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Blaus syndrom/juvenil sarkoidos

1. VAD AR BLAUS SYNDROM/JUVENIL SARKOIDOS

1.1 Vad ar det?

Blaus syndrom ar en arftlig sjukdom. Patienterna har hudutslag,
ledinflammationer och égoninflammation. Sjukdomen kan ocksa
paverka andra organ och den kan ge aterkommande feber. Blaus
syndrom ar den term som anvands for familjara former, men det
forekommer aven sporadiska former och sjukdomen kallas da tidigt
debuterande sarkoidos (EQS).

1.2 Hur vanligt ar det?

Forekomsten ar inte kand. Det ar en mycket ovanlig sjukdom och
barnen insjuknar tidig under barndomen (mestadels fore 5 ars alder)
och forsamras utan behandling. Sedan upptackten av den gen, som om
forandrad (muterad) orsakar sjukdomen har diagnosen kunnat stallas
oftare vilket underlattar kartlaggning av sjukdomens spridning och
naturliga forlopp.

1.3 Vilka ar orsakerna till sjukdomen?

Blaus syndrom ar en genetisk sjukdom. Den gen som ar ansvarig ar
NOD?2 (synonymt med CARD15) som kodar for ett protein som bidrar till
inflammatorisk reaktion. Vid Blaus syndrom s& ar genen muterad vilket
leder till att ett samre fungerande protein bildas och patienten drabbas
av kronisk inflammation med granulombildning i olika vavnader och
organ. Granulom ar en sorts arrknutor med som kan skada den normala
strukturen och funktionen av olika vavnader och organ.
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1.4 Ar det arftligt?

Blaus syndrom arvs genom autosomalt dominant nedarvning, vilket
innebar att om en av foraldrarna har sjukdomen, det vill sdga har en
normal gen och en muterad gen, sa ar sannolikheten for saval séner
som dottrar att fa sjukdomen 50 procent. De barn som inte har fatt den
muterade genen far inte sjukdomen och for den inte heller vidare. Vid
EOS, dvs den sporadiska formen av sjukdomen har den uppkommit som
en nymutation. Mutationen har da oftast skett i en av foraldrarnas
konsceller (agg eller spermier). Sannolikheten att de pa nytt far ett barn
med syndromet uppskattas till mindre an 1 procent. Den nyuppkomna
mutationen hos barnet blir dock arftlig och kan foras vidare till nasta
generation.

1.5 Varfor har mitt barn denna sjukdom? Kan det forebyggas?
Barnet har sjukdomen om det ar barare av mutationen som orsakar
Blaus syndrom. For narvarande kan sjukdomen inte forhindras men
symtomen kan behandlas.

1.6 Ar det smittsamt?
Nej.

1.7 Vilka ar de viktigaste symptomen?

De huvudsakliga symtomen ar ledinflammation, hudutslag och
o6goninflammation. Debutsymtom ar ett karaktaristiskt utslag med sma
runda forandringar (med olika farg fran ljusrosa till ljusbrun) eller
intensiv hudrodnad. Under aren kan hudutslagen variera i omfattning.
Ledinflammation ar det vanligaste symtomet och debuterar under det
forsta artiondet av livet. Det handlar ofta om ledsvullnad med bevarad
rorlighet. Med tiden kan ledinflammationen orsaka
rorelseinskrankningar och skador. Uveit (inflammation i
regnbagshinnan) ar det allvarligaste symtomet, eftersom det kan ge
komplikationer (gra starr, 6kat tryck i 6gat) och obehandlad orsaka
synnedsattning.

Dessutom kan den granulomatdsa inflammationen paverka flera andra
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organ, vilket orsakar andra symtom sasom nedsatt lung- eller
njurfunktion, hogt blodtryck eller aterkommande feber.

1.8 Ar sjukdomen densamma hos alla barn?

Symtomen kan variera mellan individer och forandras over tid. Om
sjukdomen lamnas obehandlad sa kommer en gradvis férsamring att
ske.

2. DIAGNOS OCH BEHANDLING

2.1 Hur staller man diagnosen?

For diagnos av Blaus syndrom brukar man félja 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) Férekomst av
granulom: Blaus/EQOS 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
granulomatds 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
beddma 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?

Sjukdomen kan inte botas, men kan behandlas med lakemedel som
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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 ogoninflammation.

Hos patienter med svarbehandlad inflammation i 6gonen 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 6kad 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?
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 féljts under mer an 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
uppfoljning 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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3. VARDAGEN

3.1 Hur paverkas det dagliga livet av sjukdomen?

Barnet och familjen kan uppleva olika problem innan sjukdomen
diagnostiseras. Nar diagnosen val stallts kommer barnet att foljas med
regelbundna lakarbesok (barnreumatolog och ogonlakare) for att
beddma sjukdomsaktivitet och justera den medicinska behandlingen.
Barn med svar ledsjukdom kan ha nytta av fysioterapi.

3.2 Kan barnet ga i skolan?

Sjukdomen kan paverka skolnarvaro och utbildningsresultat. God
sjukdomskontroll ar avgorande for att mojliggora god skolnarvaro. Det
ar lampligt att informera skolan om sjukdomen, i synnerhet for att
kunna ge ratt stod vid forsamring.

3.3 Kan barnet agna sig at idrott?
Patienter med Blaus syndrom bor uppmuntras att idrotta; vid forsamrad
sjukdomsaktivitet kan barnets formaga begransas.

3.4 Vilken diet maste foljas?
Det finns ingen sarskild diet. Dock bor barn som tar kortisonpreparat
undvika alltfor sota eller salta livsmedel.

3.5 Kan klimatet paverka sjukdomsférloppet?
Nej.

3.6 Kan barnet vaccineras?
Ja, med undantag av levande vacciner under pagaende behandling med
biologiska lakemedel eller hogre kortisondoser.

3.7 Hur paverkar sjukdomen sexualliv, graviditet och
preventivmedel?
Patienter med Blaus syndrom har inte fertilitetsproblem orsakade av
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sjukdomen. Vid pagaende behandling med metotrexat bor
preventivmedel anvandas eftersom lakemedlet kan skada fostret.
Patienter med pagaende TNF-blockad och som vill bli gravida bor
diskutera med ansvarig lakare. Som en allman regel, ar det bast att
planera en graviditet, anpassa behandlingen och sarskild uppfoljning.
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