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1. Blau Slimiba/Juvenila Sarkoidoze

1.1 Kas tas ir?

Blau sindroms ir genétiska slimiba. Pacienti cieS no izsitumiem uz adas,
artrita un uveita. Slimiba var skart citus organus, ka ari pacientiem var
blt intermitéjoss drudzis. Blau sindroms ir termins, kas tiek lietots ari
par lidzigiem Sis slimibas paveidiem, izkaisitas formas, kas dévétas par
Agrino Sarkoidozi (AS).

1.2 Cik biezi slimiba sastopama?

SaslimSanas biezums nav zinams. Ta ir |oti reta slimiba, kas skar
pacientus agra berniba (vairuma gadijumu lidz 5 gadu vecumam).
Veselibas stavoklis pasliktinas, ja ta netiek arstéta. Kops slimibas
atklasanas, kad tika noskaidrots, ka ta ir saistita ar géniem, ta tiek
diagnosticéta daudz biezak, kas lauj uzlabot zinasanas par tas izplatibu
un vesturi.

1.3 Kadi ir slimibas celoni?

Blau sindroms ir genétiska slimiba. Par slimibas céloni tiek uzskatits
géns - NOD2 (sinonims CARD15), kas ietver proteinu, kura loma ir
atbildes reakcija uz imuno iekaisumu. Ja Sis géns ir paklauts mutacijai,
ka tas ir Blau sindroma gadijuma, tas nozime, ka proteins nefunkcione
atbilstosi un pacientiem japiedzivo hronisks iekaisums ar granulomu
veidosanos audos un kermena organos. Granulomam raksturigi ilgi
atrasties iekaisuma skartajas Sunas, kas var izraisit iekaisumu un
partraukt vairaku organu un audu normalu funkcionésanu.
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1.4 Vai ta ir iedzimta?
Ta ir iedzimta autosomala dominanta slimiba (kas nozime, ka ta nav
saistita ar konkrétu dzimumu un vismaz vienam no vecakiem ir Sis
slimibas simptomi). Sadai parmantojamai slimibai ka Blau sindromam,
skarts var but tikai viens gens mutacijas rezultata - no mates vai téva
puses. AS gadijuma, kas ir sporadiskas formas slimiba, mutacija
paradijusies pacientiem, kuriem abi vecaki ir veseli. Ja pacientam ir Sis
géns, tad vinu skars Si slimiba. Ja vienam no vecakiem ir Blau sindroms,
tad pastav 50% liela iesp&jamiba, ka vina bérns slimos ar so slimibu.

1.5 Kapec manam béernam ir si slimiba? Vai no tas iespejams
pasargaties?

Bérnam ir Si slimiba, jo vinam ir géns, kas izraisa Blau slimibu. Pasreiz
no slimibas nav iesp&jams pasargaties, tacu simptomi var tikt arsteéti.

1.6 Vai ta ir lipiga?
Ne, ta nav.

1.7 Kadi ir slimibas galvenie simptomi?

Slimibas galvenie simptomi ir kliniskas triades artrits, dermatits un
uvelts. Sakotnegjie simptomi ietver tipisku eksantému ar sikiem aplveida
plankumiem, kas varié no gaisi roza lidz pat intensivam apsartumam.
Péc gadiem Sie izsitumi izzuad. Artrits ir slimibas biezak sastopama
forma, sakot ar dzives pirmo desmitgadi. Sakuma verojams locitavu
pietikums. Ar laiku rodas kustibu ierobezojumi, kas var attistities lidz
deformacijai un erozijai. Uvelts (acs varaviksnes iekaisums) ir viena no
smagakajam slimibas izpausmem, jo tai raksturigas komplikacijas
(katarakta, paaugstinats acs iekSéjais spiediens), kas var izraisit redzes
pasliktinasanos, ja tas netiek arstéts.

Granulomatozais iekaisums var skart daudzus citus organus, izraisot
citus simptomus, ka pieméram, samazinatu plausu un nieru
funkcionéSanas spé€ju, paaugstinatu asinsspiedienu, atkartotu drudzi.
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1.8 Vai slimiba visiem berniem izpauzas vienadi?

Slimiba neizpauzas vienadi visiem bérniem. Slimibas veids un simptomu
smaguma pakape var mainities bernam klustot vecakam. Slimiba
progrese, ja netiek arstéta un simptomi attistas plasak.

