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1. CO TO JEST ZESPOL BLAUA/ MtODZIENCZA SARKOIDOZA

1.1 Co to jest?

Zesp6t Blaua jest chorobg genetyczng. Pacjenci cierpig z powodu
zapalenia stawdw, zmian skdérnych oraz zapalenia btony naczyniowej
oczu.Choroba moze zaatakowac réwniez inne narzady , a takze
manifestowac sie nawracajgcymi gorgczkami. Zespdét Blaua to termin
okreslajgcy postaci choroby wystepujgce rodzinnie, ale mogg wystgpic
rowniez postaci sporadyczne, okreslane mianem wczesnej sarkoidozy
(ang. Early Onset Sarcoidosis; EQOS).

1.2 Jak czesto choroba wystepuje?

Czestos¢ wystepowania tego schorzenia jest nieznana. To bardzo
rzadka choroba, dotykajgca pacjentéw we wczesnym dziecinstwie (w
wiekszosci przypadkéw przed ukohczeniem 5 roku zycia). Bez
odpowiedniego leczenia objawy choroby wraz z wiekiem zaostrzajg sie.
Od momentu odkrycia powigzanego z nig genu jest coraz czesciej
diagnozowana, co pozwoli na lepsze oszacowanie czestosci jej
wystepowania i okreslenie jej naturalnego przebiegu.

1.3 Jakie sa przyczyny choroby?

Zespot Blaua jest chorobg genetyczng. Gen odpowiedzialny za
zachorowanie nosi nazwe NOD2 (lub CARD15) i koduje biatko
odgrywajgce role w odpowiedzi immunologiczno-zapalnej. Jesli w genie
dojdzie do mutacji, jak w przypadku zespotu Blaua, biatko nie dziata
prawidtowo, a pacjenci cierpig z powodu przewlektych stanéw
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zapalnych, ktérym towarzyszg ziarniniaki tworzace sie w réznych
narzgdach i tkankach ciata. Ziarniniaki sg to charakterystyczne trwate
skupiska komérek zapalnych, zwigzane ze stanem zapalnym, ktére
mogq przerywac prawidtowe struktury i zaktéca¢ dziatanie réznych
tkanek i narzadéw.

1.4 Czy choroba jest dziedziczna?
Jest to choroba dziedziczona autosomalnie dominujgco (co oznacza, ze
nie jest zwigzana z ptcig i ze u co najmniej jednego z rodzicéw muszg
wystapic¢ objawy choroby). Ten rodzaj przekazywania oznacza, ze aby
zachorowad na zesp6t Blaua, wystarczy odziedziczy¢ jeden zmutowany
gen, albo od ojca, albo od matki. W EOS, postaci choroby wystepujacej
sporadycznie, mutacja nastepuje u samego pacjenta, natomiast rodzice
sg zdrowi. Jesli pacjent jest nosicielem zmutowanego genu, zachoruje
na omawiane schorzenie. Jesli jedno z rodzicéw ma zespdt Blaua,
prawdopodobiehstwo, ze choroba wystgpi réwniez u jego dziecka,
wynosi 50%.

1.5 Dlaczego moje dziecko choruje na te chorobe? Czy mozna
jej zapobiec?

Dziecko zapada na te chorobe, poniewaz ma zmutowany gen, ktéry
wywotuje zespot Blaua. Obecnie nie mozna zapobiec chorobie, ale
mozna leczyc jej objawy.

1.6 Czy choroba jest zakazna?
Nie, nie jest.

1.7 Jakie sa gtowne objawy choroby?

Gtowng manifestacjg kliniczng choroby jest triada objawéw: zapalenie
stawOw, zapalenie skéry i zapaleni btony naczyniowej oka. Pierwsze
objawy to typowa wysypka z drobnymi okraggtymi zmianami, ktére
przybierajg rézne kolory od bladego zarézowienia po ciemny lub
intensywny rumien. Z biegiem lat wysypka staje sie gtadsza i zanika.
Zapalenie stawdéw nalezy do najpowszechniejszych objawéw omawianej
choroby i wystepuje juz w pierwszej dekadzie zycia. W momencie
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wystgpienia choroby pojawia sie obrzek stawdéw z jednoczesnym
zachowaniem ich ruchomosci. Z czasem mogg wystgpi¢ ograniczenia
ruchomosci, deformacje i nadzerki. Zapalenie btony naczyniowej oka
(zapalenie teczowki) jest najniebezpieczniejszym objawem, poniewaz
czesto wigze sie z powiktaniami (za¢ma, zwiekszone cisnienie
srédgatkowe), a nieleczone moze spowodowac pogorszenie wzroku.
Ponadto ziarniniakowe zapalenie moze mie¢ wptyw na wiele innych
narzgddéw, powodujgc tym samym wystgpienie innych objawdw, takich
jak nieprawidtowe funkcjonowanie ptuc lub nerek, wzrost cisnienia krwi
lub nawracajgce goraczki.

1.8 Czy choroba przebiega tak samo u wszystkich dzieci?
Choroba nie u wszystkich dzieci przebiega tak samo. Ponadto rodzaj i
stopien nasilenia objawdéw mogg sie zmienia¢ wraz z wiekiem dziecka.
Nieleczona choroba postepuje, a jej objawy sie nasilaja.
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