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1. MIKA ON BLAUN OIREYHTYMA / LAPSUUSIAN SARKOIDOOSI?

1.1 Mika se on?

Blaun oireyhtyma on perinndllinen sairaus. Sen oireita ovat ihottuma,
niveltulehdus (artriitti) ja silman suonikalvoston tulehdus (uveiitti). Tauti
saattaa aiheuttaa oireita myos muissa elimissa, ja lisaksi potilas saattaa
oireilla myos kuumeilemalla. Tautia kutsutaan Blaun oireyhtymaksi
silloin, kun kyseessa on taudin perinndllinen muoto. Tautia esiintyy
kuitenkin myos satunnaisesti, ja silloin puhutaan lapsuusian
sarkoidoosista.

1.2 Kuinka tavallinen se on?

Blaun oireyhtyman esiintyvyytta ei tiedeta. Se on erittain harvinainen
sairaus, joka todetaan varhaislapsuudessa (tavallisimmin potilaat ovat
alle 5-vuotiaita, kun tauti todetaan). Hoitamattomana tauti pahenee.
Sen jalkeen, kun tautia aiheuttava geeni loydettiin, tautitapauksia on
todettu enemman, ja tulevaisuudessa taudin esiintyvyytta ja kulkua
pystytaan arvioimaan paremmin.

1.3 Mika sen aiheuttaa?

Blaun oireyhtyma on perinndllinen sairaus. Sen aiheuttaa NOD2-geeni
(CARD15-geeni), joka koodaa immuunijarjestelman toimintaan
osallistuvaa valkuaisainetta. Jos tassa geenissa eli perintotekijassa on
tapahtunut mutaatio (kuten Blaun oireyhtymassa), se ei enaa koodaa
valkuaisainetta oikein. Virheellisesti muodostunut valkuaisaine ei toimi
oikein, minka seurauksena potilaan eri kudoksissa ja elimissa esiintyy
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kroonista granulomatoottista tulehdusta. Granulomatoottinen
tarkoittaa, etta tulehdus muodostaa granuloomia eli
tulehdussolukertymia, jotka muodostuttuaan sailyvat kudoksissa kauan
ja saattavat vaurioittaa kudosten ja elinten normaalia rakennetta ja
hairita niiden toimintaa.

1.4 Onko se perinnollinen?

Blaun oireyhtyma on autosomissa dominantisti eli vallitsevasti periytyva
tauti, mika tarkoittaa, ettei se liity sukupuoleen ja etta ainakin toisella
vanhemmista esiintyy taudin oireita. Vallitsevasti periytyvan taudin
puhkeaminen edellyttaa, etta lapsi on saanut muuttuneen geenin joko
aidiltaan tai isaltaan. Lapsuusian sarkoidoosissa, joka on taudin
satunnaisesti esiintyva muoto, geenimutaatio tapahtuu lapsessa, jonka
molemmat vanhemmat ovat terveita. Jokaisella taudin kantajalla on
oireita. Jos toisella vanhemmista on Blaun oireyhtyma, se periytyy
hanen lapselleen 50 prosentin todennakdisyydella.

1.5 Miksi lapsella on Blaun oireyhtyma? Voidaanko se
ehkaista?

Lapsella on Blaun oireyhtyma, koska hanella on sen aiheuttavat
perintotekijat. Taudin puhkeamista ei pystyta estamaan, mutta oireita
voidaan hoitaa.

