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2. DIAGNOZA A TERAPIA

2.1 Ako sa to diagnostikuje?

Diagndzu PAPA syndrému treba zvazit u dietata s opakujlcimi sa
epizédami bolestivej zapalovej artritidy, ktoré klinicky pripominaju
septickd artritidu neodpovedajlcu na antibioticku lieCbu. Artritida a
kozné prejavy sa nemusia objavit spolo¢ne a nemusia sa objavit u
vSetkych pacientov. Je nutné vykonat dékladné zhodnotenie rodinne;
anamnézy, kedZe ochorenie je autozOmovo dominantne prenosné, ini
Clenovia rodiny maju pravdepodobne tiez niektoré zo symptémov
ochorenia. Diagnézu je mozné urcit len pri potvrdeni mutacie v géne
PSTPIP1.

2.2 Aky vyznam maju vysSetrenia?

Krvné vysetrenia: sedimentacia erytrocytov (FW), C- reaktivny protein
(CRP) a krvny obraz su abnormalne pocas epizdd artritidy. Tieto testy
poukazuju na pritomnost zapalového procesu. Ich abnormality nie su
Specifické pre diagnostiku PAPA syndrému.

Vy3etrenie kibovej tekutiny: pocas epizdd artritidy sa vacsinou
vykonava punkcia kibu za u¢elom ziskania kibovej tekutiny (nazyva sa
synovialna tekutina). Synovialna tekutina pacientov s PAPA syndrémom
je hnisava (zlta a husta) a obsahuje zvySené mnozstvo neutrofilov
(jedného typu bielych krviniek). Toto je podobny nalez ako pri septickej
artritide, ale kultivacné vySetrenia su negativne. Genetické vysetrenie:
jediny test, ktory bez pochybnosti potvrdi diagnézu PAPA syndrému je
geneticka analyza preukazujuca mutaciu v géne PSTPIP1. Tento test sa
vykonava z malého mnozstva krvi.
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2.3 Da sa liecit, alebo vyliecit?

Kedze ide o geneticky podmienené ochorenie, PAPA syndrém sa neda
vyliedit. D4 sa liecit liekmi, ktoré kontroluju zédpal v kiboch, &m
zabranuju poskodeniu kibov. To isté plati aj pre kozné prejavy, aj ked'
tieto odpovedaju na lieCbu len pomaly.

2.3 Aka je liecba?

LieCba PAPA syndrému je rézna v zavislosti od hlavného prejavu.
Epizddy artritidy pomerne rychlo odpovedajl na peroralne, alebo intra-
artikuladrne kortikosteroidy. Niekedy ich uc¢inok nemusi byt dostatocny a
artritida sa mo6ze objavovat vel'mi Casto, €o si vyziada dlhodobu
kortikosteroidnu lieCbu, ktora moéze vyvolat neziaduce ucinky.
Pyoderma gangrenosum ciastoCne odpoveda na peroralne
kortikosteroidy a zvacsa sa lieCi lokalne (krémom) imunosupresivami a
protizapalovymi liekmi. Odpoved je pomald a kozné prejavy mo6zu byt
bolestivé. Nedavno bol v niekol'kych pripadoch popisany Ucinok novych
biologickych liekov, ktoré blokuju IL-1 a TNF, na pyoderma
gangrenosum a na lieCbu aj prevenciu opakujlcej sa artritidy. Vzhladom
na zriedkavost ochorenia nie sU dostupné Ziadne kontrolované studie.

2.5 Aké su neziaduce ucinky liecby?

LieCba kortikosteroidmi vedie k prirastku hmotnosti, opuchu tvére a
zmenam nalady. DIhodoba liecba tymito liekmi méze sp6sobit
spomalenie rastu a osteopordzu.

2.6 Ako dlho ma trvat liecba?
LieCba je vacsinou zamerana na kontrolovanie opakovanej artritidy,
alebo koznych prejavov a zvacsa sa nepodava trvalo.

2.7 A ¢o nekonvencna a doplinkova liecba?
Nie sU publikované studie dokumentujuce Ucinnost doplnkovej liecby.
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2.8 Ako dlho ochorenie trva?
Stav postihnutych jedincov sa postupom cCasu zlepsuje a prejavy moézu
vymiznUt. Toto sa ale nestane u vSetkych pacientov.

2.9 Aka je dlhodoba progndéza ochorenia (predpokladany
vysledok a priebeh)?

Priznaky sa zmierfiuju s vekom. Avsak kedze je PAPA syndrém velmi
zriedkavé ochorenie, dlhodoba progndéza je nezndma.
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