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1. KAS YRA BLAU LIGA / JAUNATVINE SARKOIDOZE?

1.1. Kokia tai liga?

Blau sindromas yra genetine liga. Pacientus vargina negalavimy
kompleksas - odos iSbérimas, artritas ir uveitas. Gali buti pazeisti ir kiti
organai, nuolat pasikartoti karsSC€iavimas. Blau sindromas vartojamas
Seiminéms ligos formoms apibudinti, bet gali pasitaikyti sporadiniy
(atsitiktiniy) formy (vadinamoji ankstyvojo pasireiskimo sarkoidoze,
APS).

1.2. Kaip daznai susergama Sia liga?

Ligos daznis néra zinomas. Tai labai reta liga, kuri prasideda ankstyvoje
vaikystéje (dazniausiai iki 5 mety) ir negydoma gali labai pasunkéti.
Atradus su liga susijusj geng, ji diagnozuojama dazniau. Tai leis geriau
jvertinti ligos paplitimg ir eiga.

1.3. Kokios Sios ligos priezastys?

Blau sindromas yra genetiné liga. Ligos atsiradimg lemiantis genas,
vadinamas NOD2 (sinonimas CARD15), uzkoduoja baltyma, dalyvaujantj
imuniniame ir uzdegimo procese. Jeigu Sis genas mutaves, kaip yra Blau
sindromo atveju, baltymas nefunkcionuoja tinkamai, todel paciento
organizme tesiasi létinis uzdegimas ir kartu jvairiuose audiniuose ir
organuose formuojasi granulomos - ilgai iSliekancios uzdegimo lgsteliy
sankaupos, susijusios su uzdegimu ir galincios sutrikdyti normalig jvairiy
audiniy ir organy strukturg bei funkcijas.
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1.4. Ar si liga paveldima?

Liga paveldima autosominiu dominantiniu badu (tai reiskia, kad ji
nesusijusi su lytimi ir nors vienas i$ tévy turi turéti ligos simptomu). Sis
ligos perdavimo tipas reiskia, kad susirgti Blau sindromu Zzmogus gali
turéedamas tik vieng mutavusj genga, gautg arba iS mamos, arba is tévo.
APS (sporadine ligos forma) pacientas suserga tuo atveju, kai mutacija
jvyksta jo paties organizme, o abu tevai sveiki. Jeigu pacientas yra geno
nesiotojas, jam issivystys liga. Jeigu vienas isS tévy turi Blau sindroma,
tikimybe, kad vaikas susirgs Sia liga, siekia 50 procenty.

1.5. Kodél vaikas suserga? Ar galima Sios ligos iSvengti?
Vaikas suserga Sia liga, nes neSioja geng, kuris sukelia Blau sindroma.
Siuo metu nuo ligos negalima apsisaugoti, tac¢iau simptomai gali bati
gydomi.

1.6. Ar Si liga uzkreciama?
Ne.

1.7. Kokie pagrindiniai ligos simptomai?

Pagrindiniai ligos simptomai yra klinikiné triada: artritas, dermatitas,
uveitas. Pradinis simptomas yra tipiné egzantema, pasireiskianti mazais
apvaliais pazeidimais, kuriy spalva varijuoja nuo blyskios rozinés iki
gelsvai rudos arba intensyvios eritemos. Begant metams bérimas
blyksta ir nyksta. Artritas, vienas dazniausiy simptomuy, prasideda
pirmajj gyvenimo deSimtmetj. Sgnarys patinsta, sutrinka jo judéjimo
funkcija. Su laiku jis gali deformuotis, mazeéja judesiy amplitude,
formuojasi erozijos. Uveitas (rainelés uzdegimas) yra grésmingiausias
simptomas, nes daznai siejamas su komplikacijomis (katarakta,
padidéjes akispudis) ir negydomas gali pakenkti regéjimui.

Be to, granulominis uzdegimas gali pazeisti daugybe kity organu,
sukeldamas jvairiy simptomy, tokiy kaip sumenkéjusi plauciy ar inksty
funkcija, padideéjes kraujospudis, besikartojantis karsciavimas.

1.8. Ar visi vaikai serga vienodai?
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Liga nepasireiskia visiems vienodai. Be to, ligos simptomy tipas ir
sunkumas gali vaikui augant kisti. Negydoma liga progresuoja ir
simptomy daugé€ja.
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