1.6 Tarttuuko se?
Ei, Blaun oireyhtyma ei ole tarttuva tauti.

1.7 Mitka ovat sen paaasialliset oireet?

Niveltulehdus (artriitti), ihotulehdus (dermatiitti) ja silman
suonikalvoston tulehdus (uveiitti) muodostavat taudille tyypillisen
oirekolmikon. Taudin ensimmaisiin oireisiin kuuluu rokkoihottuma eli
eksanteema, jolle ominaiset pienet, pyoreat ihottumalaiskat vaihtelevat
vaaleanpunaisesta ruskeaan, tai kirkkaan punainen ihottuma
(eryteema). Vuosien kuluessa ihottuma lievittyy ja pahenee vuorotellen.
Tavallisin oire on kuitenkin niveltulehdus, joka ilmaantuu ensimmaisten
kymmenen elinvuoden aikana. Alkuun nivelissa esiintyy turvotusta, joka
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ei kuitenkaan vaikuta nivelten liikelaajuuteen. Vuosien kuluessa
niveltulehdus kuitenkin vahitellen pienentaa nivelen liikelaajuutta ja
aiheuttaa virheasentoja ja kulumia. Oireista vaarallisin on silman
suonikalvoston tulehdus eli uveiitti, koska siihen usein liittyy
komplikaatioita (kaihi, silmanpaineen kohoaminen), jotka
hoitamattomina saattavat heikentaa nakokykya.
Granulomatoottinen tulehdus voi aiheuttaa oireita myods muissa
elimissa, minka seurauksena potilaalla saattaa esiintya keuhkojen tai
munuaisten vajaatoimintaa, verenpaineen nousua tai toistuvasti
kuumetta.

1.8 Onko tauti samanlainen kaikilla lapsilla?

Blaun oireyhtyma ei ole samanlainen kaikilla lapsilla. Lisaksi oireet ja
niiden vaikeusaste muuttuvat ian myota. Hoitamattomana tauti etenee
ja oireet kehittyvat pahemmiksi.

2. DIAGNOOSI JA HOITO

2.1 Miten tauti todetaan?

Blaun oireyhtyma todetaan yleensa seuraavasti:

a) Kliininen epailys: Blaun oireyhtymaa on syyta epailla, kun lapsella
esiintyy taudille tyypillisen oirekolmikon oireita (niveltulehdus,
ihottumat, suonikalvoston tulehdus). Koska kyseessa on harvinainen,
autosomissa vallitsevasti periytyva tauti, suvussa esiintyvat mahdolliset
tautitapaukset on tutkittava huolellisesti. b) Granuloomat: Blaun
oireyhtyman / lapsuusian sarkoidoosin toteaminen edellyttaa, etta
oireilevissa kudoksissa esiintyy taudille tyypillisia tulehdussolukertymia.
Granuloomat voidaan todeta ihomuutosalueelta tai tulehtuneesta
nivelesta otetusta koepalasta (biopsia). Laakarintarkastus, verikokeet,
kuvantamistutkimukset ja muut laaketieteelliset tutkimukset
suoritetaan muiden granulomatoottisia tulehduksia aiheuttavien
sairauksien (esimerkiksi tuberkuloosi, immuunipuutos tai muu
tulehdussairaus, kuten eraat verisuonitulehdukset eli vaskuliitit)
poissulkemiseksi. c) Geenitesti: Muutaman viime vuoden ajan on ollut
mahdollista tutkia, onko potilaalla sellaisia geenimutaatioita, jotka
voisivat aiheuttaa Blaun oireyhtyman / lapsuusian sarkoidoosin.

2.2 Mika merkitys laboratoriokokeilla ja muilla tutkimuksilla
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on?

a) lhobiopsia: Ihobiopsiassa ihokudoksesta otetaan pieni koepala.
Koepalan ottaminen on yksinkertainen laaketieteellinen toimenpide. Jos
koepalassa on granuloomia ja muut granuloomia muodostavat taudit on
poissuljettu, potilaalla todetaan Blaun oireyhtyma. b) Verikokeet:
Verikokeilla voidaan sulkea pois muut, granulomatoottista tulehdusta
aiheuttavat taudit (esimerkiksi immuunipuutos ja Crohnin tauti). Lisaksi
niiden perusteella voidaan todeta tulehduksen laajuus ja arvioida,
esiintyyko tulehdusta myos muissa elimissa, esimerkiksi munuaisissa
tai maksassa. b) Geenitesti: Blaun oireyhtyma voidaan varmistaa
geenitestilla. Jos geenitestissa todetaan mutaatio NOD2-geenissa,
potilaalla on Blaun oireyhtyma.

