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1. CO JE BLAUOVA CHOROBA/JUVENILNA SARKOIDOZA

1.1. CO JE TO?

Blauov syndrém je dedicné ochorenie. Pacienti trpia kombinaciou
prejavov ako je kozna vyrazka (dermatitida), zapal kibov (artritida) a
zapal oci (uveitida). M6zu byt postihnuté aj iné organy a taktiez sa
mo&zu objavovat aj obCasné hordcky. Blauov syndrom je pojem, ktory sa
pouziva pre familiarne formy ochorenia. Vyskytuju sa aj sporadické
formy, ktoré s zname ako vCasna sarkoidéza (Early Onset Sarcoidosis,
EQS).

1.2. AKO CASTE TO JE?

Frekvencia vyskytu je nezndma. Je to velmi zriedkavé ochorenie, ktoré
postihuje pacientov vo v€asnom detstve (prevazne pred 5. rokom
zivota) a zhorSuje sa ak nie je lieCené. Odkedy je znamy zodpovedny
gén, je toto ochorenie diagnostikované CastejSie a to umozni lepsSie
odhadnut jeho vyskyt i prirodzeny priebeh.

1.3. AKE SU PRICINY OCHORENIA?

Blauov syndrém je geneticky podmienené ochorenie. Zodpovedny gén
sa oznacuje NOD2 (synonymom je CARD15), ktory kéduje bielkovinu s
Ulohou v zdpalovej odpovedi. Ak je tento gén mutovany, ako pri
Blauovom syndréme, bielkovina nefunguje spravne a to sa prejavuje
chronickym zdpalom s tvorbou granuldmov v rozli¢cnych tkanivach a
organoch tela. Granuldmy su tvorené typickym zoskupenim zapalovych
buniek a mo6zu narusit normalnu Struktdru a funkciu réznych tkaniv a
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organov.

1.4. JE TO DEDICNE?

Ochorenie sa dedi autozd6movo dominantne (to znamena, Ze nie je
viazané na pohlavie a aspon jeden z rodiCov musi mat priznaky
choroby). Tento typ prenosu znamena, Ze na vznik choroby staci jeden
zmeneny gén, bud od matky alebo od otca. Pri sporadickej forme
choroby (EOS) sa objavi mutdcia génu len u dietata, rodicia sU zdravi.
Ak je pacient nositelom génu, bude chory. Ak ma jeden z rodicov Blauov
syndrém, je riziko, ze jeho/jej dieta bude trpiet rovnakym ochorenim az
50%.

1.5. PRECO MA MOJE DIETA TUTO CHOROBU? DA SA TOMU
PREDIST?

Dieta je choré, pretoze je nositelom génu, ktory spésobuje Blauov
syndrém. V sucasnosti sa chorobe neda predist, ale daju sa liecit jeho
priznaky.

1.6. JE TO INFEKCNE?
Nie, nie je.

1.7. AKE SU HLAVNE PRIZNAKY?

Hlavné priznaky ochorenia predstavuje klinicka tridda - artritida,
dermatitida a uveitida. Prvym priznakom je typicky exantém s malymi
okrdhlymi vyrazkami, ktoré su svetloruzové, hnedasté az intenzivne
cervené. V priebehu rokov sa exantém zvyraznuje a slabne. Artritida je
najCastejsou manifestaciou, ktora zacina v prvej dekade Zzivota. Pri
néstupe tazkosti je kib opuchnuty so zachovanim hybnosti. Casom sa
obmedzenim hybnosti mézu vyvinut deformity a erdzie. Uveitida (zapal
duhovky) je najzavaznejsim prejavom, pretoze je Casto spojena s
komplikaciami (sivym zdkalom, zvySenym vnutroocnym tlakom) a
mobze, ak je nelie¢end, spbsobit oslabenie zraku

Granulomatdézny zapal mo6ze postihndt rézne organy a spbésobovat
dalSie priznaky, napriklad znizenie funkcie pluc alebo obliCiek, zvysenie
krvného tlaku, alebo opakujice sa horucky.
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1.8. JE TATO CHOROBA ROVNAKA U VSETKYCH DETi?

Nie nie je rovnaka u kazdého dietata. NavySe sa typ a zavaznost
priznakov mo6ze menit ako dieta rastie. NelieCena choroba postupuje a
rozvijaju sa prislusné klinické priznaky.
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