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2. DIAGNOZA A LIECBA

2.1. Ako sa to diagnostikuje?

Vo vSeobecnosti sa pri diagnostike Blauovho syndrému pouziva
nasledovny postup:

a) Klinické podozrenie: Blauov syndrém je nutné zvazovat pri typickej
tridde priznakov ( kiby, koZa, oko). Je potrebna aj podrobné rodinna
anamnéza, pretoze ochorenie je vel'mi zriedkavé a dedi sa autozomovo
dominantne. b) Dékaz granuldmov: na potvrdenie diagnézy Blauovho
syndrému/EQS je zdsadnd pritomnost typickych granulémov v
postihnutom tkanive. Granuldémy mozno vidiet vo vzorke z koznej
biopsie alebo zapaleného kibu. Je nevyhnutné vylGéit dalsie pri¢iny
granulomatéznych zapalov (ako je tuberkuldza, imunodeficiencia a iné
autoinflamacné choroby ako napr. niektoré vaskulitidy) a to klinickym
vysetrenim a prislusnymi krvnymi, zobrazovacimi a dalSimi
vySetreniami. c) Genetické vySetrenie: v ostatnych rokoch je mozné
uskutocnit genetickl analyzu so zameranim na pritomnost mutécie,
ktora je zodpovedna za rozvoj Blauovho syndromu/EOS.

2.2. Aky vyznam maju vysetrenia?

a) Biopsia koze: zahrina odber malého kisku tkaniva koze a je vel'mi
jednoduché ju uskutocnit. Ak sa v koznej biopsii potvrdia granulémy, je
mozné potvrdit diagnézu Blauovho syndrému, ak boli vyluc¢ené ostatné
ochorenia, ktoré su spojené s tvorbou granuldmov. b) VysSetrenia krvi:
su dblezité na vylucenie dalsich chorbb, ktoré su spojené s
granulomatéznym zapalom (ako napriklad imunodeficiencia alebo
Crohnova choroba). Su takisto dolezité z hladiska posudenia rozsahu
zapalu a zhodnotenia poskodenia dalsich organov (ako su oblicky alebo
pecen). c) Geneticka analyza: jediné vySetrenie, ktoré jednoznacne
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potvrdi diagnézu Blauovho syndrému je geneticky test, ktory preukaze
pritomnost mutacie na géne NOD2.

2.3. Da sa to liecit alebo vyliecit?

Neda sa vyliedit, ale dé sa liecit liekmi, ktoré kontroluju zapal kibov, o&i
a inych organov. Ulohou lie¢by je stabilizovat priznaky a zastavit
progresiu choroby.

2.4. Aka je liecba?

V sucasnosti neexistuju dékazy, ktoré by urcovali optimalnu liecbu
Blauovho syndromu/EOS. Kibové prejavy byvaju ¢asto lie¢ené
nesteroidovymi antiflogistikami a metotrexatom. Metotrexat je znamy
svojou schopnostou ovplyvnovat artritidu u mnohych deti s juvenilnou
idiopatickou artritidou, jeho Ucinnost pri Blauovom syndréme je menej
vyznacena. Uveitidu je velmi tazké ovplyvnit; lokalna lieCba (steroidné
ocné kvapky alebo lokalne injekcie kortikoidov) nemusia byt u mnohych
pacientov dostato¢né. U¢inok metotrexatu na uveitidu nie je vzdy
dostatoCny a na to, aby bolo mozné kontrolovat tazky ocny zapal, mbze
byt potrebné uzivat aj oralne kortikosteroidy.

U pacientov s tazko kontrolovatelnym zapalom o¢i a/alebo kibov a u
pacientov s postihnutim vnutornych organov méze byt ucinné
podavanie cytokinovych inhibitorov ako su inhibitory TNF-a ( infliximab,
adalimumab).

2.5. Aké su vedlajsie ucinky liecby?

NajCastejsimi neziaducimi Uucinkami pri metotrexate sl nauzea
(napinanie na vracanie) a brusny dyskomfort v den uzitia lieku. Je nutné
monitorovat funkciu pecene a pocet bielych krviniek. Kortikosteroidy su
asociované s vedlajsimi Ucinkami ako su: prirastok hmotnosti, opuch
tvare a zmeny nélady. Ak su kortikoidy predpisované dlhodobo, m6zu
spbsobovat oneskorenie rastu, osteopordzu, vysoky krvny tlak a
cukrovku.

Inhibitory TNF-a sd nové lieky. Ich uzivanie moéze byt spojené so
zvysenym rizikom infekcii, aktivaciou tuberkulézy a moznym vznikom
neurologického alebo iného imunitného ochorenia. V sicasnosti sa
hovori aj o potencialnom riziku malignit, zatial' vSak nie su k dispozicii
Statistické Udaje, ktoré by potvrdzovali zvysené riziko vzniku malignit
pri podavani tychto liekov.
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2.6. Ako dlho by mala trvat liecba?

V sucasnosti nie su k dispozicii Udaje, ktoré by podporovali a definovali
optimalne trvanie lieCby. Je nevyhnutné udrziavat kontrolu nad zapalom
v snahe predist poskodeniu kibov, strate zraku alebo po$kodeniu
dalSich organov.

2.7. A ¢o nekonvencna alebo doplnkova liecba?
Nie su ziadne dbkazy, ktoré by podporovali pouzitie takéhoto druhu
lieCby pri Blauovom syndréme/EQS.

2.8. Aké pravidelné kontroly su potrebné?

Deti by mali byt kontrolované pravidelne (aspon 3x ro¢ne) detskym
reumatolégom za ucelom monitorovania ochorenia a Upravy
medikamentdznej terapie. Je takisto dblezité absolvovat pravidelné
navstevy u oftalmoléga, s frekvenciou, ktora zavisi od zavaznosti a
vyvoja zapalu oka. Liecené deti by mali mat aspon 2x ro¢ne vySetrend
krv a moc.

2.9. Ako dlho bude ochorenie trvat?
Je to celozivotna choroba. AvSak aktivita ochorenia moze s ¢asom
kolisat..

2.10. Aka je dlhodoba prognéza (predpokladany vysledok a
priebeh) choroby?

Dostupné Udaje tykajlce sa dlhodobej progndzy si obmedzené.
Niektoré deti boli sledované viac ako 20 rokov a dosiahli takmer
normalnu vysku, normalny psychomotoricky vyvoj a dobru kvalitu
zivota pri dobre nastavenej medikamentéznej terapii.

2.11. Je mozné uplne sa vyliecit?
Nie, pretoze je to geneticky podmienené ochorenie. Dobré lekarske
sledovanie a lieCba zabezpeci vacsine pacientov dobrua kvalitu zivota. U
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pacientov s Blauovym syndrémom existuju rozdiely v zavaznosti a
progresii ochorenia. V sucasnosti nie je mozné predpokladat priebeh
ochorenia u konkrétneho pacienta.
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