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 1．什么是Blau�合征或儿童��病？ 

 1.1 Blau�合征是一种什么�的疾病？ 
Blau�合征属于��性疾病。症状表��皮疹、关�炎及葡萄膜炎。其它�器也可受累，有�可
出��歇性��。以家族聚集形式起病的称�Blau�合征，偶以散�的形式出�，称�早�性�
�病（EOS）。

 1.2 Blau�合征是常�的�？ 
�病罕�， �病率尚不清楚 。在儿童早期�病（大多小于5�）。如不�极治��后�差。因�
�引起�病的相关基因，更有益于Blau�合征的�断，从而能�好的�估�病的�病率和自然病
史。

 1.3 Blau�合征的�病原因是什么？ 
Blau�合征是一种��性疾病。引起�病的基因称�NOD2（又称�CARD15），它��在免疫
炎症反�中起作用的蛋白。如果�基因�生突�，以Blau�合征�例，�致�蛋白不能正常��
作用，从而引起慢性炎症，表��多个��和�器的肉芽�。肉芽�的特征表���期炎症�胞
的聚集，�可能会破坏�器及��的�构和功能。

 1.4 Blau�合征会���？ 
�病是常染色体�性��性疾病（它与性别无关，且患儿父母至少一方具有病的�病的症状）。
那么患有Blau�合征的病人，他�只要从父�或母�那里�得一个突�基因就会�病。早�性�
�病，以散�形式�病即突���生在患儿 而他�的父母都是健康的。只要携�突�基因就会患
病。如果�断�Blau�合征的患者，他�的子女患病率�50%。

 1.5 �什么儿童会患�种疾病，Blau�合征可以�防�？ 
只要携��致Blau�合征的致病基因，儿童就会患病。目前，�病不能�防，但可以治�出�的
症状。
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 1.6 Blau�合征会�染�？ 
它不会�染。

 1.7 Blau�合征的主要症状是什么？ 
主要症状表���床三�征即关�炎、皮疹和葡萄膜炎。皮疹可以是初始的症状，典型皮疹表�
�从淡粉到棕色的�形皮�或是致密�斑。随着��延�，皮疹会消退。关�炎是最常�的症状
，一般会在十�以内出�。�病�表��关���。随着疾病的�展，会出�活�受限、畸形、
关�破坏。葡萄膜炎（虹膜炎）是最�重的症状，因�它常常会�致一些并�症（如白内障、眼
内�增高），如果不治�会�致�力降低甚至失明。
此外，肉芽�性性炎会影响其它�器，�致肺和�功能下降、血�增高、反复��。

 1.8 Blau�合征在每个患儿中表�都一��？ 
�病在每个患儿中表�并不相同。随着年�的增加，症状及�重程度会�生改�。如果不及�治
�，�病的�程及症状会�展。
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