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2. DIAGNOZIS ES TERAPIA

2.1 Hogyan diagnosztizalhaté?

A Blau-szindroma diagnosztizalasahoz altalaban az alabbi mddszert
kovetik:

a) Klinikai gyanu: Blau-szindromat akkor érdemes gyanitani, amikor a
gyermeknél tunetek (izuleti, bér, szem) kombinacidja all fenn a
jellegzetes klinikai harmasbdl. Alaposan meg kell vizsgalni a csaladi
kértorténet, mivel a betegség nagyon ritka, és autoszomalis dominans
maodon 6roklédik. b) Granuldmak kimutatasa: a Blau-szindroma/EQOS
diagndzisanak felallitasahoz elengedhetetlen a jellegzetes granuldémak
jelenléte az érintett szoévetben. A granuldomak a bdrelvaltozasbdl vagy
gyulladt iztletbdl vett biopszias mintabdl mutathatdk ki.
Mésgranulomatézus gyulladéast (példaul tuberkulézis, immunhiany vagy
egyéb gyulladasos betegségek, koztik egyes vaszkulitiszek) alapos
klinikai kivizsgalassal és megfelel§ vérvizsgalatokkal, képalkoto
vizsgalatokkal és egyéb tesztekkel ki kell zarni. c) Genetikai elemzés: az
utébbi par évben lehetbvé valt, hogy genetikai elemzést végezzenek a
betegeknél azoknak a mutacidknak a kimutatasa céljabdl, amelyek a
feltételezések szerint felel6sek a Blau-szindroma/EOS kialakulasaért.
2.2 Mi a vizsgalatok jelentésége?

a) BOrbiopszia: a bdrbiopszia soran egy nagyon kis darab szdvetet
vesznek a bdrbdl; ezt nagyon kénnyU elvégezni. Ha a bdrbiopszia
granuldmakat mutat ki, akkor fel lehet allitani a Blau-szindréma
diagndzisat minden mas, granuldmak képzddésével jaré betegség
kizardsa utan. b) Vérvizsgalat: a vérvizsgalatok fontosak ahhoz, hogy ki
lehessen zarni a granulomatézus gyulladassal jaré egyéb betegségeket
(példaul immunhianyt vagy Crohn-betegséget). A vérvizsgalatok azért is
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lényegesek, mert a segitségiikkel meg lehet hatarozni a gyulladas
meértékét és az egyéb szervek (példaul a vese vagy a maj)
érintettségét. c) Genetikai teszt: a Blau-szindroma diagnézisat minden
kétséget kizardan megerdsitd egyetlen teszt az a genetikai teszt, amely
kimutatja a NOD2 gén mutacidjanak jelenlétét.

2.3 Kezelheto6-e, van-e ra gyogymaod?

Nem gydégyithatd, de kezelhetd az iziletek, a szem és barmely mas
szerv gyulladasat enyhité gydégyszerekkel. A gydgyszeres kezelés célja
a tunetek csillapitasa és a betegség sulyosbodasanak
megakadalyozasa.

2.4 Milyen kezelések léteznek?
Jelenleg semmilyen bizonyiték nincs a Blau-szindrdma/EOS optimalis
kezelését illetden. Az izlleti problémakat gyakran lehet nem szteroid
gyulladascsokkentd szerekkel és metotrexattal kezelni. A metotrexatrol
ismert, hogy enyhiti az artritiszt sok, gyermekkori idiopatias artritiszben
szenvedd betegnél; hatasossaga a Blau-szindréma kezelésében
kevésbé kiemelkedd. Az uveitiszt nagyon nehéz kezelni; a helyileg
alkalmazott szerek (szteroid szemcseppek vagy helyi szteroid injekciék)
nem biztos, hogy elegendbek sok betegnél. A metotrexat hatasossaga
az uveitisz kezelésére nem mindig megfeleld, ezért a betegeknek
esetleg kortikoszteroidokat kell szedniuk szajon &t a sulyos
szemgyulladas enyhitése érdekében.

