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2. DIAGNOSI E TERAPIA

2.1 Come viene diagnosticata?

Per la diagnosi della sindrome di Blau in genere si segue il seguente
approccio:

a) Sospetto clinico: E importante considerare la sindrome di Blau
quando un bambino presenta una combinazione di sintomi
(articolazioni, cute, occhi) oltre alla tipica triade clinica. Deve essere
considerata un’indagine dettagliata dell’anamnesi familiare, poiché
questa malattia € molto rara ed ereditata secondo la modalita
autosomica dominante. b) Dimostrazione dei granulomi: per fare la
diagnosi della sindrome di Blau/EQOS, e essenziale la presenza dei tipici
granulomi nel tessuto colpito. | granulomi possono essere visti tramite
la biopsia di una lesione cutanea o di un’articolazione inflammata.
Devono essere escluse altre cause di inflammazione granulomatosa
(come la tubercolosi, I'immunodeficienza o altre malattie inflammatorie
come alcune vasculiti) tramite esami clinici approfonditi, esami del
sangue, imaging e altri test. c) Analisi genetica: nell’ultimo paio di anni,
e stato possibile effettuare un’analisi genetica dei pazienti per accertare
la presenza di mutazioni che si ritengono responsabili dello sviluppo
della sindrome di Blau/EOS.

2.2 Gli esami sono importanti?

Biopsia cutanea: la biopsia cutanea comporta la rimozione di un piccolo
pezzo di tessuto della pelle ed e molto facile da effettuare. Se la biopsia
cutanea mostra la presenza di granulomi, viene fatta la diagnosi di
sindrome di Blau dopo I'esclusione di tutte le altre malattie associate
alla formazione di granulomi. Esame del sangue: gli esami del sangue
sono importanti per escludere altre malattie che possono essere
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associate all’'inflammazione granulomatosa (come I'immunodeficienza o
il morbo di Crohn). Sono importanti anche per valutare |'estensione
dell'inflammazione e I'interessamento di altri organi (come i reni o il
fegato). Test genetico: I'unico test che conferma inequivocabilmente la
diagnosi della sindrome di Blau e un test genetico che mostra la
presenza di una mutazione nel gene NOD?2.

2.3 Puo essere trattata o curata?

Non puo essere curata ma puo essere trattata con farmaci che
controllano I'inflammazione alle articolazioni, agli occhi e ad altri organi
coinvolti. Il trattamento farmaceutico mira a controllare i sintomi e
arresta la progressione della malattia.

2.4 Quali sono i trattamenti?

Al momento, non ci sono prove sul trattamento ottimale per la sindrome
di Blau/EQOS. | problemi alle articolazioni spesso possono essere trattati
con farmaci antinflammatori non steroidei e metotrexato. Il metotrexato
e noto per la sua capacita di controllare I'artrite in molti bambini con
artrite idiopatica giovanile; tuttavia, la sua efficacia nella sindrome di
Blau potrebbe essere meno marcata. L'uveite € molto difficile da
controllare; per molti pazienti le terapie locali (gocce oculari di steroidi
o iniezioni locali di steroidi) potrebbero non essere sufficienti. L'efficacia
del metotrexato per controllare I'uveite non € sempre sufficiente e i
pazienti hanno bisogno di assumere corticosteroidi orali per controllare
inflammazioni oculari gravi.

Nei pazienti con inflammazioni degli occhi e/o delle articolazioni difficili
da controllare e nei pazienti con interessamento degli organi interni,
puo essere efficace I'uso di farmaci biologici come gli inibitori di TNF-a
(infliximab, adalimumab).

2.5 Quali sono gli effetti collaterali della terapia
farmacologica?

Gli effetti collaterali piu frequenti rilevati con il metotrexato sono
nausea e dolore addominale nel giorno di assunzione. Sono necessari
periodici esami del sangue per monitorare la funzionalita renale e il
numero di globuli bianchi. | corticosteroidi sono associati a possibili
effetti collaterali come aumento di peso, gonfiore al viso e sbalzi
d’'umore. Se gli steroidi vengono prescritti per un periodo prolungato,
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possono causare problemi di crescita, osteoporosi, ipertensione
arteriosa e diabete.

Gli inibitori del TNF-a sono farmaci recenti; possono essere associati a
un maggior rischio di infezione, attivazione di tubercolosi e possibile
sviluppo di malattie neurologiche o altre malattie immunitarie. E stato
discusso un rischio potenziale di sviluppo di malignita ma, al momento,
non ci sono dati statistici che dimostrino un maggior rischio di malignita
associato a questi farmaci.

2.6 Quanto deve durare il trattamento?

Attualmente non esistono dati a supporto di una durata ottimale del
trattamento. E essenziale controllare I'infiammazione per prevenire
danni alle articolazioni, perdita della vista o danni ad altri organi.

2.7 Quali sono le terapie complementari o non convenzionali?
Non ci sono prove in merito a questo tipo di terapia per la sindrome di
Blau/EOS.

2.8 Che tipo di check-up periodici @ necessario effettuare?

| bambini devono essere visitati regolarmente (almeno 3 volte all’anno)
dal reumatologo pediatrico per monitorare il controllo della malattia e
adeguare il trattamento medico. E anche importante fare visite regolari
con l'oftalmologo, a una frequenza che dipende dalla gravita e
dall’evoluzione dell’inflammazione degli occhi. | bambini trattati devono
effettuare esami del sangue e delle urine almeno due volte all’anno.

\2.9 Quanto dura la malattia?
E una malattia che dura tutta la vita. Tuttavia, |'attivita della malattia
puo essere fluttuante nel tempo.

2.10 Qual e la prognosi a lungo termine della malattia (esito
clinico e decorso previsti)?

| dati disponibili sulla prognosi a lungo termine sono limitati. Alcuni
bambini sono stati seguiti per piu di 20 anni e hanno raggiunto una

3/4



crescita quasi normale, un normale sviluppo psicomotorio e una buona
qualita della vita grazie a un trattamento medico ben regolato.

2.11 E possibile guarire completamente?

No, perché € una malattia genetica. Tuttavia, un buon follow-up medico
e un buon trattamento consentiranno alla maggior parte dei pazienti di
avere una buona qualita della vita. Vi sono differenze nella gravita della
progressione della malattia tra i pazienti con sindrome di Blau; al
momento, € impossibile prevedere il decorso della malattia per i singoli
pazienti.
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