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 1．什么是Blau�合征或儿童��病？ 

 1.1 Blau�合征是一种什么�的疾病？ 
Blau�合征属于��性疾病。症状表��皮疹、关�炎及葡萄膜炎。其它�器也可受累，有�可
出��歇性��。以家族聚集形式起病的称�Blau�合征，偶以散�的形式出�，称�早�性�
�病（EOS）。

 1.2 Blau�合征是常�的�？ 
�病罕�， �病率尚不清楚 。在儿童早期�病（大多小于5�）。如不�极治��后�差。因�
�引起�病的相关基因，更有益于Blau�合征的�断，从而能�好的�估�病的�病率和自然病
史。

 1.3 Blau�合征的�病原因是什么？ 
Blau�合征是一种��性疾病。引起�病的基因称�NOD2（又称�CARD15），它��在免疫
炎症反�中起作用的蛋白。如果�基因�生突�，以Blau�合征�例，�致�蛋白不能正常��
作用，从而引起慢性炎症，表��多个��和�器的肉芽�。肉芽�的特征表���期炎症�胞
的聚集，�可能会破坏�器及��的�构和功能。

 1.4 Blau�合征会���？ 
�病是常染色体�性��性疾病（它与性别无关，且患儿父母至少一方具有病的�病的症状）。
那么患有Blau�合征的病人，他�只要从父�或母�那里�得一个突�基因就会�病。早�性�
�病，以散�形式�病即突���生在患儿 而他�的父母都是健康的。只要携�突�基因就会患
病。如果�断�Blau�合征的患者，他�的子女患病率�50%。

 1.5 �什么儿童会患�种疾病，Blau�合征可以�防�？ 
只要携��致Blau�合征的致病基因，儿童就会患病。目前，�病不能�防，但可以治�出�的
症状。
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 1.6 Blau�合征会�染�？ 
它不会�染。

 1.7 Blau�合征的主要症状是什么？ 
主要症状表���床三�征即关�炎、皮疹和葡萄膜炎。皮疹可以是初始的症状，典型皮疹表�
�从淡粉到棕色的�形皮�或是致密�斑。随着��延�，皮疹会消退。关�炎是最常�的症状
，一般会在十�以内出�。�病�表��关���。随着疾病的�展，会出�活�受限、畸形、
关�破坏。葡萄膜炎（虹膜炎）是最�重的症状，因�它常常会�致一些并�症（如白内障、眼
内�增高），如果不治�会�致�力降低甚至失明。
此外，肉芽�性性炎会影响其它�器，�致肺和�功能下降、血�增高、反复��。

 1.8 Blau�合征在每个患儿中表�都一��？ 
�病在每个患儿中表�并不相同。随着年�的增加，症状及�重程度会�生改�。如果不及�治
�，�病的�程及症状会�展。

 2 .�断和治� 

 2.1 如何�断Blau�合征？ 
一般来�，Blau�合征�断遵循以下原�：
a)�床疑�：当患儿同�出�（关�、皮肤和眼睛症状）三�征的症状�，就要考�Blau�合征
的可能。需����患儿的家族史，因��病很罕�并且�常染色体�性��。
存在肉芽�：受累��中��典型的肉芽�才能�断Blau �合征/早�性��病。肉芽�可以通
�皮�或炎症关�的活���。其它可以�致炎性肉芽�的疾病（比如�核病、免疫缺陷或像小
血管炎的一些炎症疾病）需要通���、血�、影像学��及其它的��去排除。
c)基因分析：人�已�可以通��病人的基因�行分析来�明�致Blau
�合征/早�性��病突�基因的存在。
 2.2 Blau�合征需要哪些重要的��？ 
a）皮肤活�：指的是从皮肤上取走一��小的��。如果皮肤活�出�肉芽�，那么在排除其
它可以�致肉芽�的疾病后就可以�断Blau�合征。 b)血�：�于排除其它与肉芽�性炎相关的
疾病（如免疫缺陷或克隆恩病）来�，血�很重要。它�于�估炎症范�及�器受累（比如�和
肝�）非常重要。 c)基因��：通��明NOD2基因的突�可以明确�断Blau�合征。
 2.3 Blau�合征可以治�或治愈�？ 
Blau�合征不能治愈，但是可以使用�物去控制关�、眼部及其它受累�器的炎症。�物治�的
目的就是控制症状以及阻止疾病的�展。