2. DIAGNOZE UN ARSTESANA

2.1 Ka ta tiek diagnosticeta?

Blau sindroma diagnosticéSana tiek izmantotas Sadas metodes:

a) Kliniskie noverojumi: iespéjams konstatét Blau sindromu, ja bérnam
ir vairaku simptomu kombinacija (locitavas, ada, acis), kas liecina par So
organu veselibas stavokla pasliktinasanos. Javeic sika izpéte gimenes
vésturé, jo Si slimiba ir loti reta un tiek parmantota autosomali
dominéjosa veida. b) Granuloma: lai diagnosticétu sindromu, batiski ir
noteikt tipisko granulomu skartajos audos. Granulomas var tikt
novérotas adas biopsija vai iekaisusajas locitavas. Citi granulomatozie
iekaisumi (ka piem, tuberkoloze, imundeficits vai citas iekaisuma
slimibas, ka pieméram, vaskulitie iekaisumi) ir jaizsledz klinisko
parbauzu laika, ka ari asins analizu un citu testu rezultata. c)
Genétiskas analizes: pédéejo gadu laika ir radusies iespéja veikt
genétiskas analizes pacientam, lai noskaidrotu, vai notikusi mutacija,
kas uzskatama par atbildigu Blau sindroma /AS attistiba.

2.2 Cik liela nozime ir parbaudem?

a) Adas biopsija: adas biopsiju veic, panemot planu adas paraugu no
adas un to ir loti viegli izdarit. Ja adas biopsija uzrada granulomas, tad
Blau sindroma diagnoze tiek uzstadita, izsledzot parejas slimibas, kas
saistitas ar granulomas veidosanos. b) Asins analizes: asins analizes ir
svarigas, lai izslegtu citas slimibas, kas ir saistitas ar granulomatozu
iekaisumu (ka piem, imundeficits, Krona slimiba). Tas ir svarigas, lai
novérotu iekaisuma paplasinasanos un novértétu organu darbibu (ka
piem, nieru, aknu). c) Genetiskie testi: vienigais tests, kas neparprotami
apstiprina Blau sindroma diagnozi ir genétiskais tests, kas ataino NOD2
géna mutaciju.

2.3 Vai to ir iespejams arstet vai atveseloties pilniba?

Ta nevar tikt noversta pilniba, bet ta ir arstejama ar medikamentiem,
kas kontrolé iekaisumu locitavas, redzes un citos organos. Arstésanas
meérkis ir ar medikamentu palidzibu kontrolet simptomus un apturét
slimibas progresésanu.
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2.4 Kada ir arstesana?

Nav pétijumu, kas liecinatu par optimalu arstéSanas veidu Blau
sindroma/AS gadijuma. Locitavu problemas var izarstet ar
pretiekaisuma nestreoidiem medikamentiem un metotreksatu .
Metotreksats tiek lietots, lai kontroletu artritu berniem ar juvenilo
idiopatisko artritu; ta efektivitate Blau sindroma arstéSanai ir mazak
novérota. Uveltu ir |oti sarezgiti kontrolét; lokalas terapijas (acu pilieni,
kas satur steroidus vai lokalas steroidu injekcijas) var nebut piemérotas
daudziem pacientiem. Metotreksata efektivitate uveita arstésana ne
vienmer ir veiksmiga un pacientiem var nakties lietot kortikosteroidus,
lai kontroleto smago acs iekaisumu.

Tadi citokinu inhibitori ka TNF-a inhibitori ( infliksimabs , adalimumabs)
var klat par efektivu arstéSanas veidu pacientiem, kuriem jauzrauga
sarezgiti prognoz€éjamais acu un/vai locitavu iekaisums ar iekséjo
organu iesaisti.

2.5 Kadi ir blakusefekti arstesanai ar medikamentiem?
Visbiezak sastopamas nevélamas blakusparadibas metotreksata
lietoSanai ir slikta dusa un diskomforta sajlta védera, medikamentu
lietoSanas diena. Asins analizes ir nepiecieSamas, lai novérotu aknu
darbibu un balto asins stnu skaitu. Kortikosteroidu lietoSanai ir
blakusefekti, ka pieméram, svara palielinasanas, sejas uztukums un
garastavokla svarstibas. Ja steroidi tiek noziméti ilgstosai arstésanai, tie
var kavét augsSanu, izraisit osteoporozi, paaugstinatu asinsspiedienu un
diabétu.