2.3 Voidaanko Blaun oireyhtyma hoitaa? Voiko siita parantua?
Tauti ei parane, mutta ladakehoidolla nivelissa, silmissa ja muissa
elimissa esiintyva tulehdus saadaan hyvin hallintaan. Laakehoidon
tavoitteena on lievittaa oireita ja pysayttaa taudin eteneminen.

2.4 Miten tautia hoidetaan?

Toistaiseksi ei ole nayttoon perustuvaa tietoa parhaasta mahdollisesta
Blaun oireyhtyman / lapsuusian sarkoidoosin hoidosta.
Niveltulehdukseen maarataan tavallisesti tulehduskipulaakkeita ja
metotreksaattia. Metotreksaatti lievittaa niveltulehdusta tehokkaasti
lastenreumapotilaissa, mutta sen teho ei valttamatta ole yhta hyva
Blaun oireyhtymaan liittyvan niveltulehduksen hoidossa. Silman
suonikalvoston tulehduksen eli uveiitin hoito on haastavaa, ja usein
paikallinen hoito (kortikosteroideja sisaltavat silmatipat tai
kortikosteroidipistos) ei ole riittavan tehokasta. Jos metotreksaatti ei
tehoa silman suonikalvoston tulehdukseen, potilaalle voidaan maarata
suun kautta otettavia kortikosteroideja.
Jos potilaalla on vaikeasti hallittava silmien tai nivelten tulehdus tai
mikali potilaalla on sisaelinoireita, sytokiniinin estajat, kuten TNF-alfan
estajat (infliksimabi, adalimumabi), saattavat toimia tehokkaasti.

2.5 Mita ovat laakehoidon haittavaikutukset?

Metotreksaatin tavallisimpia haittavaikutuksia ovat pahoinvointi ja
vatsavaivat, joita esiintyy ladakkeen ottopaivana. Maksan toimintaa ja
valkosolujen maaraa seurataan verikokeilla. Kortikosteroidien kayttoon




liittyvia haittavaikutuksia ovat painon nousu, kasvojen turvotus ja
mielialan vaihtelut. Pitkaaikaisen kayton mahdollisia haittavaikutuksia
ovat kasvun pysahtyminen, luukato eli osteoporoosi, korkea verenpaine
ja diabetes.

TNF-alfan estajat ovat uudenlaisia laakkeitq, joihin saattaa liittya
kasvanut infektioriski, tuberkuloosin aktivoituminen ja hermo- ja
immuunisairauksien kehittyminen. Mahdollinen syopariski on noussut
keskusteluissa esiin, mutta tilastollisesti ei ole voitu todeta uusien
laakkeiden kayton lisaavan pahanlaatuisten kasvainten riskia.

2.6 Kuinka kauan hoito kestaa?

Toistaiseksi ei ole nayttoon perustuvaa tietoa siita, mika olisi paras
mahdollinen hoidon pituus. Tulehduksen hillitseminen on kuitenkin
ensiarvoisen tarkeaa, jotta pystytaan ehkaisemaan tulehduksen
aiheuttamat nivelvauriot, nadn menetys ja muille elimille mahdollisesti
aiheutuvat vauriot.

2.7 Onko Blaun oireyhtymaan olemassa vaihtoehtoisia tai
taydentavia hoitomuotoja?

Vaihtoehtoisista tai taydentavista hoitomuodoista ei ole olemassa
nayttoa Blaun oireyhtyman / lapsuusian sarkoidoosin hoidossa.

2.8 Minkalaista saannollista seurantaa tarvitaan?

Lapsipotilaat kayvat lasten reumalaakarin vastaanotolla saannollisesti
(vahintaan kolme kertaa vuodessa). Laakarin vastaanotolla
tarkistetaan, miten hyvin tauti on hallinnassa, ja saadetaan laakitysta
tarvittaessa. My0s silmalaakarin vastaanotolla on syyta kayda
saannollisin valiajoin. Kayntien tiheys riippuu siita, miten vakavasta
silmatulehduksesta on kyse ja miten se etenee. Veri- ja virtsakokeet on
syyta tehda vahintaan kaksi kertaa vuodessa.

