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2. LIGOS NUSTATYMAS IR GYDYMAS

2.1. Kaip Si liga diagnozuojama?

Blau sindromo diagnostika remiasi Siais aspektais:

Klinikinis jtarimas: Blau sindromg reikety jtarti, kai vaikui atsiranda
tipiniy triados simptomy derinys (sgnariy, odos ir akiy pazeidimai).
Turéty bati surenkama detali Seimos anamnezé, kadangi liga labai reta
ir paveldima autosominiu dominantiniu budu. Granulomy atsiradimas:
kad buty diagnozuotas Blau sindromas / APS, pazeistuose audiniuose
turi bati nustatyta granulomy. Granulomas gali parodyti pakitusios odos
ar pazeisto sgnario biopsija. Reikety atmesti kitas ligas, sukeliancias
granulominj uzdegimg (tuberkuliozé, imunodeficitas ar kitos
uzdegimineés ligos, tokios kaip kai kurie vaskulitai), istiriant kliniskai ir
atliekant atitinkamus kraujo, vaizdo ar kitus tyrimus. Genetiné analizé:
pastaruosius kelerius metus jau jmanoma atlikti genetinj tyrima,
siekiant nustatyti mutacijas, kurios siejamos su Blau sindromu / APS.
2.2. Kuo svarbus tyrimai?

Odos biopsija lengvai atliekama: paimamas nedidelis odos gabalélis ir,
radus granulomy, diagnozuojamas Blau sindromas (atmetus visas kitas
ligas, kurios susijusios su granulomy formavimusi). Kraujo tyrimai
svarbus tuo, kad leidzia atmesti kitas ligas, kurios gali buti susijusios su
granulominiu uzdegimu (tokios kaip imunodeficitas ar Crohno liga). IS
kraujo tyrimy sprendziama, koks uzdegimo mastas ir kokie organai
apimti ligos (tokie kaip inkstai ar kepenys). Genetinis tyrimas vienintelis
vienareikSmiskai patvirtina Blau sindromo diagnoze: jj atliekantj
nustatoma NOD2 geno mutacija.

2.3. Ar Sia liga galima gydyti / iSgydyti?

Ligos iSgydyti negalima, taciau vaistais kontroliuojamas uzdegimas,
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pazeidziantis sgnarius, akis ar kitus organus. Medikamentinio gydymo
tikslas - kontroliuoti simptomus ir sustabdyti ligos progresavima.

2.4. Kaip gydoma Si liga?

Kol kas nejrodyta, koks galéty buti optimaliausias Blau sindromo / APS
gydymas. Jeigu pazeisti sgnariai, gali buti skiriami nesteroidiniai vaistai
nuo uzdegimo ir metotreksatas. Metotreksatas zinomas kaip vaistas,
gerai kontroliuojantis daugelio vaiky, serganciy jaunatviniu idiopatiniu
artritu, ligos eigg, taCiau jo veiksmingumas Blau sindromo atveju gali
blti mazesnis. Uveitg labai sunku kontroliuoti, vietiskai skiriami vaistai
(steroidiniai akiy lasai ar vietinés steroidinés injekcijos) gali buti
neveiksmingi daugeliui pacienty. Metrotreksatas ne visada pakankamai
efektyviai gydo uveitg, todél pacientams gali prireikti gerti
kortikosteroidus sunkiam akiy uzdegimui suvaldyti.

Pacientams, kuriems akiy ir (ar) sgnariy uzdegimas sunkiai
kontroliuojamas ir kuriems pazeisti vidaus organai, gydyti gali bati
naudojami citokiny inhibitoriai, tokie kaip TNF-a inhibitoriai
((infliksimabas, adalimumabas).

2.5. Koks vaistu Salutinis poveikis?

Gydant metotreksatu, dazniausi Salutiniai reiskiniai yra pykinimas ir
pilvo skausmas tg dieng, kai vaistas iSgeriamas. Kraujo tyrimais
patikrinama kepeny funkcija ir baltujy kraujo ktneliy skaicCius. Vartojant
kortikosteroidus, galimas svorio padidejimas, veido patinimas, nuotaiky
kaita. Steroidai, skiriami ilgg laikg, gali suléetinti augima, sukelti
osteoporoze, padidejusj kraujospudi ir diabeta.

TNF-a inhibitoriai yra neseniai sukurti vaistai. Jie gali buti susije su
padidejusia infekcijy rizika, tuberkuliozés aktyvacija ir galimu
neurologiniy ar kity imuniniy ligy iSsivystymu. Nors diskutuojama dél
galimos piktybiniy ligy rizikos, kurig gali sukelti Sie vaistai, taciau Siuo
metu néra statistiskai patikimy duomenuy, galinciy tg jrodyti.

2.6. Kiek trunka gydymas?

Tiksliy duomenuy, kiek laiko turety trukti gydymas, Siuo metu dar néra.
Svarbu kontroliuoti uzdegima, siekiant iSsvengti sgnariy pazeidimo,
apakimo ar kity organy suzalojimo.
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2.7. Ar gali padéti netradiciniai gydymo metodai?
Néra jokiy jrodymuy, kad taikant tokius gydymo budus buty veiksmingai
gydomas Blau sindromas / APS.

2.8. Kokie periodiniai sveikatos patikrinimai reikalingi?

Vaikai turéty reqguliariai (bent 3 kartus per metus) lankytis pas vaiky
reumatologa, kuris priziuri ligos eigg ir prireikus patikslina gydyma. Be
to, svarbu reguliariai (priklausomai nuo akiy uzdegimo sunkumo ir
vystymosi eigos) lankytis pas oftalmologa. Gydomiems vaikams kraujo
ir Slapimo tyrimai turéty buti atliekami maziausiai 2 kartus per metus.

2.9. Kiek liga tesiasi?
Tai visg gyvenimg trunkanti liga, taciau ligos aktyvumas su laiku gali
kisti.

2.10. Kokia ilgalaiké jos prognozé (galima baigtis ir eiga)?
Duomeny ilgalaikei prognozei surinkta nepakankamai. Kai kurie vaikai
buvo stebimi daugiau kaip 20 mety ir konstatuota, kad pritaikius
tinkama gydyma jy augimas beveik normalus, psichomotoriné raida
nepriekaistinga ir gyvenimo kokybé gera.

2.11. Ar imanoma visiskai pasveikti?

Ne, nes tai genetiné liga. Taciau nuolatinis stebéjimas ir tinkamas
gydymas daugumai pacienty lemia gerg gyvenimo kokybe. Pacienty,
serganciy Blau sindromu, liga gali buti nevienodo sunkumo ir vystosi
skirtingai. Siuo metu nejmanoma numatyti kiekvieno paciento ligos
eigos.
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