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1. CO JE BLAUOVA CHOROBA/JUVENILNA SARKOIDOZA

1.1. CO JE TO?

Blauov syndrém je dedicné ochorenie. Pacienti trpia kombinaciou
prejavov ako je kozna vyrazka (dermatitida), zapal kibov (artritida) a
zapal oci (uveitida). M6zu byt postihnuté aj iné organy a taktiez sa
mo&zu objavovat aj obCasné hordcky. Blauov syndrom je pojem, ktory sa
pouziva pre familiarne formy ochorenia. Vyskytuju sa aj sporadické
formy, ktoré s zname ako vCasna sarkoidéza (Early Onset Sarcoidosis,
EQS).

1.2. AKO CASTE TO JE?

Frekvencia vyskytu je nezndma. Je to velmi zriedkavé ochorenie, ktoré
postihuje pacientov vo v€asnom detstve (prevazne pred 5. rokom
zivota) a zhorSuje sa ak nie je lieCené. Odkedy je znamy zodpovedny
gén, je toto ochorenie diagnostikované CastejSie a to umozni lepsSie
odhadnut jeho vyskyt i prirodzeny priebeh.

1.3. AKE SU PRICINY OCHORENIA?

Blauov syndrém je geneticky podmienené ochorenie. Zodpovedny gén
sa oznacuje NOD2 (synonymom je CARD15), ktory kéduje bielkovinu s
Ulohou v zdpalovej odpovedi. Ak je tento gén mutovany, ako pri
Blauovom syndréme, bielkovina nefunguje spravne a to sa prejavuje
chronickym zdpalom s tvorbou granuldmov v rozli¢cnych tkanivach a
organoch tela. Granuldmy su tvorené typickym zoskupenim zapalovych
buniek a mo6zu narusit normalnu Struktdru a funkciu réznych tkaniv a
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organov.

1.4. JE TO DEDICNE?

Ochorenie sa dedi autozd6movo dominantne (to znamena, Ze nie je
viazané na pohlavie a aspon jeden z rodiCov musi mat priznaky
choroby). Tento typ prenosu znamena, Ze na vznik choroby staci jeden
zmeneny gén, bud od matky alebo od otca. Pri sporadickej forme
choroby (EOS) sa objavi mutdcia génu len u dietata, rodicia sU zdravi.
Ak je pacient nositelom génu, bude chory. Ak ma jeden z rodicov Blauov
syndrém, je riziko, ze jeho/jej dieta bude trpiet rovnakym ochorenim az
50%.

1.5. PRECO MA MOJE DIETA TUTO CHOROBU? DA SA TOMU
PREDIST?

Dieta je choré, pretoze je nositelom génu, ktory spésobuje Blauov
syndrém. V sucasnosti sa chorobe neda predist, ale daju sa liecit jeho
priznaky.

1.6. JE TO INFEKCNE?
Nie, nie je.

1.7. AKE SU HLAVNE PRIZNAKY?

Hlavné priznaky ochorenia predstavuje klinicka tridda - artritida,
dermatitida a uveitida. Prvym priznakom je typicky exantém s malymi
okrdhlymi vyrazkami, ktoré su svetloruzové, hnedasté az intenzivne
cervené. V priebehu rokov sa exantém zvyraznuje a slabne. Artritida je
najCastejsou manifestaciou, ktora zacina v prvej dekade Zzivota. Pri
néstupe tazkosti je kib opuchnuty so zachovanim hybnosti. Casom sa
obmedzenim hybnosti mézu vyvinut deformity a erdzie. Uveitida (zapal
duhovky) je najzavaznejsim prejavom, pretoze je Casto spojena s
komplikaciami (sivym zdkalom, zvySenym vnutroocnym tlakom) a
mobze, ak je nelie¢end, spbsobit oslabenie zraku

Granulomatdézny zapal mo6ze postihndt rézne organy a spbésobovat
dalSie priznaky, napriklad znizenie funkcie pluc alebo obliCiek, zvysenie
krvného tlaku, alebo opakujice sa horucky.
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1.8. JE TATO CHOROBA ROVNAKA U VSETKYCH DETi?

Nie nie je rovnaka u kazdého dietata. NavySe sa typ a zavaznost
priznakov mo6ze menit ako dieta rastie. NelieCena choroba postupuje a
rozvijaju sa prislusné klinické priznaky.

