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1. CO JE PAPA

1.1 Co to je?

Skratka PAPA je odvodena zo sUboru priznakov: Pyogénna artritida,
Pyoderma gangrenosum a Akné. Ide o geneticky podmienené
ochorenie. Triada symptédmov charakterizujlica toto ochorenie zahrna
opakujucu sa artritidu, kozné vredy zname ako pyoderma gangrenosum
a cystické akné.

1.2 Aké je to casté?

PAPA syndrom sa zdda byt velmi zriedkavy - bolo popisanych len velmi
malo pripadov. Frekvencia tohto ochorenia nie je presne znama a méze
byt podhodnotena. PAPA postihuje rovnako zeny aj muzov. Obycajne sa
ochorenie prejavi v detstve.

1.3 Co spdsobuje toto ochorenie?

PAPA syndrom je geneticky podmienené ochorenie vyvolané mutaciou v
géne oznacovanom PSTPIP1. Mutacia vyvola zmenu funkcie bielkoviny,
ktord reguluje zapalovy proces.

1.4 Je dedicny?

PAPA syndrom sa dedi autozGmovo dominantne. To znamena, ze
ochorenie nie je viazané na pohlavie. Tiez z toho vyplyva, ze jeden z
rodicov ma aspon niektoré z priznakov ochorenia a zvacsa je v rodine
viac symptomatickych jedincov a to v kazdej generacii. Ak niekto s
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PAPA syndroémom planuje mat potomstvo, existuje 50%
pravdepodobnost prenosu tohto ochorenia na dieta.

1.5 Preco ma moje dieta toto ochorenie? Da sa mu predist?
Dieta zdedilo ochorenie od jedného z rodicov, ktory nesie mutaciu v
géne PSTPIP1. RodiC - nosi¢ mutacie moze, ale nemusi mat vSetky
priznaky ochorenia. Ochoreniu nie je mozné predist, daju sa liecit jeho
priznaky.

1.6 Je to infekcné?
PAPA syndrom nie je infekCny.

1.7 Aké su hlavné priznaky?

NajCastejsie priznaky tohto ochorenia su artritida, pyoderma
gangrenosum a cystické akné. Zriedka sa prejavuju vSetky tri sicasne.
Artritida sa objavuje zvacSa v skorom detstve (prva epizdda sa prejavi
medzi prvym aZ desiatym rokom Zivota), postihuje vacsinou jeden kib.
Tento kib opuchne, je bolestivy a zacervenany. Klinicky stav vyzera ako
septickd artritida (artritida vyvolana pritomnostou baktérii v kibe).
Artritida pri PAPA syndréme moéze viest k po$kodeniu kibovej chrupavky
a okolitej kosti. Velké vredy koze, zname ako pyoderma gangrenosum,
sa zacnU objavovat neskor a Casto postihuju dolné koncatiny. Cystické
akné sa zvacsa objavuje pocas adolescencie a moze pretrvavat do
dospelosti, s postihnutim tvare a trupu. Symptémy su zvacsa
provokované minimalnym Grazom kibu alebo koZe.

1.8 Je choroba rovnaka u kazdého dietata?

Choroba nie je rovnakd u kazdého dietata. Jedinec s mutdciou v géne
nemusi mat vSetky priznaky ochorenia, alebo prejavy mo6zu byt len
mierne (variabilnd penetrancia). Navyse sa m6zu menit, zvacsa zlepsit,
ako dieta rastie.

2. DIAGNOZA A TERAPIA

2/6



2.1 Ako sa to diagnostikuje?

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

2.2 Aky vyznam maju vysetrenia?

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.

Vys$etrenie kibovej tekutiny: pocas epizéd artritidy sa vaésinou
vykondva punkcia kibu za G¢elom ziskania kibovej tekutiny (nazyva sa
synovialna tekutina). Synovialna tekutina pacientov s PAPA syndrémom
je hnisava (zIta 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 preukazujica mutaciu v géne PSTPIP1. Tento test sa
vykonava z malého mnozstva Krvi.

