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 Blau症候群 
第？版本

 2.診斷和治療 

 2.1如何診斷Blau症候群？ 
一般來說，Blau症候群診斷遵循以下原則：
a)臨床疑診：當病童同時出現關節、皮膚和眼睛症狀時，就要考慮Blau症候群的可能。需詳細詢問病童的家族史，因為該病很罕見並
且為常染色體顯性遺傳。 肉芽腫的發生：受影響的組織中發現典型的肉芽腫才能診斷Blau 症候群/早發性結節病。肉芽腫可以通過皮
膚損傷或發炎關節的切片發現。其它可以導致發炎性肉芽腫的疾病（比如結核病、免疫缺陷或像小血管炎的一些發炎疾病）需要通過身體
檢查、血液檢查、影像學檢查及其它的檢查去排除。 c)基因分析：人們已經可以通過對病人的基因進行分析來證明導致Blau
症候群/早發性結節病突變基因的存在。
 2.2Blau症候群需要哪些重要的檢查？ 
a）皮膚切片：指的是從皮膚上取走一塊較小的組織。如果皮膚切片出現肉芽腫，那麼在排除其它可以導致肉芽腫的疾病後就可以診斷Bl
au症候群。 b)血液檢查：對於排除其它與肉芽腫性發炎相關的疾病（如免疫缺陷或克隆氏病）來說，血液檢查很重要。它對於評估發
炎範圍及臟器受影響（比如腎和肝臟）非常重要。 c)基因檢測：通過證明NOD2基因的突變可以明確診斷Blau症候群。
 2.3Blau症候群可以治療或治癒嗎？ 
Blau症候群不能治癒，但是可以使用藥物去控制關節、眼部及其它受影響臟器的炎症。藥物治療的目的就是控制症狀以及阻止疾病的進
展。

 2.4Blau症候群有哪些治療方法？ 
目前尚無治療Blau症候群/早發性結節病最佳方法。可以使用非類固醇抗發炎藥及氨甲蝶呤(Methotrexate)減輕關節症狀
。氨甲蝶呤可以控制幼年特發性關節炎患者的關節炎症。在治療Blau症候群時，它的效果可能不明顯。葡萄膜炎很難控制；局部治療（
類固醇眼藥水或局部注射類固醇）對於很多患者來說並不夠。控制葡萄膜炎即使積極使用甲氨蝶呤也常不能奏效，患者需要口服皮質類固
醇控制嚴重的眼部發炎。
對於那些較難控制的眼、關節發炎以及內臟受影響的病人，使用細胞激素抑制劑如腫瘤壞死因子α抑制劑（類克、復邁）可能會起效。

 2.5使用藥物治療有哪些副作用？ 
氨甲蝶呤常見的副作用就是在服用後出現噁心及腹部不適。可以通過血液檢查監測肝功能及白細胞總數。皮質類固醇的副作用就是體重的
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增加、面部浮腫及情緒波動。如果長期使用皮質類固醇會引起生長受限、骨質疏鬆、高血壓及糖尿病。
腫瘤壞死因子α抑制劑是一種新型藥物；它會導致感染機率的增加、結核病灶活動，還可能會引起神經或其它免疫類的疾病。此外，有發
生惡性腫瘤的潛在風險，但是目前還沒有資料證明使用這些藥物導致惡性腫瘤。

 2.6治療Blau症候群持續多長時間？ 
目前並沒有資料證明積極地治療應該維持在多長時間。為了防止關節的損害、失明以及其它臟器的損害，控制發炎是必要的。

 2.7Blau症候群有其他非常規療法或輔助治療方法嗎？怎麼樣？ 
目前並沒有使用該療法治療Blau症候群的證據。

 2.8需要定期做哪些檢查？ 
病童應該經常（至少1年3次）於風濕科追蹤，以便監測疾病的控制情況並且適當的調藥。眼科門診追蹤也很重要，一般取決於眼部發炎
的嚴重程度及進展情況。病童應該每年至少進行兩次血液檢查和尿液檢查。

 2.9Blau症候群會持續多長時間？ 
該病是一個終身性疾病。但是，疾病的活動度隨年齡增長而波動。

 2.10 Blau症候群的長期預後怎樣？ 
關於該病長期預後的資料是有限的。有些孩子追蹤了20多年，在精心的調整治療下獲得了健康的成長、精神運動性的正常發展和良好的
生活品質。

 2.11 Blau症候群可以痊癒嗎？ 
不會，因為該病屬於遺傳性疾病。但是，經過規律的隨診和治療大部分患者會有較好的生活品質。患有Blau症候群的患者，他們的病程
進展和嚴重程度是因人而異的。疾病的過程是不可預測的。
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