2. DIAGNOZA A LIECBA

2.1. Ako sa to diagnostikuje?

Vo vSeobecnosti sa pri diagnostike Blauovho syndrému pouziva
nasledovny postup:

a) Klinické podozrenie: Blauov syndrém je nutné zvazovat pri typickej
tridde priznakov ( kiby, koZa, oko). Je potrebna aj podrobna rodinna
anamnéza, pretoze ochorenie je velmi zriedkavé a dedi sa autozémovo
dominantne. b) D6kaz granuldémov: na potvrdenie diagnézy Blauovho
syndrému/EQS je zdsadnd pritomnost typickych granulémov v
postihnutom tkanive. Granuldmy mozno vidiet vo vzorke z koznej
biopsie alebo zapaleného kibu. Je nevyhnutné vylu¢it dalsie priciny
granulomatéznych zapalov (ako je tuberkuléza, imunodeficiencia a iné
autoinflamacné choroby ako napr. niektoré vaskulitidy) a to klinickym
vysetrenim a prislusnymi krvnymi, zobrazovacimi a dalSimi
vysetreniami. c) Genetické vysetrenie: v ostatnych rokoch je mozné
uskutocCnit genetickd analyzu so zameranim na pritomnost mutacie,
ktord je zodpovedna za rozvoj Blauovho syndrému/EQS.

2.2. AKy vyznam maju vysetrenia?

a) Biopsia koze: zahria odber malého kulsku tkaniva koze a je vel'mi
jednoduché ju uskutocnit. Ak sa v koznej biopsii potvrdia granulémy, je
mozné potvrdit diagndézu Blauovho syndrému, ak boli vylucené ostatné
ochorenia, ktoré su spojené s tvorbou granuldmov. b) VysSetrenia krvi:
su dolezité na vylucenie dalSich chordb, ktoré su spojené s
granulomatéznym zapalom (ako napriklad imunodeficiencia alebo
Crohnova choroba). Su takisto dolezité z hl'adiska posudenia rozsahu
zapalu a zhodnotenia poskodenia dalsich organov (ako su oblicky alebo
pecen). c) Geneticka analyza: jediné vySetrenie, ktoré jednoznacne
potvrdi diagnézu Blauovho syndrému je geneticky test, ktory preukaze
pritomnost mutacie na géne NOD2.

2.3. Da sa to liecit alebo vyliecit?
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Neda sa vyliecit, ale da sa lieCit liekmi, ktoré kontrolujd zapal kibov, o¢i
a inych orgdnov. Ulohou lieCby je stabilizovat priznaky a zastavit
progresiu choroby.

2.4. Aka je liecba?

V stcasnosti neexistuju dékazy, ktoré by urcovali optimalnu liecbu
Blauovho syndromu/EOS. Kibové prejavy byvaju ¢asto lie¢ené
nesteroidovymi antiflogistikami a metotrexatom. Metotrexat je znamy
svojou schopnostou ovplyvnovat artritidu u mnohych deti s juvenilnou
idiopatickou artritidou, jeho Ucinnost pri Blauovom syndréme je menej
vyznacena. Uveitidu je vel'mi tazké ovplyvnit; lokdlna lieCba (steroidné
oCné kvapky alebo lokalne injekcie kortikoidov) nemusia byt u mnohych
pacientov dostato¢né. U¢inok metotrexatu na uveitidu nie je vzdy
dostatoCny a na to, aby bolo mozné kontrolovat tazky oCny zapal, méze
byt potrebné uzivat aj oralne kortikosteroidy.

U pacientov s tazko kontrolovatelnym zapalom o¢i a/alebo kibov a u
pacientov s postihnutim vnatornych organov méze byt ucinné
podavanie cytokinovych inhibitorov ako su inhibitory TNF-a ( infliximab,
adalimumab).

2.5. Akeé su vedlajsie ucinky liecby?

NajcastejSimi neziaducimi ucinkami pri metotrexate sl nauzea
(napinanie na vracanie) a brusny dyskomfort v den uzitia lieku. Je nutné
monitorovat funkciu pecene a pocet bielych krviniek. Kortikosteroidy su
asociované s vedlajsimi Uc€inkami ako su: prirastok hmotnosti, opuch
tvare a zmeny nalady. Ak su kortikoidy predpisované dlhodobo, mozu
sposobovat oneskorenie rastu, osteopordzu, vysoky krvny tlak a
cukrovku.

Inhibitory TNF-a sU nové lieky. Ich uzivanie mo6ze byt spojené so
zvysenym rizikom infekcii, aktivaciou tuberkulézy a moznym vznikom
neurologického alebo iného imunitného ochorenia. V sucasnosti sa
hovori aj o potencidlnom riziku malignit, zatial vSak nie suU k dispozicii
Statistické Udaje, ktoré by potvrdzovali zvysené riziko vzniku malignit
pri podavani tychto liekov.

