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Blau-Syndrom / Juvenile Sarkoidose
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1. UBER DAS BLAU-SYDROM/SARKOIDOSE IM KINDES- UND
JUGENDALTER

1.1 Was ist das?

Das Blau-Syndrom ist eine genetische Erkrankung. Die Patienten leiden
unter einer Kombination aus Hautausschlag, Gelenkentzindung
(Arthritis) und Augenentzindung (Uveitis). Weitere Organe kdnnen
betroffen sein, und es kann zu wiederkehrendem Fieber kommen. Die
Bezeichnung Blau-Syndrom wird fur familiare Formen der Erkrankung
verwendet, doch die Krankheit kann auch spontan auftreten. In diesen
Fallen spricht man von der so genannten fruhkindlichen Sarkoidose
(Early onset sarcoidosis, EOS).

1.2 Wie haufig tritt die Erkrankung auf?

Die Haufigkeit der Erkrankung ist nicht bekannt. Es handelt sich um
eine sehr seltene Krankheit, die in der fruhen Kindheit (meistens vor
dem 5. Lebensjahr) auftritt. Unbehandelt nimmt sie einen aggressiven
Verlauf. Seit der Entdeckung des zugrundeliegenden Gens wird die
Erkrankung haufiger diagnostiziert, so dass eine bessere Schatzung
ihrer Haufigkeit und ihres Verlaufs maoglich ist.

1.3 Was sind die Ursachen der Erkrankung?

Das Blau-Syndrom ist eine genetische Erkrankung. Das verantwortliche
Gen tragt die Bezeichnung NOD2 (synonym mit CARD15), das fur ein
Protein kodiert, das eine Rolle bei den EntzUndungsreaktionen im
Korper spielt. Wenn dieses Gen eine Mutation tragt (wie dies beim Blau-
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Syndrom der Fall ist) funktioniert das Protein nicht mehr richtig, und bei
den Patienten kommt es zu einer chronischen Entzundung mit Bildung
von Granulomen in verschiedenen Gewebsstrukturen und Organen des
Korpers. Bei Granulomen handelt es sich um typische langlebige
knotchenférmige Neubildungen von Entzindungszellen, die die normale
Struktur und Funktion verschiedener Gewebsstrukturen und Organe im
Korper zerstoren konnen.

1.4 Ist die Erkrankung vererbbar?

Die Krankheit wird in einem autosomal-dominanten Erbgang vererbt
(das bedeutet, dass sie unabhangig vom Geschlecht ist und mindestens
ein Elternteil Symptome der Erkrankung aufweisen muss). Bei dieser Art
von Vererbung muss eine Person nur Trager eines einzigen mutierten
Gens, entweder von der Mutter oder vom Vater, sein, um am Blau-
Syndrom zu erkranken. Bei EOS, der spontanen Form der Erkrankung,
entsteht die Krankheit im Patienten selbst, wahrend beide Elternteile in
der Regel gesund sind. Wenn eine Person Trager des Gens ist, wird die
Krankheit auch bei ihr ausbrechen. Wenn ein Elternteil Blau-Syndrom
hat, betragt die Wahrscheinlichkeit, dass das Kind ebenfalls daran
erkrankt 50 %.

1.5 Warum leidet mein Kind an der Krankheit? Kann ihr
vorgebeugt werden?

Das Kind hat die Krankheit, weil es Trager von Genen ist, die das Blau-
Syndrom verursachen. Gegenwartig kann die Erkrankung zwar nicht
verhindert werden, aber es ist moglich, die Symptome zu behandeln.

