala evolueaza la fel la toti copiii?

Boala nu se manifesta la fel la toti pacientii. O persoana care prezinta
mutatia genei PSTPIP1 poate sa nu prezinte toate simptomele bolii sau
s& prezinte simptome foarte usoare (penetranta variabild). in plus,
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simptomele se pot schimba, de obicei se imbunatatesc, pe masura ce
copilul creste.
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