TNF-a izraisitajs ir nesen lietotie medikamenti; tie palielina infekciju
risku, tuberkulozes izraisiSanu, ka ari citu imunslimibu vai neirologisku
slimibu attistibu. Potencialie riski par laundabigu audzéju veidosanos
jaizruna ar arstu; pasreiz nav statistisku datu, kas pieraditu palielinatu
risku par laundabigo audzéju veidoSanos, lietojot Sos medikamentus.

2.6 Cik ilgi jaarstejas?

Nav pieejami dati, kas lautu noteikt optimalu arstéSanas ilgumu. Svarigi
ir kontroléet iekaisumu, lai noverstu iespejamos locitavu bojajumus,
redzes zudumu vai citu organu bojajumus.




2.7 Ka ir ar dabiskam papildu arstesanas terapijam?
Nav pieradijumu, ka komplementara terapija Blau sindroma/AS
arstésana ir efektiva.

2.8 Cik biezas parbaudes ir nepiecieSamas?

Pediatram reimatologam reqgulari jaapskata bérnu (vismaz 3 reizes
gada), lai kontrolétu slimibu un piemérotu medikamentozo arstésanu.
Svarigi ir regulari apmeklét oftalmologu - tik biezi, cik vajadzigs, lai
novérotu acu iekaisumu. Bérniem arstéSanas kursa laika janodod asins
un urina analizes, vismaz divas reizes gada.

2.9 Cik ilgi jaarstejas?
Slimiba ilgst visu muzu. Tas aktivitate var svarstities laika gaita.

2.10 Kada ir slimibas ilgtermina prognoze (prognozejamie
rezultati un arstésanas kurss)?

Dati par slimibas prognozi ilgtermina ir ierobezoti. Dazi bérni ir noveroti
20 gadu garuma un sasniegusi gandriz normalu augumu, normalu
psihomotoro attistibu un dzivo pilnvértigu dzivi ar piemérotu arstésanas
kursu.

2.11 Vai ir iespejams atveseloties pilniba?

Né, jo ta ir genétiska slimiba. Tomeér ar labu medicinisko uzraudzibu un
arstésanu, lielakajai dalai pacientu izdodas dzivot pilnvértigu dzivi.
Slimibas smagums un tas progresésana dazadiem pacientiem ar Blau
sindromu ir atSkiriga; Sobrid ir iesp&jams prognozét pacienta slimibas
gaitu.

3. IKDIENAS DZIVE

3.1 Ka slimiba ietekme berna un gimenes dzivi?
Bérnam un vina gimenei var nakties saskarties ar daudzam problémam
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pirms slimibas diagnosticésanas. Kad diagnoze ir uzstadita, vecakiem
regulari javed berns pie arsta (bérnu reimatologa un oftalmologa), lai
noteiktu slimibas aktivitati un piemérotu attiecigu arstésanu. Bérniem
ar locitavu problémam var but nepieciesama fizioterapeita palidziba.

3.2 Ka ir ar skolas apmeklejumu?

Hroniskas slimibas gadijuma skola var tikt kaveta. Slimibas gaitas
stingra uzraudziSana ir svariga, lai atsaktu skolas gaitas. Skolas
personals jainformé par slimibas simptomiem un ricibu attiecigas
situacijas, kad slimibas simptomi saasinas.

3.3 Ka ir ar sportu?
Pacienti ar Blau sindromu jamudina piedalities sportiskas aktivitates;
sporta ierobezojumi ir atkarigi no slimibas aktivitates.

3.4 Ka ir ar uzturu?
Nav specialu uztura ierobezojumu. Bérniem, kuriem jalieto
kortikosteroidi, jaizvairas no parak salda un sala uztura.

3.5 Vai klimats ietekme slimibas gaitu?
Ne, neietekme.

3.6 Vai bernu drikst vakcinet?
Berns var tikt vakcinéts, iznemot dzivas vakcinas kortikosteroidu,
metotreksata, TNF-a medikamentu lietosanas laika.

3.7 Ka ir ar dzimumdzivi, grutniecibu un tas planosanu?
Pacientiem ar Blau sindromu nav novérotas problemas ar auglibu. Ja
slimiba tiek arstéta ar metotreksatu, jaievéro izsargasanas no
grutniecibas, jo medikamenti var atstat nelabvéligu ietekmi uz augli.
Nav drosu pieradijumu attieciba uz TNF-a un gratniecibu, tacu
pacientiem japarstaj to lietot grutniecibas planosanas laika. Grutniecibu
ieteicams planot, pielagojot arstésanu pirms tas iestasanas, ka ari
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turpinot sekot hdzi slimibas gaitai.
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