2.9 Kauanko tauti kestaa?
Blaun oireyhtyma on elinikainen sairaus. Sairauden aktiivisuus saattaa
kuitenkin vaihdella eldman eri vaiheissa.
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2.10 Millainen on taudin ennuste?

Taudin ennusteesta on vain vahan tietoa. Joitakin lapsia on seurattu yli
20 vuoden ajan, ja hyvan laakehoidon ansiosta kasvu on ollut Iahes
normaalia, psykomotorinen kehitys on ollut normaali ja lapsen
elamanlaatu on hyva.

2.11 Voiko siita parantua kokonaan?

Blaun oireyhtyma on perinndllinen sairaus, joka ei parane. Saannoéllinen
seuranta ja asianmukainen hoito mahdollistavat hyvan elamanlaadun
valtaosalle potilaista. Taudin vakavuus ja eteneminen on kuitenkin
vaihtelevaa, ja siksi yksittaisen potilaan taudin kulkua on mahdoton
ennustaa.

3. VAIKUTUS JOKAPAIVAISEEN ELAMAAN

3.1 Miten tauti vaikuttaa lapsen ja perheen elamaan?

Tilanne on lapsen ja koko perheen kannalta vaikea ennen lopullisen
diagnoosin varmistumista. Kun tauti on todettu, lapsen on kaytava
laakarin vastaanotolla saannollisesti (seka lasten reumalaakarin etta
silmalaakarin vastaanotoilla). Laakarin vastaanotolla tarkistetaan, miten
hyvin tauti on hallinnassa, ja saadetaan laakitysta tarvittaessa. Jos
niveltauti on vaikea, lapsi saattaa tarvita myos fysioterapiaa.

3.2 Vaikuttaako tauti koulunkayntiin?

Pitkaaikainen tauti saattaa vaikeuttaa koulunkayntia ja opinnoissa
parjaamista. Taudin saaminen hallintaan on koulunkaynnin edellytys.
Opettajille ja muulle koulun henkilokunnalle kannattaa kertoa taudista
ja miten he voivat auttaa lasta, jos hanelle ilmaantuu oireita
koulupaivan aikana.

3.3 Vaikuttaako se liikuntaan ja urheiluharrastuksiin?

Potilaita, joilla on Blaun oireyhtyma, kannustetaan liikuntaharrastusten
pariin. Mahdolliset rajoitukset riippuvat siita, miten hyvin tauti on
hallinnassa.
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3.4 Voiko ruokavaliolla vaikuttaa taudin kulkuun tai hoitoon?
Sairaus ei edellyta erityisruokavalion noudattamista.
Kortikosteroidilaakitys saattaa kuitenkin lisata ruokahalua ja siksi
kortikosteroidihoidossa olevien lasten tulisikin valttaa liiallista makean
ja suolaisen ruuan syontia.

3.5 Voiko ilmasto vaikuttaa taudin kulkuun?
[Imasto ei vaikuta taudin kulkuun.

3.6 Saako lapselle antaa rokotuksia?

Paasaantoisesti lapselle saa antaa rokotuksia, mutta jos lapselle on
maaratty kortikosteroideja, metotreksaattia tai TNF-alfan estajia,
hanelle ei saa antaa elavia taudinaiheuttajia sisaltavia rokotteita.

3.7 Miten tauti vaikuttaa sukupuolielamaan, raskauteen ja
raskauden ehkaisyyn?

Blaun oireyhtyma ei vaikuta hedelmallisyyteen. Jos potilasta hoidetaan
metotreksaatilla, ehkaisyyn on kiinnitettava erityista huomiota, koska
laakkeet saattavat aiheuttaa sikiovaurioita. Tietoja TNF-alfan estajien
turvallisuudesta raskauden aikana ei ole ja siksi naiden ladakkeiden
kaytto on lopetettava, kun potilas alkaa suunnitella raskautta. Mikali
mahdollista, raskaus kannattaa suunnitella, jotta hoitoa voidaan saataa
etukateen ja seuranta sovittaa tarpeen mukaiseksi.
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