A &
Q{r paediatric
) . . rheumatology
] o auropaan
X E society

https://printo.it/pediatric-rheumatology/LT/intro

Blau Liga / Jaunatviné Sarkoidoze
Versija 2016

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.

2. LIGOS NUSTATYMAS IR GYDYMAS

2.1. Kaip Si liga diagnozuojama?

Blau sindromo diagnostika remiasi Siais aspektais:

Klinikinis jtarimas: Blau sindromag reikéty jtarti, kai vaikui atsiranda
tipiniy triados simptomy derinys (sgnariy, odos ir akiy pazeidimai).
Turety bati surenkama detali Seimos anamnezé, kadangi liga labai reta
ir paveldima autosominiu dominantiniu badu. Granulomy atsiradimas:
kad buty diagnozuotas Blau sindromas / APS, pazeistuose audiniuose
turi bati nustatyta granulomy. Granulomas gali parodyti pakitusios odos
ar pazeisto sgnario biopsija. Reikéty atmesti kitas ligas, sukeliancias
granulominj uzdegima (tuberkuliozé, imunodeficitas ar kitos
uzdegiminés ligos, tokios kaip kai kurie vaskulitai), istiriant kliniSkai ir
atliekant atitinkamus kraujo, vaizdo ar kitus tyrimus. Genetiné analizeé:
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 bGti 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,
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 galety buti optimaliausias Blau sindromo / APS
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gydymas. Jeigu pazeisti sgnariai, gali bati 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, todel 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 vaisty Salutinis poveikis?

Gydant metotreksatu, dazniausi Salutiniai reiskiniai yra pykinimas ir
pilvo skausmas tg dieng, kai vaistas iSgeriamas. Kraujo tyrimais
patikrinama kepeny funkcija ir baltyjy kraujo kuneliy skaicius. Vartojant
kortikosteroidus, galimas svorio padidéjimas, veido patinimas, nuotaiky
kaita. Steroidai, skiriami ilgg laikg, gali sulétinti augima, sukelti
osteoporoze, padidéjusj kraujospudi ir diabeta.

TNF-a inhibitoriai yra neseniai sukurti vaistai. Jie gali bati susije su
padidéjusia 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 turéty trukti gydymas, Siuo metu dar néra.
Svarbu kontroliuoti uzdegima, siekiant iSvengti sgnariy pazeidimo,
apakimo ar kity organy suzalojimo.

2.7. Ar gali padeéti netradiciniai gydymo metodai?
Néra jokiy jrodymuy, kad taikant tokius gydymo budus buty veiksmingai
gydomas Blau sindromas / APS.
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2.8. Kokie periodiniai sveikatos patikrinimai reikalingi?

Vaikai turety reguliariai (bent 3 kartus per metus) lankytis pas vaiky
reumatologqg, kuris priziuri ligos eigq ir prireikus patikslina gydymg. Be
to, svarbu reguliariai (priklausomai nuo akiy uzdegimo sunkumo ir
vystymosi eigos) lankytis pas oftalmologa. Gydomiems vaikams kraujo
ir Slapimo tyrimai turéety 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 prognozeé (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 kokybeé 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.

3. KASDIENIS GYVENIMAS

3.1. Kaip liga paveikia vaiko ir jo Seimos kasdienybe?

Vaikui ir Seimai gali kilti jvairiy problemy, kol liga bus diagnozuota.
Nustacius diagnoze, vaikas turés reguliariai lankytis pas gydytojus
(vaiky reumatologg ir oftalmologa), kurie kontroliuos ligos aktyvuma ir
pritaikys gydyma. Vaikams, kuriems pazeisti sgnariai, gali prireikti
fizioterapijos.
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3.2. Ar vaikas gali lankyti mokykla?

Létinis ligos pobudis gali trukdyti uzsiemimams mokykloje. Svarbu gerai
kontroliuoti ligg, kad vaikas nepertraukiamai lankyty mokykla. Buty
naudinga informuoti mokyklos darbuotojus apie vaiko ligg (patarti, kaip
elgtis, jeigu pasireiksty tam tikri simptomai).

3.3. Ar vaikas gali sportuoti?

Vaikai, sergantys Blau sindromu, turéty buti skatinami sportuoti.
Apribojimai priklausys nuo to, ar tinkamai kontroliuojamas ligos
aktyvumas.

3.4. Kokia mityba rekomenduojama?
Néra specialios mitybos. Taciau vaikai, gydomi kortikosteroidais, turety
vengti ypac saldaus ir suraus maisto.

3.5. Ar klimatas turi itakos ligos eigai?
Ne, neturi.

3.6. Ar galima vaika skiepyti?
Vaikas gali buati skiepijamas, iSskyrus gyvasias vakcinas tais atvejais, kai
jis gydomas kortikosteroidais, metotreksatu ar TNF-a infibitoriais.

3.7. Lytinis gyvenimas, néstumas ir kontracepcija

Pacientams, sergantiems Blau sindromu, vaisingumo problemy nekyla.
Metotreksatu gydomoms pacientéms turety buti taikoma tinkama
néstumo kontrole, kadangi vaistai gali sukelti nepageidaujamg poveikj
vaisiui. Kadangi neistirta, ar per néstuma saugu gydyti TNF-a
inhibitoriais, pacientés, planuojancios pastoti, turi nustoti vartoti Siuos
vaistus, o gydytojas turéty pritaikyti joms atitinkamg gydymag ir
prieziurg.
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