1.6 Ist es ansteckend?
Nein, das Blau-Syndrom ist nicht ansteckend.

1.7 Welches sind die Hauptsymptome?

Es gibt drei Hauptsymptome der Krankheit: Arthritis
(Gelenkentzundung), Dermatitis (Hautentzindung) und Uveitis
(Augenentzundung). Zu den Anfangssymptomen zahlt ein typisches
Exanthem mit kleinen, runden Hautveranderungen, die von blassrosa
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bis hellbraun bis hin zu starken Hautrotungen variieren konnen. Im
Laufe der Jahre wird der Ausschlag wachsig und verschwindet. Eine
Arthritis ist das haufigste Symptom und setzt meistens in den ersten
zehn Lebensjahren ein. Es kommt zu Gelenkschwellungen, wobei die
Gelenkbeweglichkeit zu Beginn erhalten bleibt. Im Laufe der Zeit
konnen aber Bewegungseinschrankungen, Verformungen und Erosionen
(Knochenveranderungen) auftreten. Eine Uveitis (EntziUndung der
Regenbogenhaut im Auge, Iris) kann gefahrlich sein, da sie haufig mit
Komplikationen (grauer Star, erhohter Augeninnendruck) verbunden ist
und im unbehandelten Zustand zu Sehbehinderungen fuhren kann.
Daruber hinaus konnen granulomatose Entzundungen in vielen anderen
Organen auftreten und weitere Symptome wie z. B. Lungen- oder
Nierenfunktionsstorungen, erhohten Blutdruck und wiederkehrende
Fieberschube umfassen.

1.8 Verlauft die Erkrankung bei jedem Kind gleich?

Nein, sie verlauft nicht immer gleich. AuBerdem konnen sich Art und
Schweregrad der Symptome mit zunehmendem Alter des Kindes
verandern. Wird die Erkrankung nicht behandelt, schreitet sie fort und
die Symptome bilden sich entsprechend weiter.

3.1 Wie wirkt sich die Erkrankung auf das Alltagsleben des Kindes und
seiner Angehorigen aus? Das Kind und seine Angehorigen haben bereits
vor der Diagnosestellung mit vielen Problemen zu kampfen. Sobald die
Diagnose einmal gestellt wurde, muss das Kind regelmaRig Arzte
aufsuchen (einen Kinderrheumatologen und einen Augenarzt), damit die
Krankheitsaktivitat Uberwacht und die medizinische Behandlung
angepasst werden kann. Kinder mit schwerer Gelenkerkrankung
mussen eventuell Physiotherapie erhalten.

3.2 Was ist mit der Schule? Der chronische Verlauf der Erkrankung kann
zu Fehltagen in der Schule und eingeschrankter Leistungsfahigkeit
fuhren. Es ist sehr wichtig, dass die Krankheit gut eingestellt wird, damit
betroffene Kinder regelmalsig am Unterricht teilnehmen konnen. Es
kann hilfreich sein, die Schule Uber die Erkrankung zu informieren, d. h.
insbesondere alle Beteiligten daruber aufzuklaren, was im Falle eines
Auftretens der Symptome zu unternehmen ist.
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3.3 Was ist mit Sport? Patienten mit dem Blau-Syndrom sollten dazu
ermuntert werden, Sport zu treiben. Die Einschrankungen hangen
davon ab, wie gut die Krankheitsaktivitat unter Kontrolle gebracht
wurde.

3.4 Was ist mit der Ernahrung? Es gibt keine spezielle Diat. Doch
Kinder, die eine Therapie mit Kortikosteroiden erhalten, sollten so weit
wie moglich auf StBigkeiten und salzhaltige Lebensmittel verzichten

3.5 Kann das Klima den Verlauf der Erkrankung beeinflussen? Nein, das
kann es nicht.

3.6 Darf das Kind geimpft werden? Das Kind darf geimpft werden. Eine
Ausnahme bilden Impfungen mit Lebendimpfstoffen, wenn das Kind mit
Kortikosteroiden, Methotrexat oder TNF-a-Hemmern behandelt wird.

3.7 Was ist hinsichtlich Sexualleben, Schwangerschaft und
Empfangnisverhltung zu beachten? Das Blau-Syndrom selbst hat -
insbesondere wenn die Krankheitsaktivitat gut kontrolliert ist - keinen
Einfluss auf Fruchtbarkeit. Falls eine Behandlung mit Methotrexat
durchgefuhrt wird, sollte eine wirksame Verhutungsmethode eingesetzt
werden, da das Medikament Nebenwirkungen auf das ungeborene Kind
haben kann. Es gibt keine Sicherheitsdaten uber die Anwendung von
TNF-a-Hemmern in der Schwangerschaft. Daher mussen Patientinnen
diese Medikamente absetzen, wenn sie schwanger werden wollen. Im
Allgemeinen gilt, dass es besser ist eine Schwangerschaft zu planen, die
Therapie im Voraus anzupassen und eine angemessene
Verlaufsbeobachtung in die Wege zu leiten.
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