 2.4 Blau�合征有哪些治�方法？ 
目前尚无治�Blau�合征/早�性��病最佳方法。可以使用非甾体类抗炎�及甲氨蝶呤减�关�
症状。甲氨蝶呤可以控制幼年特�性关�炎患者的关�炎症。在治�Blau�合征�，它的效果可
能不明�。葡萄膜炎很�控制；局部治�（类固醇滴眼液或局部注射类固醇）�于很多患者来�
并不够。控制葡萄膜炎即使�极使用甲氨蝶呤也常不能奏效，患者需要口服糖皮�激素控制�重
的眼部炎症。
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�于那些��控制的眼、关�炎症以及内�受累的病人，使用�胞因子抑制�如�瘤坏死因子α
抑制�（英夫利昔�抗、阿达木�抗）可能会起效。

 2.5 使用�物治�有哪些副作用？ 
甲氨蝶呤常�的副作用就是在服用后出��心及腹部不适。可以通�血���肝功及白�胞�数
。皮�醇激素的副作用就是体重的增加、面部浮�及情�波�。如果�期使用激素会引起生�受
限、骨�疏松、高血�及糖尿病。
�瘤坏死因子α抑制�是一种新型�物；它会�致感染机率的增加、�核病灶活�，�可能会引
起神�或其它免疫类的疾病。此外，有�生�性�瘤的潜在��，但是目前�没有数据�明使用
�些�物�致�性�瘤。

 2.6 治�Blau�合征持�多���？ 
目前并没有数据�明�极地治����持在多���。�了防止关�的�害、失明以及其它�器
的�害，控制炎症是必要的。

 2.7 Blau�合征有其他非常��法或�助治�方法�？怎么�？ 
目前并没有使用��法治�Blau�合征的�据。

 2.8 需要定期做哪些��？ 
患儿���常（至少1年3次）于�湿科随�，以便��疾病的控制情况并且适当的��。眼科門
�随�也很重要，一般取决于眼部炎症的�重程度及�展情况。患儿��每年至少�行两次血�
和尿�。

 2.9 Blau�合征会持�多���？ 
�病是一个�身性疾病。但是，疾病的活�度随年�增�而波�。

 2.10 Blau�合征的�期�后怎�？ 
关于�病�期�后的数据是有限的。有些孩子随�了20多年，在精心的�整治�下�得了健康的
成�、精神运�性的正常�展和良好的生活�量。

 2.11 Blau�合征可以痊愈�？ 
不会，因��病属于��性疾病。但是，���律的随�和治�大部分患者会有�好的生活�量
。患有Blau�合征的患者，他�的病程�展和�重程度是因人而异的。疾病的�程是不可��的
。

 3. 日常生活 

 3.1 Blau�合征是如何影响患儿和家庭的日常生活？ 
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在�病�断之前，患儿和家人会��各种��。一旦疾病�断后，患儿需要�律地到儿童�湿科
和眼科門�随�以便��疾病的活�和适当的�整治�。患有�重的关�疾病可能需要理�。

 3．2 患有Blau�合征孩子上学怎么�？ 
慢性疾病可能会影响患儿上学及学校内表�。�了上学，需要有效的控制疾病。在学校�向老�
提供一些关于疾病的信息可能会有用，特别是在有症状情况下建�怎么做。

 3．3 患有Blau�合征孩子可以�行体育活��？ 
患有Blau�合征的病人��鼓励�行体育活�；什么�候限制将取决于疾病的控制程度。

 3．4 日常�食需注意什么？ 
没有特别的�食。但是使用皮�醇激素的患儿避免使用甜和咸的食物。

 3．5 天气�Blau�合征有影响�？ 
不会影响。

 3．6 患儿可以接种疫苗�？ 
除了使用类固醇激素，甲氨蝶呤及�瘤坏死因子α抑制�治�的患儿不可以接种活疫苗，其它患
儿是可以接种疫苗的。

 3.7 性生活，�孕，�育怎么�？ 
患有Blau�合征的患者是可以生育的。如果她�在服用甲氨蝶呤治�，��采取避孕措施，因�
��物可以�胎儿�生副作用。目前没有关于�瘤坏死因子α抑制�和�孕之�的安全数据，如
果想要�孕必�停止使用�些�物。一般来�，提前�划生育并采取合适的治�以及根据病情�
行随�是最好的方案。
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