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1. BLAU HASTALIGI/ JUVENIL SARKOIDOZ NEDIR

1.1 Nedir?

Blau sendromu genetik bir hastaliktir. Hastalarin deri dokuntusu, eklem
sisligi ve g6z iltihabi (Gveit) gibi yakinmalari olur. Diger organlar da
etkilenebilir ve aralikli ates de mevcut olabilir. Blau sendromu,
hastaligin ailesel formlari icin kullanilan bir terimdir. Ancak sporadik
(sadece o cocukta ortaya cikmis olan) formlari da olusabilir ve Erken
Baslangich Sarkoidoz (EBS)olarak bilinir.

1.2 Ne kadar siktir?

Sikhigr bilinmemektedir. Erken cocukluk caginda (6zellikle de bes yas
altindaki) hastalar etkileyen bu hastalik, oldukca nadir gorultr ve tedavi
edilmeden birakilirsa kotulesir. Hastalikla ilgili genin bulunmasindan beri
daha sik tani konulmaktadir, bu da hastaligin gértlme siklig1 ve dogal
seyri ile ilgili daha iyi bilgi elde edilmesini saglayacaktir.

1.3 Hastaligin sebepleri nelerdir?

Blau sendromu genetik bir hastaliktir. Sorumlu gen olan NOD2 (veya
CARD15) bagisiklik sistemi ve iltihabi cevapla ilgili bir proteini kodlar.
Blau sendromunda oldugu gibi, bu gen bir mutasyon tasiyorsa, s6z
konusu protein, islevini tam olarak gerceklestiremez ve hastanin farkli
doku ve organlarinda granulom olusumuyla birlikte kronik iltihap ortaya
cikar. Doku ve organlarin normal yapi ve islevlerini bozabilen
granulomlar enflamatuar hicrelerin olusturduklari uzun omurlu hucre
kUmeleridir.
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1.4 Hastalik kalitsal midir?

Otozomal dominant (baskin) olarak kalitilir (bunun anlami sudur:
cinsiyete bagli degildir ve anne babadan en az birinde hastalik belirtileri
olmasi gerekir). Bu kalitim formuna gore, bir kisinin Blau sendromu
olmasi icin anne veya babadan herhangi birinden gelen tek bir
mutasyonlu geni tasimasi gereklidir. Hastaligin sporadik formu olan
EBS’de mutasyon hastanin kendisinde olusur, anne ve babanin her ikisi
de saghkhdir. Gende mutasyonu tasiyan kisi hastaliga yakalanacaktir.
Eger ebeveynlerden birisi Blau sendromlu ise ¢cocuklarinda hastahgin
gorulme riski %50'dir.

1.5 Cocugumda bu hastalik neden olur? Onlenebilir mi?
Cocuk bu hastaliga, Blau sendromuna neden olan genlerdeki
mutasyonu tasidigi icin yakalanmistir. Su anda hastalik 6nlenemez
ancak belirtileri tedavi edilebilir.

1.6 Bulasici midir?
Hayir degildir.

1.7 Baslica belirtileri nelerdir?

Hastaligin baslica belirtileri eklem sisiligi (artrit), cilt dokuntusu ve g6z
iltihabindan (Uveit) olusan Uclu klinik tablodur. Hastaligin baslangictaki
belirtileri; rengi soluk pembeden bronza kadar degisen kucuk, yuvarlak,
kabarik lezyonlar veya yogun kizarikliktir. Yillar icinde, dokuntli zamanla
azalip artabilir. Artrit, hayatin ilk on yilinda baslar ve hastaligin en sik
gorulen ortaya cikis bicimidir. Baslangicta eklem sisligi varken
hareketlilik korunmustur. Zamanla hareket kisitliligi, deformiteler ve
erozyonlar ortaya cikabilir. Goz iltihabi (Gveit),siklikla (katarakt, goz ici
basing artisi gibi) sorunlarla iliskili oldugu ve tedavi edilmezse gérmede
azalma olusturabildigi icin hastaligin ortaya cikarabilecegi en bUyuk
tehdittir.

Ayrica granulomatoz enflamasyon, genis bir yelpazedeki baska bircok
organi etkileyerek akciger veya bdbrek fonksiyonlarinda azalma, kan
basincinda artma ve tekrarlayan ates gibi belirtilere neden olabilir.
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1.8 Hastalik her cocukta ayni midir?

Hastalik, her cocukta ayni degildir. Ayrica cocugun yasi ilerledikce
belirtilerin tipi ve ciddiyeti degisebilir. Eger tedavi edilmezse hastalik
ilerler ve belirtiler de bu dogrultuda ilerleme gdsterir.
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