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1. Blau Slimiba/Juvenila Sarkoidoze

1.1 Kas tas ir?

Blau sindroms ir genétiska slimiba. Pacienti cieS no izsitumiem uz adas,
artrita un uveita. Slimiba var skart citus organus, ka ari pacientiem var
blt intermitéjoss drudzis. Blau sindroms ir termins, kas tiek lietots ari
par lidzigiem Sis slimibas paveidiem, izkaisitas formas, kas dévétas par
Agrino Sarkoidozi (AS).

1.2 Cik biezi slimiba sastopama?

SaslimSanas biezums nav zinams. Ta ir |oti reta slimiba, kas skar
pacientus agra berniba (vairuma gadijumu lidz 5 gadu vecumam).
Veselibas stavoklis pasliktinas, ja ta netiek arstéta. Kops slimibas
atklasanas, kad tika noskaidrots, ka ta ir saistita ar géniem, ta tiek
diagnosticéta daudz biezak, kas lauj uzlabot zinasanas par tas izplatibu
un vesturi.

1.3 Kadi ir slimibas celoni?

Blau sindroms ir genétiska slimiba. Par slimibas céloni tiek uzskatits
géns - NOD2 (sinonims CARD15), kas ietver proteinu, kura loma ir
atbildes reakcija uz imuno iekaisumu. Ja Sis géns ir paklauts mutacijai,
ka tas ir Blau sindroma gadijuma, tas nozime, ka proteins nefunkcione
atbilstosi un pacientiem japiedzivo hronisks iekaisums ar granulomu
veidosanos audos un kermena organos. Granulomam raksturigi ilgi
atrasties iekaisuma skartajas Sunas, kas var izraisit iekaisumu un
partraukt vairaku organu un audu normalu funkcionésanu.
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1.4 Vai ta ir iedzimta?
Ta ir iedzimta autosomala dominanta slimiba (kas nozime, ka ta nav
saistita ar konkrétu dzimumu un vismaz vienam no vecakiem ir Sis
slimibas simptomi). Sadai parmantojamai slimibai ka Blau sindromam,
skarts var but tikai viens gens mutacijas rezultata - no mates vai téva
puses. AS gadijuma, kas ir sporadiskas formas slimiba, mutacija
paradijusies pacientiem, kuriem abi vecaki ir veseli. Ja pacientam ir Sis
géns, tad vinu skars Si slimiba. Ja vienam no vecakiem ir Blau sindroms,
tad pastav 50% liela iesp&jamiba, ka vina bérns slimos ar so slimibu.

1.5 Kapec manam béernam ir si slimiba? Vai no tas iespejams
pasargaties?

Bérnam ir Si slimiba, jo vinam ir géns, kas izraisa Blau slimibu. Pasreiz
no slimibas nav iesp&jams pasargaties, tacu simptomi var tikt arsteéti.

1.6 Vai ta ir lipiga?
Ne, ta nav.

1.7 Kadi ir slimibas galvenie simptomi?

Slimibas galvenie simptomi ir kliniskas triades artrits, dermatits un
uvelts. Sakotnegjie simptomi ietver tipisku eksantému ar sikiem aplveida
plankumiem, kas varié no gaisi roza lidz pat intensivam apsartumam.
Péc gadiem Sie izsitumi izzuad. Artrits ir slimibas biezak sastopama
forma, sakot ar dzives pirmo desmitgadi. Sakuma verojams locitavu
pietikums. Ar laiku rodas kustibu ierobezojumi, kas var attistities lidz
deformacijai un erozijai. Uvelts (acs varaviksnes iekaisums) ir viena no
smagakajam slimibas izpausmem, jo tai raksturigas komplikacijas
(katarakta, paaugstinats acs iekSéjais spiediens), kas var izraisit redzes
pasliktinasanos, ja tas netiek arstéts.

Granulomatozais iekaisums var skart daudzus citus organus, izraisot
citus simptomus, ka pieméram, samazinatu plausu un nieru
funkcionéSanas spé€ju, paaugstinatu asinsspiedienu, atkartotu drudzi.
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1.8 Vai slimiba visiem berniem izpauzas vienadi?

Slimiba neizpauzas vienadi visiem bérniem. Slimibas veids un simptomu
smaguma pakape var mainities bernam klustot vecakam. Slimiba
progrese, ja netiek arstéta un simptomi attistas plasak.
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