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1. Ml A BLAU-SZINDROMA/FIATALKORI SZARKOIDOZIS

1.1 Mi ez?

A Blau-szindrdma genetikai betegség. A betegeknél egyszerre lép fel
boérkittés, artritisz és uveitisz. A betegség mas szerveket is érinthet,
valamint dtmenetileg laz is felléphet. A Blau-szindroma a betegség
csaladi formaira hasznalt kifejezés, de ritka formai is el6fordulhatnak,
amelyeket korai kezdetl szarkoiddzisnak (Early Onset Sarcoidosis, EOS)
neveznek.

1.2 Milyen gyakori?

A gyakorisaga nem ismert. Nagyon ritka betegség, amely életlk korai
szakaszaban (leginkabb 5 éves kor el6tt) tdAmadja meg a gyermekeket,
és rosszabbodhat, ha nem kezelik. A betegséggel 6sszefliggd gén
felfedezése 6ta gyakrabban diagnosztizaljak, ezért jobban meg lehet
majd becsulni az el6fordulasat és a természetes el6zményeit.

1.3 Mik a betegség okai?

A Blau-szindrdma genetikai betegség. A felel6s gén a NOD2 (ugyanaz,
mint a CARD15), amely egy a gyulladasra adott immunvalaszban
szerepet jatszo fehérjét kodol. Ha ez a gén mutaciét hordoz, amint ez
Blau-szindréma esetén fennall, a fehérje nem mikodik megfeleléen, és
a betegeknél krénikus gyulladas jelentkezik, ami granulémak
képz6désével jar a test kilonb6z8 szoveteiben és szerveiben. A
granuldmak gyulladasos sejtek jellegzetes, tartésan fennallé
sarjdaganatai, amelyek szerepet jatszanak a gyulladasban, és
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karosithatjak klildonb6z6 szovetek és szervek egészséges szerkezetét és
mukodését.

1.4 Orokletes-e ez a betegség?

A betegség autoszomalis dominans betegségként 6rokolt (ami azt
jelenti, hogy nemtdl figgetlen, és legalabb egyik szilénél jelentkeznie
kell a betegség tlineteinek). A betegségnek ez a fajta atadasa azt
jelenti, hogy a Blau-szindroma kialakuldsahoz az egyénnek csak egy
génmutaciot kell hordoznia, vagy az édesanyjatél, vagy az édesapjatol.
A betegség ritka formaja, az EOS esetében a mutacié magaban a
betegben jelenik meg, mig a szlilei mindketten egészségesek. Ha a
beteg hordozza ezt a gént, akkor ki fog alakulni nala a betegség. Ha az
egyik szulének Blau-szindrdmaja van, 50% az esély arra, hogy a
gyermekének is lesz.

1.5 Miért van a gyermekemnek ez a betegsége? Megel6zheté-e
a betegség?

A gyermeknek azért van ez a betegsége, mert hordozza azokat a
géneket, amelyek a Blau-szindrémat okozzak. Jelenleg a betegség nem
megeldzhetd, de a tinetei kezelhetbk.

1.6 Fert6z6-e a betegség?
Nem.

1.7 Mik a fo tunetei?
A betegség f6 tlineteit az artritisz, dermatitisz és uveitisz klinikai
harmasa képezi. A kezdeti tiinetek magukba foglalnak egy jellegzetes
exantémat apro, kerek, szinikben halvany rézsaszintdl sargasbarnaig
terjedd elvaltozasokkal, vagy erdteljes eritémat. Az évek folyaman a
boérkittés mérete n6, majd csokken. Az artritisz (iztleti gyulladas) a
leggyakoribb tinet, amely az élet els6 évtizedében jelentkezik. Az izulet
duzzanata kezdetben nem okoz mozgdaskorlatozottsagot. Idével viszont
korlatozdédhat a mozgas, valamint izlleti deformitas és erézié alakulhat
ki. A legveszélyesebb tiinet az uveitisz (a szem szivarvanyhartyajanak
gyulladasa), mivel gyakran jar szovédményekkel (szlrke halyog,
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fokozott szembelnyomas), és ha nem kezelik, l[atasromlast okozhat.
Emellett a granulomatézus gyulladas szamos mas szervet is érinthet,
egyéb tlineteket, példaul tidé- vagy vesem(ikddési zavart, magas
vérnyomast vagy visszatéro lazat okozva.

1.8 Minden gyermeknél azonos a betegség?

A betegség nem azonos minden gyermeknél. A tlnetek tipusa és
sulyossdaga is valtozhat az életkor el6rehaladtaval. A kezeletlen
betegség sulyosbodik, ahogy a tlinetei is.
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