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(Blau syndrome)

1.DAI CUONG

H&i chiing Blau (Blau syndrome - BS) la mét tinh trang viém u hat do doét bién
don gen, gy thuang tén & nhiéu ca quan, nhung thudng gap nhat la da, xuong/
khdp va mét. Hoi chiing nay hay gap & tré em dudi 4 tudi véi biéu hién sém nhat
la viém da u hat. Edward Blau la ngudi dau tién mo ta cac triéu chiing cda BS vao
nam 1985 trong mot gia dinh ca bon thé hé déu bi.

2.NGUYEN NHAN

Bay la mét héi chung rat hiém gédp do dét bién gen NOD2 gay nén. Gen nay
chiu trdch nhiém téng hgp cac protein gilp co thé chéng lai céc téc nhan gay
bénh tir bén ngoai nhu virus, vi khuan, ndm... théng qua hé théng mién dich
bam sinh (innate immune system). Khi bi dot bién gen NOD2, cac chéat tién viém
dugc san xudt qua muc, gay phan Ung viém rat manh tai da, xuong/khdp va mat
gdy hién tuogng bénh ly. Tuy nhién ngudi ta ciing chua rd tai sao phan (ng viém
qua muc chi xudt hién & ba ca quan nay gdy ra héi chiing Blau.

3.BIEU HIEN LAM SANG

- Viém da u hat (granulomatous dermatitis): day la bi€u hién sém nhéat, vi vay
héi ching nay con cé tén goi la early-onset sarcoidosis. Thuong tén la cac u
hat, mang da dd, cé vay khu trd & than minh hay tay chan. Ngoai ra con ¢o
cac s&n tham nhiém sau xudt hién rai rac & bat ky viing nao cua da.

- Viém khdp: triéu ching nay thudng xudt hién Idc tré 2 tudi vai nhiéu khdp
sung dau, cé thé kém theo viém sun, viém bao hoat dich. Cac khdp ngén
tay, ngdén chan to bi cong vinh vién (permanent bending).
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- Thuong tén mat: viém giac mac, viem mang mach nhd, duc thuy tinh thé,
nhay cadm anh sang. HOi ching nay thudng xudt hién mudn nhat lac tré
4 tudi.

- Mot s6 triéu ching khéc: hiém gdp hon co6 thé xuat hién mot 5O triéy
chung nhu lang dong calci & than, viem mach, hach to, tdng huyét ap,
gan lach to...

Hinh 4.13 (A) Nhiéu san c6 bé méat phang, kich thudc tir 1 dén 2 mm, mau nau do
dén nau héng & than va cac chi.
Hinh 4.13 (B) Viém khdp khéng an mon.
Hinh 4.13 (C) M6 hoc cua sinh thiét da cho thédy (phéng dai 100 14n) viém u hat man
tinh & I&p ha bi, véi nhiéu u hat khong hoai tr va té€ bao lympho ri rac khip I&p ha
bi; D6 phéng 400 1an: cac u hat khéng hoai ti (loai sarcoid) bao gém cac té bao biéu
md/dai thuc bao vdéi cac té bao khéng 16 da nhan va vién ngoai vi clia cic t& bao
lympho.
Hinh 4.13 (D) Buc thily tinh thé kém viém mang b dao man tinh.

(Nguén: Kyawt Win Shwin va céng su)
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4.CHAN POAN
Chan doén héi chimg Blau can dua vao:
- Tién st gia dinh.
— Biéu hién 1am sang dién hinh & da, khdp va mét.
- Xét nghiém di truyén xac dinh gen dét bién.
- Xét nghiém khéc chan doan tén thuong da, xuong, mét.

5.DIEU TRI

Cho tdi nay, khéng cé phuong phap diéu tri ddc hiéu cho hdi ching Blau.

biéu tri triéu chiing bao gébm chéng viém bang corticoid liéu cao, hodc cac
thudc Uc ché mién dich khéc.

C6 thé stir dung liéu phéap sinh hoc nhu adalimumab.

Diéu tri cac triéu chiing khéc & da, khdp, mét can phéi hgp véi cac chuyén khoa.
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