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1. CO JE BLAUUV SYNDROM/ JUVENILNi SARKOIDOZA?

1.1 Co je to?

Blaufv syndrom je dédi¢né onemocnéni. Pacienti trpi kombinaci
projevl: kozni vyrazka (dermatitida), zanét kloubd (artritida) a zanét oci
(uveitida). Mlze dojit i k postizeni dalSich organd, také se mohou objevit
epizody horecky. BlauGv syndrom je oznaceni pro familidrni formu
tohoto onemocnéni. Sporadické pripady se oznacuji jako ¢asna nebo
juvenilni sarkoidéza (Early Onset Sardoidosis, EOS).

1.2 O jak casté onemocnéni se jedna?

Udaje o frekvenci vyskytu tohoto onemocnéni nejsou zndmy. Jedné se o
velmi vzacné onemocnéni, které postihuje déti v casném véku (vétSinou
do 5 let) a zhorsSuje se, pokud neni |éCeno. Od té doby, co byl objeven
prislusny gen, je Blauliv syndrom diagnostikovan ¢astéji. To umozni
lepSi poznani nemoci, jejiho vyskytu i prirozeného pribéhu.

1.3 Jaké jsou pFriciny nemoci?

BlauCv syndrom je geneticky podminéné onemocnéni, zplsobené
mutaci genu NOD2 (nékdy oznacCovaného jako CARD15). Tento gen
kdduje protein, ktery se ucCastni zanétlivé odpovédi organizmu. Pri
mutaci genu, jako je tomu u Blauova syndromu, dojde k poruse funkce
proteinu a pacient - nositel mutovaného genu - trpi chronickym
zanétem s tvorbou granulomu v riznych tkdnich a orgdnech svého téla.
Granulom je tvoren typickym uskupenim zanétlivych bunék, je
charakteristickym rysem procesu, ktery je oznacovan jako
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»granulomatozni" zanét. Granulomy mohou narusit normalni strukturu a
funkci jednotlivych tkani a organa.

1.4 Jedna se o dédi¢cné onemocnéni?

Blaullv syndrom se dédi autozoméalné dominantné. To znamena, ze
nemoc neni vazana na pohlavi a ze alespon u jednoho z rodi¢d pacienta
jsou pritomny projevy nemoci. Postizeny rodic€ je nositelem jedné
abnormalni kopie genu NOD2. Protoze mame 2 kopie kazdého naseho
genu, riziko preneseni choroby z postizeného rodice na kazdého dalsiho
potomka je 50%. V pripadé sporadické formy onemocnéni (EOS) mutace
vznikne noveé pri poceti ditéte. V takovém pripadé jsou oba rodice zdravi
a nejsou nositeli mutovaného genu.

1.5 Proc¢ moje dité onemocnélo? Da se nemoci predejit?

Dité je nemocné, protoze je nositelem mutovaného genu, ktery
zplsobuje Blauliv syndrom. Této nemoci se zatim neda predchazet, ale
jeji projevy se daiji Iécit.

1.6 Jedna se o nakazlivé onemocnéni?
Ne, nejedna.

1.7 Jaké jsou hlavni projevy?

Hlavnimi projevy nemoci je klinicka tridda zahrnujici artritidu,
dermatitidu a uveitidu. Uvodnim symptomem byva typicka vyrazka
tvorena drobnymi okrouhlymi lozisky zbarvenymi od bledé rlizové po
nahnédlou az syté ¢ervenou. V pribéhu let se vyradzka objevuje a zase
mizi. Artritida (zanét kloubd) je nejbéznéjsim projevem. Obvykle zacina
v prvnich 10 letech Zivota. V zalatku byva provazena vyraznym otokem
kloubl pri zachované hybnosti. V pribéhu ¢asu se obvykle rozvine
omezeni pohyblivosti, kloubni eroze a deformity. Uveitida (zdnét ocni
duhovky) je nebezpecnym projevem, protoze mize byt provazena
komplikacemi, jako jsou katarakta (zakal ¢ocky) nebo glaukom (zvyseni
nitroo¢niho tlaku). Neléceny o¢ni zanét mize zpUsobit poruchu zraku.
Granulomatézni zdnét mize navic postihnout radu dalSich organt s
prislusnymi klinickymi projevy, jako je snizeni funkce plic nebo ledvin,
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zvyseny krevni tlak, pretrvavajici horecka.

1.8 Projevuje se nemoc stejné u kazdého ditéete?
Projevy se mohou u jednotlivych déti mirné lisit. Navic charakter a
zadvaznost priznakl se mohou ménit i v priibéhu Zivota ditéte. U

nelécené choroby se projevy a postizeni organl postupné zhorsuje.
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