2.6. Ako dlho by mala trvat liecba?




V sucasnosti nie su k dispozicii Udaje, ktoré by podporovali a definovali
optimalne trvanie lieCby. Je nevyhnutné udrziavat kontrolu nad zapalom
v snahe predist poskodeniu kibov, strate zraku alebo poskodeniu
dalsich organov.

2.7. A ¢o nekonvencna alebo doplnkova liecba?
Nie su ziadne dbkazy, ktoré by podporovali pouzitie takéhoto druhu
lieCby pri Blauovom syndréme/EOS.

2.8. Akeé pravidelné kontroly su potrebné?

Deti by mali byt kontrolované pravidelne (aspon 3x ro¢ne) detskym
reumatoldgom za Uc€elom monitorovania ochorenia a Upravy
medikamentdznej terapie. Je takisto dolezité absolvovat pravidelné
navstevy u oftalmoléga, s frekvenciou, ktora zavisi od zavaznosti a
vyvoja zapalu oka. Liecené deti by mali mat aspon 2x rocne vySetren(
krv a moc.

2.9. Ako dlho bude ochorenie trvat?
Je to celozivotna choroba. Avsak aktivita ochorenia méze s Casom
kolisat..

2.10. Aka je dlhodoba prognoza (predpokladany vysledok a
priebeh) choroby?

Dostupné Udaje tykajuce sa dlhodobej prognézy su obmedzené.
Niektoré deti boli sledované viac ako 20 rokov a dosiahli takmer
normalnu vysku, normalny psychomotoricky vyvoj a dobru kvalitu
zivota pri dobre nastavenej medikamentéznej terapii.

2.11. Je mozné uplne sa vyliecit?

Nie, pretoze je to geneticky podmienené ochorenie. Dobré lekarske
sledovanie a lieCba zabezpedi vacsine pacientov dobru kvalitu zivota. U
pacientov s Blauovym syndrémom existuju rozdiely v zavaznosti a
progresii ochorenia. V sucasnosti nie je mozné predpokladat priebeh
ochorenia u konkrétneho pacienta.
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3. BEZNY ZIVOT

3.1. Ako moze choroba ovplyvnit kazdodenny zivot dietata a
rodiny?

Dieta a rodina sa mo6zu stretndt s roznymi problémami eSte predtym,
ako sa choroba diagnostikuje. Akondhle je uz diagndéza jasna, dieta
potrebuje pravidelne chodit k Specialistom (detskému reumatolégovi a
oftalmolégovi), aby bolo mozné chorobu ¢o najlepsSie kontrolovat a
prispésobovat medikamentéznu lie¢bu. Deti s kibovymi tazkostami
mozu vyzadovat fyzioterapiu.

3.2. A co skola?

Chronicky priebeh choroby méze narusat dochadzku a vysledky v Skole.
Na zabezpeclenie dobrej dochadzky do Skoly je nevyhnutné ochorenie
dobre kontrolovat. Byva uzitoc¢né je o chorobe informovana aj Skola,
najma ak sa je poskytnu rady, Co je potrebné robit ak sa objavia
priznaky.

3.3. Ako je to so Sportom?

Pacienti s Blauovym syndrémom by mali byt podporovani aby
Sportovali. Pripadné obmedzenia telesnej aktivity zavisia od aktivity
choroby.

3.4. A ¢o diéta?
Neexistuje Specifickd diéta. Deti, ktoré uzivaju kortikosteroidy by sa
mali vyhybat sladkym a slanym jedlam.

3.5. M6ze mat podnebie vplyv na priebeh choroby?
Nie, nemodze.

3.6. M6ze byt dieta ockované?

Dieta m6ze byt oCkované s vynimkou zivych vakcin, ak je prave
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nastavené na lieCbu kortikosteroidmi, metotrexdtom alebo inhibitorom
TNF-a.

3.7. Ako je to so sexudlnym zivotom, tehotenstvom a
antikoncepciou?

Pacienti s Blauovym syndrémom nemaju problém s plodnostou, ktory by
suvisel s chorobou. Ak su lieCeni metotrexatom, je nutna spravna
antikoncepcia, lebo metotrexat moéze poskodit plod. Nie s zndme Udaje
o bezpecnosti uzivania inhibitorov TNF-a pocas tehotenstva, takze
pacientky, ktoré planuju tehotenstvo, musia liecbu prerusit. Vo
vSeobecnosti je lepSie tehotenstvo planovat a lie¢bu upravovat podla
priebehu tehotenstva i choroby.
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