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Blau Hastaligi/ Juvenil Sarkoidoz Nedir
2016’un turevi

2. TANI VE TEDAVI

2.1 Nasil tan1 konulur?

Blau sendromunun tanisinda genel olarak asagidaki yaklasim izlenir:

a) Klinik suphe: Tipik klinik G¢clintn bir birlesimini (eklem, cilt ve
goztutulumu) sergileyen bir cocukta Blau sendromunun dusunulmesi
uygundur. Ayrintil aile dykusu dikkate alinmalidir cunkd bu hastalik cok
nadir, otozomal baskin gecis gosteren bir hastaliktir, yani ailede baska
hasta bireyler olmasi 6nemli bir ipucudur. b) Granulomlarin
gosterilmesi: Blau sendromu/EBS tanisi koyabilmek icin etkilenmis olan
dokulardaki tipik grantlom varliginin biyopside gosterilmesi gereklidir.
Granulomlar bir deri lezyonu veya tutulum olan bir eklemden alinan
biyopside goérulebilir. Diger granulomatdz iltihap nedenleri (tuberkulloz,
bagisiklik sisteminde sorunlar veya bazi damar iltihaplari gibi diger
iltihabi hastaliklar) klinik muayene ve gerekli kan, gérintileme ve diger
tetkikleri yapilarak dislanmahdir. c) Genetik analiz: son bir kag yildan
beri, Blau sendromu/EBS gelisiminden sorumlu oldugu disuntlen
mutasyonlarin varhgini géstermek amaciyla hastalarin genetik
analizinin yapilmasi mumkundur.

2.2 Testlerin 6nemi nedir?

a) Cilt biyopsisi: Cilt biyopsisi, ciltten klcuk bir parca doku érnegi
alinmasini icerir ve uygulanmasi oldukca kolaydir. Cilt biyopsisinde
granulomlar gorulurse, Blau sendromu tanisi, granulom olusumu ile
iliskili diger tim hastaliklar dislandiktan sonra konulur. b) Kan testi: Kan
testleri, grantlom seklinde iltihabi olusumlarla iliskili olabilecek diger
hastaliklarin (bagisiklik sistem sorunlari, Crohn hastaligi gibi) dislanmasi
icin onemlidir. Ayni zamanda iltihabi surecin kapsamini gormek ve
bobrek, karaciger gibi diger organlarin tutulumunu belirlemekte de
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onemlidir. c) Genetik test: Blau sendromu tanisini belirsizlik olmaksizin
teyit eden tek test, NOD2 genindeki mutasyonun varhgini gdsteren
genetiktesttir.

2.3 Tedavisi veya tam sifayla iyilesmesi mumkun mudur?
Hastalik tam olarak iyilestirilemez; ancak eklem, g6z ve diger tutulan
organlardaki iltihabi kontrol altina alan ilaclarla tedavi edilebilir. ilac
tedavisi, belirtilerin kontrol altina alinmasi ve hastaligin ilerleyisinin
durdurulmasi amaciyla yapilir.

2.4 Tedaviler nelerdir?

Halen Blau sendromu/EBS'nin ideal tedavisi hakkinda bir kanit yoktur.
Eklem problemleri cogunlukla steroid disi iltihap giderici ilaclarla ve
metotreksat ile tedavi edilebilir. Metotreksat, juvenil idiyopatik artrit
hastasi pek cok cocukta artriti kontrol altina alabilmesiyle bilinmektedir
ancak Blau sendromundaki etkinligi daha az belirgin olabilir. Uveitin
kontrol altina alinmasi oldukca zordur. Steroidli goz damlalari veya lokal
steroid enjeksiyonu gibi lokal tedaviler bir cok hastada tam olarak
yeterli olmayabilir. Metotreksatin etkinligi her zaman Uveiti kontrol
altina almaya yetmez ve ciddi goz iltihabini kontrol altina almak icin
hastalarin agizdan steroid tedavisi almasi gerekebilir.

Kontrol altina almakta gucluk cekilen goz ve/veya eklem iltihabi olan
hastalarda ve i¢c organ tutulumu olan hastalarda, sitokin inhibitorleri
ozellikle de TNF-alfa inhibitorlerinin ( infliksimab, adalimumab)
kullaniimasi etkili olabilir.

2.5 ilac tedavisinin yan etkileri nelerdir?

Metotreksatin en sik gorulen yan etkisi, alindigi gtinlerde ortaya cikan
bulanti ve karindaki sikintilardir. Karaciger fonksiyonlari ve beyaz klre
sayisini izlemek icin kan testleri gereklidir. Kortikosteroidlerin kilo artisi,
ylzun sismesi, sivilce ve ruh haleti degisiklikleri gibi yan etkileri olabilir.
Steroidler uzun sureli kullanilirsa, bUyumenin baskilanmasi, kemik
erimesi, yuksek tansiyon ve seker hastaligina yol acabilir.

TNF-a inhibitorleri yeni ilaclardir. Enfeksiyon riskinde artis, tuberkuloz
aktivasyonu ve norolojik hastaliklar ve diger bagisiklik hastaliklarinin
gelismesi gibi yan etkilerle iliskili olabilirler. Olasi kanser gelismesi riski
konusunda tartisma olmustur. Su an icin istatistiksel olarak risk artisi
oldugunu kanitlayan bir veri yoktur.

2/4



2.6 Tedavi ne kadar surmelidir?

Uygun tedavi stiresi konusunda yeterli veri bulunmamaktadir. iltihabi
streci kontrol altina almak, eklem hasari, gérme kaybi veya diger
organlarda hasar ortaya cikmasini onlemek 6nemlidir.

2.7 Standart olmayan veya tamamlayici tedaviler hakkinda ne
soylenebilir?
Blau sendromu/EBS'nin bu turde tedavisi hakkinda bir kanit yoktur.

2.8 Ne siklikta duzenli kontroller gereklidir?

Cocuklar (yilda en az 3 kez), hastaligin kontrol altinda oldugunun takibi
ve tibbi tedavinin dizenlenmesi amaciyla ¢cocuk romatologu tarafindan
dizenli olarak gorulmelidir. Ayni zamanda, hastaligin ciddiyetine ve g6z
iltihabinin gelisimine bagl olarak belirli araliklarla g6z doktoru
tarafindan dizenli muayeneden gecmek de onemlidir. Tedavi almakta
olan ¢ocuklarin yilda en az iki kez kan ve idrar tahlili yaptirmalari
gereklidir.

2.9 Hastalik ne kadar surer?
Bu, hayat boyu sudren bir hastaliktir. Ancak hastaligin aktivitesi zaman
icinde dalgalanma gosterebilir.

2.10 Hastaligin uzun donemli prognozu (ongorilen sonucu ve
seyri) nasildir?

Hastaligin uzun dénem prognozuna dair mevcut bilgiler sinirlidir. Bazi
cocuklar 20 yildan uzun sure takip edilmis ve iyi dizenlenmis bir tibbi
tedavi ile neredeyse normal buyume, normal psikolojik ve fonksiyonel
gelisim ve iyi yasam kalitesine sahip olduklari gozlenmistir.

2.11 Tamamen iyilesmek mumkun mudur?
Hayir, cunku bu, genetik bir hastaliktir. Ancak, iyi bir tibbi takip ve
tedavi ile hastalarin cogunlugunun yasam kalitesi yukselir. Blau
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sendromlu hastalarin, hastaliklarinin ciddiyeti ve seyri arasinda,
hastalar arasinda farkliliklar vardir. Giniumuzde bir hastanin hastaliginin
seyrini, hastalik tani aninda tahmin etmek mumkun degildir.
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