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1. QUE ES EL SINDROME DE BLAU/SARCOIDOSIS JUVENIL

1.1 ¢En qué consiste?

El sindrome de Blau es una enfermedad genética. Los pacientes sufren
una combinacion de erupcién cutanea, artritis y uveitis. Pueden verse
afectados otros 6rganos y presentar fiebre intermitente. El sindrome de
Blau es el término que se utiliza para las formas familiares de la
enfermedad pero también pueden producirse formas esporadicas que
se conocen como sarcoidosis de inicio precoz (SIP).

1.2 ¢Es muy frecuente?

Su frecuencia se desconoce. Es una enfermedad muy rara que se inicia
en la infancia (generalmente antes de los 5 afios de edad) y que
empeora si no se trata. Desde el descubrimiento del gen asociado se
diagnostica con mas frecuencia, lo que permitira un calculo méas exacto
de la prevalencia e historia natural

1.3 éCudles son las causas de la enfermedad?

El sindrome de Blau es una enfermedad genética. El gen responsable se
llama NOD2 (sinénimo con CARD15), que codifica para una proteina con
una funcién en la respuesta del sistema inmunitario. Si este gen es
portador de una mutacién, como ocurre en el sindrome de Blau, la
proteina no funciona correctamente y los pacientes experimentan
inflamacién crénica con formacién de granulomas en varios tejidos y
drganos del cuerpo. Los granulomas son grupos de células
caracteristicas asociadas con la inflamacidon que pueden alterar el
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normal funcionamiento de diversos tejidos y érganos.

1.4 ¢Es hereditaria?

Se hereda como una enfermedad autosémica dominante (lo que
significa que no esta ligada al sexo y que al menos un progenitor debe
mostrar sintomas de la enfermedad). Este tipo de transmisidn significa
que para tener el sindrome de Blau, una persona necesita solamente un
gen mutado, ya sea del padre o de la madre. En la SIP, la forma
esporadica de la enfermedad, la mutacién surge en el paciente por si
mismo, y los dos progenitores estan sanos. Si un paciente es portador
del gen, sufrira la enfermedad. Si un paciente tiene el sindrome de
Blau, existe un 50 % de posibilidades de que su hijo o hija la sufra.

1.5 éPor qué mi hijo tiene esta enfermedad? éPuede
prevenirse?

El nifo tiene la enfermedad porque porta el gen que causa el sindrome
de Blau. En la actualidad, la enfermedad no puede prevenirse pero los
sintomas pueden tratarse.

1.6 ¢Es infecciosa?
No.

1.7 éCuales son los principales sintomas?

Los principales sintomas de la enfermedad son la triada de artritis,
dermatitis y uveitis. Los sintomas iniciales de la piel comprenden desde
un exantema tipico, con lesiones pequefas y redondeadas de color
variable, rosa palido a bronceado, hasta un eritema intenso. Durante el
transcurso de los afos, la erupcidn aumenta y disminuye. La artritis es
la manifestacion mas frecuente, iniciandose en la primera década de la
vida. Al inicio, se observa inflamacién articular con movilidad limitada.
Con el tiempo, puede dar lugar a limitacién del movimiento,
deformidades y erosiones. La uveitis (inflamacidén del iris) es la
manifestacién mas peligrosa, ya que suele estar asociada con
complicaciones (cataratas, aumento de la presién intraocular) y puede
producir descenso de la visién si no se trata.
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Ademas, la inflamacién granulomatosa puede afectar a un amplio
espectro de otros drganos, causando también otros sintomas como una
menor funcionalidad de los pulmones o rinones, aumento te la tension
arterial o fiebre recurrente.

1.8 ¢La enfermedad es igual en todos los ninos?
La enfermedad no es igual en todos los nifios. Ademas, el tipo y la
intensidad de los sintomas pueden cambiar a medida que el nifio crece.

La enfermedad progresa si no se trata y en consecuencia los sintomas
evolucionaran.
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