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1. CE ESTE BOALA BLAU/SARCOIDOZA JUVENILA

1.1 Ce este aceasta boala?

Sindromul Blau este o boala genetica. Pacientii sufera de o combinatie
de eruptie cutanata, artrita si uveita. Si alte organe pot fi afectate,
putand aparea si febra intermitenta. Sindromul Blau este termenul
utilizat pentru formele familiale de boala; pot apare si forme sporadice,
cunoscute sub denumirea de sarcoidoza cu debut precoce (Early Onset
Sarcoidosis = EQS).

1.2 Cat este de frecventa?

Frecventa este necunoscuta. Este o boala foarte rara, care debuteaza in
mica copilarie (mai ales Tnaintea varstei de 5 ani) si se agraveaza in
absenta tratamentului. De la descoperirea genei responsabile, boala se
diagnosticheaza mai frecvent, ceea ce va permite o mai buna
cunoastere a istoriei naturale si a prevalentei sale.

1.3 Care sunt cauzele bolii?

Sindromul Blau este o boala genetica. Gena responsabila se numeste
NOD?2 (sau CARD15) si codifica o proteina cu rol in raspunsul imunitar
inflamator. Daca aceasta gena prezinta o mutatie (cum se intampla in
sindromul Blau), proteina codificata nu mai functioneaza normal si
pacientii vor dezvolta inflamatie cronica, cu formare de granuloame in
diferite tesuturi si organe ale corpului. Granuloamele sunt aglomerari
caracteristice si persistente de celule inflamatorii, care sunt asociate cu
inflamatia si care pot afecta structura si functionarea normala a
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diferitelor tesuturi si organe.

1.4 Este o boala mostenita?

Este o boala care se mosteneste dupa modelul autozomal dominant
(adica nu depinde de sexul copilului si cel putin unul dintre parinti
trebuie sa prezinte simptomele bolii). Acest tip de transmitere inseamna
ca, pentru a dezvolta sindromul Blau, o persoana trebuie sa aiba o
singurd gend mutanta, mostenita fie de la mama, fie de la tata. in EOS,
forma sporadica a bolii, mutatia apare pentru prima oara la pacient, iar
ambii parinti sunt sanatosi. Daca un pacient poarta gena, el va suferi de
aceasta boala. Daca unul dintre parinti are sindromul Blau, exista o
sansa de 50% ca si copilul sau sa prezinte boala.

1.5 De ce are copilul meu aceasta boala? Boala poate fi
prevenita?

Copilul are boala din cauza prezentei genei care cauzeaza sindromul
Blau. in prezent, boala nu poate fi prevenita, dar simptomele pot fi
tratate.

1.6 Este o boala contagioasa?
Nu.

1.7 Care sunt principalele simptome?

Simptomele principale ale bolii sunt o triada clinica formata din artrita,
dermatita si uveita. Initial apare o eruptie cutanata tipica, cu mici
leziuni cutanate, rotunde, avand o culoare care poate varia de la roz pal
la rosu intens. De-a lungul anilor, eruptiile cutanate palesc si dispar.
Artrita este cea mai comuna manifestare, incepand din primul deceniu
de viata. Tumefierea articulara este importanta la debut, dar nu are
impact asupra mobilitatii. Cu timpul pot apare limitari ale miscarii,
deformari si eroziuni articulare. Uveita (inflamatia irisului) este
manifestarea cea mai amenintatoare, deoarece este adesea asociata cu
complicatii (cataracta, cresterea presiunii intraoculare) si poate duce la
scaderea vederii daca nu este tratata.

in plus, inflamatia granulomatoasa poate afecta un spectru larg de alte
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organe, cauzand alte simptome, precum disfunctii ale rinichilor si
plamanilor, hipertensiune arteriala sau febra recurenta.

1.8 Boala evolueaza la fel la toti copiii?

Boala nu se manifesta la fel la toti copiii. Mai mult, tipul si severitatea
simptomelor se pot schimba pe masura ce copilul creste. Boala
progreseaza si se agraveaza daca nu este tratata.
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