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Behandlingsstrategien ved Blaus syndrom er beskrevet i
[2]. Patienterne har varet i naesten livslang immunsuppressiv
behandling med prednisolon og cytostatikum. Denne kom-
bination var dog ikke tilstreekkelig til at kontrollere sygdoms-
aktiviteten uden betydelige bivirkninger. Behandling med
hydroxychloroquin og ciclosporin var uden effekt.

Tumornekrosefaktor (TNF)-a spiller en central rolle for
dannelsen af epitelioidcellegranulomer [5]. Behandling med
infliximab er effektiv ved sveer sarkoidose og viste sig ogsa hos
disse tvillinger at veere effektiv ved Blaus syndrom. Det er, sa
vidt vi ved, de forste patienter, hos hvem behandling med
TNF-a-hzmmeren infliximab er anvendt med god effekt i
modsztning til eternacept, der ikke havde den forventede
virkning. Under fortsat infliximabbehandling har sygdoms-
aktiviteten kunnet holdes pa et rimeligt niveau, og livskvali-
teten har kunnet bevares. Den psykiske udvikling er forlebet
normalt, og den somatiske udvikling er tilfredsstillende.

Incidens og preevalens af Blaus syndrom i Danmark er
ukendt, men der er nzppe tvivl om, at sygdommen er under-
diagnosticeret. Mange Blaus syndrom- patienter har forment-
lig fiet stillet diagnosen sarkoidose - og sarkoidose hos min-
dre born ber derfor altid foranledige genetisk undersegelse
for Blaus syndrom. Den sygdomsassocierede mutation fandtes
kun hos tvillingerne, og det drejer sig derfor om en de novo-
mutation pA CARD15-genets hot spot, et fenomen, der tid-
ligere er beskrevet [3]. Genetisk undersogelse for Blaus
syndrom udferes pa Rigshospitalet som rutineanalyse.

Som det fremgar af sygehistorierne, er prognosen pa kort
sigt god. Sygdommen kraver formentlig livslang behandling
og kontrol. Vores og de i litteraturen beskrevne patienter med
Blaus syndrom har veeret heterozygote for de sygdomsfrem-
kaldende mutationer, hvilket der ber tages hensyn til ved
genetisk radgivning. Der ber vaere mulighed for at tilbyde
preenatal diagnostik i afficerede familier.
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