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2. DIAGNOZA | LECZENIE

2.1 Jak diagnozuje sie te chorobe?

Zasadniczo przy rozpoznaniu zespotu Blaua stosuje sie nastepujgce
podejscie:

a) Podejrzenie kliniczne: Nalezy rozwazy¢ wystgpienie zespotu Blaua,
kiedy u dziecka wystepuje typowe potgczenie objawdw ze strony trzech
narzadow (stawy, skora, oczy). Nalezy przeprowadzi¢ szczegotowa
analize historii rodzinnej, poniewaz choroba jest niezwykle rzadka i
dziedziczona autosomalnie dominujgco. b) Pojawienie sie ziarniniakow:
Aby mozliwe byto rozpoznanie zespotu Blaua/EOS, konieczne jest
wystgpienie w zaatakowanych tkankach typowych zmian
ziarniniakowych. Ziarniniaki mozna wykry¢ podczas biopsji zmiany
skérnej lub stawu zajetego stanem zapalnym. W toku doktadnych badah
klinicznych, badan krwi i diagnostyki obrazowej nalezy wykluczy¢ inne
przyczyny ziarniniakowego stanu zapalnego (takie jak gruzlica, niedobér
odpornosci lub inne choroby zapalne, np. niektére rodzaje zapalen
naczynh krwionosnych). c) Analiza genetyczna: Od kilku lat istnieje
mozliwos$¢ przeprowadzenia analizy genetycznej pacjentéw, dzieki
ktérej mozna ustali¢ obecnos¢ mutacji uwazanej za czynnik
odpowiedzialny za rozwdj zespotu Blaua/EOS.

2.2 Jakie jest znaczenie badan?

a) Biopsja skéry: Biopsja skéry polega na pobraniu malehkiego
fragmentu tkanki skéry i jest bardzo prostym zabiegiem. Jesli biopsja
wykaze obecnos¢ ziarniniakdéw, rozpoznanie zespotu Blaua nastepuje po
wykluczeniu wszystkich innych choréb, ktére wigza sie z powstawaniem
tego typu zmian. b) Badania krwi: Badania krwi sg wazne, poniewaz
pozwalajg wykluczy¢ inne choroby zwigzane z powstawaniem
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ziarniniakowego stanu zapalnego (takie jak niedobdr odpornosci lub
choroba Crohna). Pozwalajg réwniez okresli¢ rozmiar stanu zapalnego i
ocenic¢ zajecie innych narzgddéw (jak nerki czy watroba). c) Badanie
genetyczne: Jedynym badaniem, ktdre jednoznacznie potwierdza
diagnoze zespotu Blaua, jest badanie genetyczne wykazujgce obecnosc
mutacji w genie NOD?2.

2.3 Czy chorobe mozna leczy¢ lub wyleczyc¢?

Choroby nie mozna trwale wyleczy¢, ale mozna jg kontrolowac lekami,
ktoére ograniczajg stan zapalny w stawach, oczach i zajetych narzadach.
Leczenie farmakologiczne ma na celu zwalczanie objawdéw i
powstrzymywanie postepowania choroby.

2.4 Na czym polega leczenie?

Do chwili obecnej nie udowodniono, jakie leczenie bytoby optymalne w
zespole Blaua/EOS. Problemy ze stawami mozna leczy¢ niesterydowymi
lekami przeciwzapalnymi i metotreksatem. Metotreksat znany jest ze
swojej skutecznosci w zwalczaniu zapalenia stawdéw u wielu dzieci z
mtodzienczym idiopatycznym zapaleniem stawéw, jednak jego
skutecznos¢ w leczeniu zespotu Blaua moze by¢ mniejsza. Zapalenie
btony naczyniowej oka bardzo trudno jest kontrolowad; w przypadku
wielu pacjentéw leczenie miejscowe (sterydowymi kroplami do oczu lub
dziatajgcymi miejscowo sterydami w zastrzykach) moze by¢
niewystarczajgce. Skutecznos¢ metotreksatu w leczeniu zapalenia btony
naczyniowej nie zawsze jest wystarczajgca, przez co wielu pacjentéw
musi doustnie przyjmowac kortykosteroidy, aby opanowac ciezki stan
zapalny oczu.

