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2. DIAGNOZA A LECBA

2.1 Jak se nemoc diagnostikuje?

Podezreni na tuto chorobu vyplyne z klinickych projevi u pacienta.
Diagndza je definitivné potvrzena genetickym vysSetrenim, pokud se
prokaze, Zze pacient je nosi¢em 2 mutaci genu, kazdé od jednoho rodice.
Genetické vysetreni pro tuto chorobu je k dispozici jen na
specializovanych pracovistich.

2.2 Jaka vysetreni jsou dulezita?

Krevni vySetreni jako je sedimentace (FW), CRP, krevni obraz a
fibrinogen jsou dilezitd hlavné v dobé zvysené aktivity choroby k urceni
zavaznosti zanétu a anémie.

Laboratorni vySetreni je potreba pravidelné opakovat, abychom zjistili,
zda doslo k zlepseni nebo Upravé hodnot. Maly vzorek krve je potfeba
odebrat také pro genetické vySetreni.

2.3 Muze byt nemoc lé¢ena a vylééena?
Majeed(v syndrom je mozno |écit (viz nize), ale ne zcela vylécit, protoze
se jedna o vrozené, geneticky podminéné onemocnéni.

2.4 Jaka je lécbha?

Pro Majeedlv syndrom neexistuji standardizovana Iéc¢ebna doporuceni.
CRMO (chronicky zanét kosti) se vétSinou IéCi nesteroidnimi
antirevmatiky (I=15*t1>NSAR ). Dllezita je také fyzioterapie jako
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prevence svalové atrofie a kloubnich kontraktur. Pokud CRMO
nereaguje dostatecné na |éCbu NSAR a v pripadé koznich manifestaci,
|ze pouzit IéCbu kortikosteroidy. Jejich nezadouci ucinky pfi
dlouhodobém podavni vSak limituji pouziti u déti. V posledni dobé byl
popsan u dvou pribuznych déti dobry efekt 1éCby anti IL-1 preparaty. V
pripadé kongenitalni dyserthropoetické anémie jsou podavany, pokud je
to potreba, transfuse erymasy.

2.5 Jaké jsou nezadouci ucinky lécby?

Podavani kortikosteroidl mlze vést k nezaddoucim Ucinklm, nejc¢astéji
se jedna o vahovy prirlstek, otok obli¢eje (mésicovity obli¢ej) a zmény
nalady. Dlouhodobé uzivani kostikosteroiddi mize mit za nasledek
poruchu rdstu, osteoporézu, zvysSeni krevniho tlaku a diabetes.
NejCastéjsim nezadoucim Ucinkem podavani anakinry je bolestiva
reakce v misté vpichu, srovnatelna s hmyzim sStipnutim. Zvlaste v
prvnich tydnech podavani mize byt reakce neprijemna a bolestiva. U
pacientd Ié¢enych anakinrou nebo canakinumabem pro jiné choroby
nez Majeedlv sydrom byl pozorovan také zvyseny vyskyt infekci.

2.6 Jak dlouho by méla lécba trvat?
Lécba je celozivotni.

2.7 Jaké jsou alternativni a dopliikové zplsoby Iééby?
V soucasné dobé nejsou dlkazy o priznivém efektu alternativnich
zplsobU [é¢by u této nemoci.

2.8 Jaké pravidelné kontroly jsou vhodné?

Pacient by mél byt pravidelné sledovan détskym revmatologem
(minimalné 3x ro¢ne), ktery zhodnoti aktivitu choroby a podle toho
upravi |éCbu. Pravidelné byl mély byt provadény kontroly krevniho
obrazu k posouzeni potreby krevni transfiize a kontroly parametrd
zanéetu k vyhodnoceni aktivity choroby.

2.9 Jak dlouho bude nemoc trvat?
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Jedna se o celozivotni onemocnéni. Aktivita choroby vSak mize v
pribéhu zivota kolisat.

2.10 Jaka je dlouhodoba prognéza nemoci?

Dlouhodobd progndza nemoci zavisi na zavaznosti klinickych projevd,
predevsSim na tizi dyserthropoetické anémie a také pritomnosti
komplikaci. Pokud nemoc neni IéCena, kvalita zivota pacienta se
zhorsuje kvUli recidivujici bolesti kosti, chronické anémii a komplikacim
jako difuzni svalové atrofie a kloubni kontraktury vedouci k poruse
hybnosti.

2.11 Je mozné se zcela uzdravit?
Ne, protoze se jedna o geneticky podminéné onemocneéni.
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