2.3 Da sa liecit, alebo vyliecit?

KedZe ide o geneticky podmienené ochorenie, PAPA syndrom 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-
artikularne kortikosteroidy. Niekedy ich uc¢inok nemusi byt dostatocny a
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artritida sa mé6ze objavovat vel'mi Casto, €o si vyziada dlhodobu
kortikosteroidnu lieCbu, ktora mbze vyvolat neziaduce Ucinky.
Pyoderma gangrenosum ciastocne odpoveda na peroralne
kortikosteroidy a zvacsSa sa lieci lokalne (krémom) imunosupresivami a
protizapalovymi liekmi. Odpoved je pomald a kozné prejavy mozu 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 moze spbsobit
spomalenie rastu a osteoporézu.

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.

2.8 Ako dlho ochorenie trva?
Stav postihnutych jedincov sa postupom casu zlepsuje a prejavy mozu
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.

3. KAZDODENNY ZIVOT
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3.1 Ako moze toto ochorenie ovplyvnit dieta a kazdodenny
rodinny zivot?

Akutne epizddy artritidy obmedzuju denné aktivity. Avsak pri
adekvatnej terapii tieto rychlo ustipia. Pyoderma gangrenosum moéze
byt bolestiva a odpoveda velmi pomaly na liecbu. Ked postihuje
viditel'né Casti (napr. tvar), moze to byt pre pacienta a rodicov velmi
znepokojujuce.

3.2 A co skola?

Je délezité, aby deti s chronickym ochorenim pokracovali vo vzdelavani.
Niekol'ko faktorov mo6ze sp6sobit problémy s dochadzkou a je preto
doélezité vysvetlit potreby dietata ucitelom. Rodicia a ucitelia by mali
urobit vSetko, ¢o je v ich silach, aby umoznili detom sa zUcastnovat na
Skolskych aktivitach normalnym sp6sobom tak, aby bolo Uspesné nielen
akademicky, ale bolo akceptované rovesnikmi aj dospelymi. Budica
integracia do profesiondlneho sveta je pre mladého pacienta zdsadna a
je jednym z cielov komplexnej starostlivosti o chronicky chorych
pacientov.

3.3 A co Sport?

Aktivity mézu deti vykonavat podla svojich moznosti. Preto sa
vSeobecne odporuca, aby sa detom umoznila Ucast na Sportovych
aktivitach a aby sa im doverovalo, ze pri nastupe bolesti aktivitu
ukoncia. Vhodné je upozornit ucitela telesnej vychovy o nutnosti
predchadzat Sportovym Urazom najma u adolescentov. | ked Sportové
Urazy mdzu vyvolat zdpal kibu, alebo koZe, nasledné fyzické poskodenie
je menej zavazné ako psychologickd trauma, ktord vznikd ak sa dietatu
kvéli ochoreniu zabranuje v hre s kamaratmi.

3.4 A co diéta?

Neodporuca sa ziadna Specificka diéta. Vo vSeobecnosti by dieta malo
mat vyvazenu a veku primeranu stravu. Zdrava, dobre vyvazena strava
s dostatkom bielkovin, vapnika a vitaminov je odporucana pre kazdé
rastice dieta. Najma u pacientov lieCenych kortikosteroidmi je potrebné
zamedzit prejedaniu, kedze tieto lieky zvysuju chut do jedla.
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3.5 Mo6zu klimatické podmienky ovplyvnit priebeh ochorenia?
Nie, nembzu.

3.6 Mo6ze byt dieta ockované?

Ano, dieta méze a malo by byt o¢kované. Avdak najma pred podanim
zivych atenuovanych vakcin je potrebné informovat oSetrujuceho
lekdra, aby pacienti dostali primerané individualizované poucenie.

3.7 A co sexualny zivot, tehotenstvo, antikoncepcia?
Doteraz nie su v literatlre k dispozicii informacie k tomuto aspektu
zivota u tychto pacientov. Vo vSeobecnosti, tak ako pri ostatnych
autoinflamacnych ochoreniach, je lepSie tehotenstvo planovat, aby
mohla byt kvoli moznym neziaducim Ucinkom na plod (napr.
biologickych liekov) dopredu prisposobena liecba.
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