U pacjentéw z ucigzliwym stanem zapalnym oczu i/lub stawéw oraz u
pacjentow z zajetymi narzgdami wewnetrznymi dobre efekty moze dacd
leczenie inhibitorami cytokin, takimi jak inhibitory TNF-a (infliksymab,
adalimumab).

2.5 Jakie sa dziatania niepozadane leczenia
farmakologicznego?

Do najczestszych dziatan niepozgdanych metotreksatu nalezg nudnosci
| ucisk w jamie brzusznej pojawiajacy sie w dniu zazycia leku. Nalezy
przeprowadzac badania krwi, ktére pozwolg monitorowac czynnosc
watroby oraz liczbe biatych krwinek. Stosowanie kortykosteroidéw wigze
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sie z mozliwoscig wystgpienia pewnych dziatah niepozadanych, takich
jak przyrost masy ciata, obrzek twarzy i zaburzenia nastroju. Sterydy
przyjmowane przez dtuzszy czas mogg powodowac zahamowanie
wzrostu, osteoporoze, nadcisnienie i cukrzyce.

Inhibitory TNF-a to leki najnowszej generacji, ale ich stosowanie wigze
sie ze zwiekszonym ryzykiem infekcji, aktywacji gruzlicy i mozliwoscig
rozwoju choréb neurologicznych i innych choréb immunologicznych.
Zastanawiano sie nad potencjalnym ryzykiem rozwoju nowotworéw
ztosliwych; obecnie nie ma danych statystycznych, ktére potwierdzatyby
zwiekszone ryzyko wystgpienia nowotworow ztosliwych w zwigzku ze
stosowaniem tych lekéw.

2.6 Jak dtugo powinno trwac leczenie?

Nie ma obecnie danych pozwalajgcych okresli¢ optymalny czas
leczenia. Kluczowe jest kontrolowanie stanu zapalnhego, zeby zapobiec
uszkodzeniu stawdw, utracie wzroku lub uszkodzeniu innych narzgdéw.

2.7 Czy mozna stosowacd leczenie niekonwencjonalne lub
uzupetniajace?
Nie ma dowodéw na przydatnosc takiego leczenia w zespole Blaua/EOS.

2.8 Jakie kontrole okresowe sa niezbedne?

Dzieci powinny regularnie (co najmniej 3 razy w roku) odwiedzac
swojego reumatologa wieku rozwojowego, aby mozna byto monitorowac
przebieg choroby i na biezgco dostosowywac leczenie. Wazne sg
rowniez regularne wizyty u okulisty, ktérych czestos¢ zalezy od stopnia
nasilenia objawdéw i rozwoju stanu zapalnego oczu. Leczonym dzieciom
nalezy badac krew i mocz co najmniej dwa razy w roku.

2.9 Jak dtugo choruje sie na te chorobe?
Ta choroba trwa do konca zycia. Jednak jej stopieh zaawansowania
moze zmieniac sie w czasie.

2.10 Jakie jest dtugofalowe rokowanie (przewidywany skutek i
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przebieg) choroby?

Dostepne dane dotyczgce rokowania w dtuzszej perspektywie sg
ograniczone. Niektére dzieci byty obserwowane przez ponad 20 lat i
przy odpowiednio dobranym leczeniu osiggnety prawie normalny
wzrost, normalny rozwdéj psychomotoryczny i cieszyty sie dobrg jakoscig
zycia.

2.11 Czy mozliwe jest catkowite wyleczenie?

Nie, poniewaz jest to choroba genetyczna. Niemniej jednak prawidtowo
prowadzona obserwacja lekarska i leczenie wiekszosci pacjentéw
zapewniajg wysokq jakos¢ zycia. U pacjentow z zespotem Blaua
wystepujg réznice w stopniu nasilenia i przebiegu choroby; obecnie nie
ma mozliwosci przewidzenia przebiegu choroby u kazdego pacjenta.
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