Azoknal a betegeknél, akiknek nehezen kezelhetd szem- és/vagy izuleti
gyulladasa van, valamint azoknal, akiknél belsd szervek is érintettek,
hatdsos lehet citokingatlék, példaul TNF-a-gatlék ( infliximab,
adalimumab) alkalmazasa.

2.5 Melyek a gydgyszeres kezelés mellékhatasai?

A metotrexat leggyakrabban megfigyelt nemkivanatos hatasai a
hanyinger és a hasi problémak a gydgyszer bevételének napjan. A
majfunkcio és a fehérvérsejtek szamanak ellenérzéséhez
vérvizsgalatokat kell végezni. A kortikoszteroidok mellékhatasokat,
példaul testsulygyarapodast, az arcon duzzanatot és
hangulatingadozasokat okozhatnak. Ha hosszabb iddre irnak fel
szteroidokat, azok lelassithatjak a ndvekedést, valamint csontritkulast
(oszteoporézist), magas vérnyomast és cukorbetegséget idézhetnek
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eld.

A TNF-a-gatlékat nem régéta alkalmazzak; ezek a szerek a fert6zés
fokozott kockazataval, a tuberkulézis aktivaldodasaval, valamint
idegrendszeri és mas immunbetegségek esetleges kialakulasaval
jarnak. Sz6 volt arrél, hogy fennall a rosszindulatl betegségek
lehetséges kialakuldsanak kockazata; jelenleg nincsenek statisztikai
adatok, amelyek bizonyitandk a rosszindulatu betegségek
kialakulasanak fokozott kockazatat ezeknek a szereknek az
alkalmazasakor.

2.6 Mennyi ideig tartson a kezelés?
Jelenleg nincsenek adatok a kezelés optimalis id6tartamanak
alatdmasztasara. A gyulladas kezelése elengedhetetlen az
izUletkarosodas, a latasvesztés, illetve mas szervek karosodasanak a
megeldzése érdekében.

2.7 Mi a helyzet a nem konvencionadlis (nem szokvanyos),
illetve kiegészito terapiakkal?

Nincs bizonyiték ennek a tipusu terapianak a Blau-szindrémara/EOS-re
torténd alkalmazasara vonatkozéan.

2.8 Milyen iddszakos vizsgalatok, ellendrzések szukségesek?
A beteg gyermekeket rendszeresen (legalabb 3-szor évente) ki kell
vizsgaltatni gyermekreumatoldgussal, aki ellendrzi a betegség
enyhtlésének mértékét, és bedllitja a gydgykezelést. Fontos a
rendszeres szemészeti vizsgalat is a szemgyulladas sulyossaganak és
alakulasanak megfelel6 gyakorisaggal. A kezelés alatt allé
gyermekeknél legaldabb évente kétszer vér- és vizeletvizsgalatot kell
végezni.

2.9 Mennyi ideig tart a betegség?
A Blau-szindrdma/EOS élethosszig tarté betegség. Aktivitasa azonban
ingadozhat az idé mulasaval parhuzamosan.
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2.10 Milyen a betegség hosszu tavu progndzisa (elérelathato
kimenetele és lefolyasa)?

Kevés adat all rendelkezésre a betegség hosszu tavu prognézisat
illetéen. Néhany gyermeket tébb mint 20 éve kdvetnek, és az 6
novekedéslk és pszichomotoros fejlédésik nagyjabdl normalis médon
alakult, életmin6séguk pedig megfeleld volt jél beallitott orvosi kezelés
mellett.

2.11 Lehetséges-e a teljes felépulés?

Nem, mert a Blau-szindroma/EOS genetikai betegség. A megfeleld
orvosi utankodvetés és kezelés azonban jé életmindséget biztosit a
betegek tdbbsége szamara. A Blau-szindrémas betegek k6zott vannak
eltérések a betegség sulyossagat és alakulasat illetéen; jelenleg
lehetetlen megjosolni a betegség lefolyasat egy adott betegnél.
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