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1. O QUE E A DOENGCA DE BLAU/SARCOIDOSE JUVENIL

1.1 O que é?

A sindrome de Blau é uma doenca genética. Os doentes sofrem de uma
combinacao de dermatite, artrite e uveite. Podem também ser afetados
outros érgaos e existir febre intermitente. Sindrome de Blau é o termo
utilizado para as formas familiares da doenca, mas também podem
ocorrer formas esporadicas que sao conhecidas como Sarcoidose de
Inicio Precoce (EQS).

1.2 E uma doenca comum?

A frequéncia é desconhecida. E uma doenca muito rara que afeta
doentes na infancia (principalmente antes dos 5 anos de idade)
agravando-se caso nao seja tratada. Desde que 0 gene associado foi
descoberto o seu diagndéstico é mais frequente, o que permitira uma
melhor estimativa da sua prevaléncia e histéria natural.

1.3 Quais sao as causas da doenca?

A sindrome de Blau é uma doenca genética. O gene responsavel chama-
se NOD2 (sinénimo de CARD15), o qual codifica uma proteina com um
papel importante na resposta imunitaria-inflamatéria. Se este gene for
portador de uma mutacao, tal como acontece na sindrome de Blau, a
proteina nao funciona adequadamente e os doentes apresentam
inflamacao crénica com formacao de granulomas em varios tecidos e
drgaos do corpo. Os granulomas sao aglomerados caracteristicos,
persistentes, , de células inflamatdrias que estao associados a
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inflamacao e que podem perturbar a estrutura e funcionamento normal
de varios tecidos e 6rgaos.

1.4 E hereditaria?

E herdada como doenca autossémica dominante (o que significa que
nao esta associada ao sexo e que pelo menos um dos progenitores tem
de apresentar sintomas da doenca). Este tipo de transmissao significa
que, para ter Sindrome de Blau, um individuo tem de ter apenas um
gene com mutacao, ou da mae ou do pai. Na EOS, a forma esporadica
da doenca, a mutacao manifesta-se no doente, e ambos os pais sao
saudaveis. Se um doente for portador o gene, significa que ira sofrer da
doenca. Se um dos progenitores tiver sindrome de Blau, existe 50% de
probabilidade de o seu filho ter a doenca.

1.5 Porque razao o meu filho(a) tem esta doenca? O seu
aparecimento pode ser prevenido?

A crianca tem a doenca porgue é portadora de genes que causam a
sindrome de Blau. Atualmente, a doenca nao pode ser prevenida, mas
os sintomas podem ser tratados.

1.6 E infeciosa?
Nao, nao é infeciosa.

1.7 Quais sao os principais sintomas?

Os principais sintomas da doenca sao uma triade clinica de artrite,
dermatite e uveite. Os sintomas iniciais incluem um exantema tipico,
com pequenas lesdes arredondadas, de cor variavel, desde cor-de rosa
palido a acastanhado ou eritema intenso. Ao longo dos anos, a
dermatite apresenta recidivas e remissoes. A artrite € a manifestacao
mais frequente, ocorrendo durante a primeira década de vida. No inicio,
existe inchaco das articulacdes com preservacao da mobilidade. Com o
tempo, pode evoluir com limitacao do movimento, deformacdes e
erosodes. A uveite (inflamacao da iris) é a manifestacao mais
ameacadora, uma vez que esta muitas vezes associada a complicacdes
(catarata, aumento da pressao intra-ocular) e pode causar diminuicao
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da visao, se nao for tratada.

Para além da triade classica, a inflamacao granulomatosa pode afetar
muitos outros érgaos, causando outros sintomas, tais como diminuicao
da funcao pulmonar ou renal, aumento da tensao arterial ou febre
recorrente.

1.8 A doenca é igual em todas as criancas?

A doenca nao é igual em todas as criancas. Para além disso, o tipo e a
gravidade dos sintomas podem mudar a medida que a crianca cresce.
Se nao for tratada, a doenca ira progredir e os sintomas irao evoluir em
conformidade.
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