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Blaus syndrom/juvenil sarkoidos

2. DIAGNOS OCH BEHANDLING

2.1 Hur staller man diagnosen?

For diagnos av Blaus syndrom brukar man folja denna handlaggning:

a) Klinisk misstanke: Det ar viktigt att tdnka pa Blaus syndrom nar ett
barn insjuknar med symtom fran hud, leder och 6gon (klinisk triad).
Uppstar misstanke om Blaus syndrom gors en detaljerad genomgang av
familjehistorien for se om sjukdomen finns i familjen b) Forekomst av
granulom: Blaus/EOS syndrom forutsatter att det finns typiska granulom
i paverkad vavnad. Granulom pavisas med hjalp av provtagning (biopsi)
av en hudforandring eller en inflammerad led. Andra orsaker till
granulomatos inflammation (sdsom tuberkulos, immunbrist, eller andra
inflammatoriska sjukdomar sdsom vissa vaskuliter) maste uteslutas
genom klinisk undersdkning, blodprovstagning, rontgenundersokningar
och andra tester. c) DNA-analys: Sjukdomen bekraftas med DNA-analys
NOD2-genen i ett blodprov. Efter att sjukdomen bekraftats bor familjen
erbjudas genetisk vagledning

2.2 Ar provtagning viktigt?

a) Hudbiopsi: vid hudbiopsi avlagsnas en liten bit hudvavnad och
ingreppet ar mycket latt att genomfora. Om hudbiopsin visar forekomst
av granulom ar diagnosen Blaus syndrom sakerstalld forutsatt att andra
orsaker ar uteslutna. b) Blodprov: ar viktiga for att utesluta andra
sjukdomar som kan vara forknippade med granulomatoés inflammation
(sasom immunbrist eller Crohns sjukdom). De ar ocksa viktiga for att
bedoma omfattningen av inflammationen och om andra organ ar
paverkade (i t ex njurar eller lever). c) DNA-analys: detta ar det enda
prov som entydigt kan bekrafta diagnosen Blaus syndrom.

2.3 Kan sjukdomen behandlas eller botas?
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Sjukdomen kan inte botas, men kan behandlas med lakemedel som
kontrollerar inflammation i lederna, 6gonen och andra drabbade organ.
Den farmakologiska behandlingen syftar till att kontrollera symtomen
och stoppa utvecklingen av sjukdomen.

2.4 Hur behandlas Blaus syndrom?

Fortfarande saknas vetenskapliga studier som visar vilken behandling
som ar effektivast vid Blaus syndrom/EOS. Metotrexat tillsammans med
COX-hammare anvands framfor allt for ledinflammationen aven om
metotrexat inte ger samma goda resultat som vid juvenil idiopatisk
artrit. Inflammation i regnbagshinnan (uveit) ar mycket svarbehandlad
och for manga patienter kan lokal behandling (steroid 6gondroppar eller
lokala injektioner av steroider) visa sig vara otillracklig. Effekten av
metotrexat for att dampa ogoninflammationen ar inte alltid tillracklig
och patienterna maste da behandlas med kortisontabletter for att
kontrollera allvarlig 6goninflammation.

Hos patienter med svarbehandlad inflammation i dgonen och/eller leder
eller vid inre organengagemang kan anvandning av biologiska
lakemedel sasom TNF-a-hammare (infliximab, adalimumab) vara
fungera.

2.5 Vilka biverkningarna kan man fa av
lakemedelsbehandling?

De vanligaste biverkningar som rapporterats for metotrexat ar
illamaende och buksmartor. Regelbundna blodprov behdvs for att bland
annat kontrollera leverfunktionen och nivan av vita blodkroppar.
Kortison ger biverkningar som viktokning, ansiktssvullnad och
humorsvangningar. Om kortison ges under en langre period kan
tillvaxtproblem, benskorhet, hogt blodtryck och diabetes tillstota.
Behandling med TNF-alfa-hammare ger en liten okad risk for allvarliga
infektioner som aktivering av tuberkulos samt i sallsynta fall utveckling
av neurologiska sjukdomar eller andra immunsjukdomar. Nar dessa
lakemedel var nya fanns en radsla att de skulle kunna orsaka cancer,
men idag har vi vetenskapliga data inte visar pa nagon sadan risk.

2.6 Hur lange ska behandlingen paga?
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Vi vet inte idag hur lange behandling bor paga. Det viktigaste ar att
dampa inflammationen for att forhindra ledskador, synskada eller skada
pa andra organ.

2.7 Kan alternativa/okonventionella behandlingsmetoder
overvagas?

Det finns inget vetenskapligt stod for alternativa behandlingsmetoder
vid Blaus syndrom/EQS.

2.8 Vilken typ av regelbundna kontroller kravs?

Patienterna bor kontrolleras regelbundet av en barnreumatolog for att
bedoma sjukdomskontroll och justera den medicinska behandlingen.
Det &r ocksa viktigt med regelbundna kontroller hos 6gonlakare, men
frekvensen beror pa svarighetsgraden av den eventuella
ogoninflammationen. De behandlade barnen ska lamna blod- och
urinprov atminstone tva ganger per ar.

2.9 Hur lange varar sjukdomen?
Sjukdomen varar hela livet. Emellertid kan sjukdomsaktiviteten variera
over tid.

2.10 Vad ar den langsiktiga prognosen for sjukdomen?
Kunskaper om sjukdomens langsiktiga prognosen ar begransade. Vissa
barn har foljts under mer &n 20 ar och har natt en nastan normal
tillvaxt, normal psykomotorisk utveckling och en god livskvalitet tack
vare en val anpassad medicinsk behandling.

2.11 Ar det mojligt att tillfriskna helt?

Nej, eftersom det ar en genetisk sjukdom. Med noggrann medicinsk
uppféljning och bra behandling kan de flesta patienter fa en god
livskvalitet. Sjukdomens svarighetsgrad skiljer sig mellan patienter med
Blaus syndrom och for tillfallet ar det omojligt att forutsaga
sjukdomsforloppet for den enskilda patienten.
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