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1. Ml A MAJEED

1.1 Mi ez?

A Majeed-szindroma egy ritka genetikai betegség. Az érintett
gyermekek Krénikus Rekurrens Multifokalis Oszteomielitiszben (CRMO),
Kongenitalis Dizeritropoetikus Anémiaban (CDA) és gyulladasos
dermatdzisban szenvednek.

1.2 Milyen gyakori?

A betegség nagyon ritka, és csak kdzel-keleti (jordaniai, térokorszagi)
szarmazasu csaladokban szamoltak be réla. Tényleges prevalenciaja a
becslések szerint nem éri el az 1/1 000 000 aranyt.

1.3 Mik a betegség okai?

A betegséget annak az LPIN2 génnek a mutacidi okozzak, amely a
lipin-2 nevd fehérjét kddold 18p kromoszoman taldlhaté. A kutatdk
szerint ez a fehérje szerepet jatszhat a zsirok feldolgozasaban
(lipidmetabolizmusban). A Majeed-szindromas betegeknél azonban nem
taldltak lipidekkel kapcsolatos rendellenességeket.
A lipin-2 szerepet jatszhat a gyulladasok kontrollaldsaban és a
sejtosztédasban is.
Az LPIN2 gén mutaciéi mdédositjak a lipin-2 szerkezetét és mikodését.
Nem vilagos, hogy ezek a genetikai valtozasok miért vezetnek a
csontok megbetegedéséhez, vérszegénységhez és bérgyulladashoz a
Majeed-szindrémas betegeknél.
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1.4 Orokletes-e ez a betegség?

A betegség autoszomalis recessziv betegségként 6rokoélt (ami azt
jelenti, hogy nemtdl fliggetlen, és egyik sztlénél sem feltétlenul
jelentkeznek a tlinetei). A betegségnek ez a fajta dtadasa azt jelenti,
hogy a Majeed-szindroma kialakuldsahoz az egyénnek két mutalt gént
kell hordoznia, egyiket az édesanyjatél, a masikat az édesapjatél. Ennek
megfelel6en mindkét szild hordozza a gént (csak egy mutalt
génmasolata van), de nem beteg. Noha a génmutaciot hordozé
egyéneknél jellemzbéen nem jelentkeznek a betegség jelei és tlinetei,
egyes esetekben a Majeed-szindromas gyermekek szuleinél kialakult a
pszoriazis (pikkelysomor) nevl gyulladasos bdrbetegség. A Majeed-
szindrémas gyermek szuleinél 25% esély van arra, hogy a kovetkezd
gyermeknek is ilyen betegsége lesz. A szlletés el6tti diagndzis
lehetséges.

1.5 Miért van a gyermekemnek ez a betegsége? Megel6zheté-e
a betegség?
A gyermeknek azért van ez a betegsége, mert olyan génmutacidkkal
szuletett, amelyek Majeed-szindrémat okoznak.

1.6 Fert6zo6-e a betegség?
Nem.

1.7 Mik a fo tunetei?

A Majeed-szindroma krénikus rekurrens multifokdlis oszteomielitisszel
(CRMO), kongenitalis dizeritropoetikus anémiaval (CDA) és gyulladasos
dermatédzissal jar. Az ehhez a szindrémahoz tarsulé6 CRMO-t Ugy lehet
megkUlonboztetni az izoldlt CRMO-tél, hogy az el6bbi korabban
jelentkezik (csecsemdkorban), gyakoribbak az epizddjai, rovidebbek és
kevésbé gyakoriak a remisszidi, és valdszinlileg élethosszig tart, ami a
novekedés lelassuldsdhoz és/vagy izllet zsugorodashoz vezet. A CDA-t
periférias és a csontveldt érinté mikrocitézis jellemzi. A sulyossaga
valtozd: az enyhe, észrevehetetlen vérszegénységtdl vératomlesztést
igényl6 allapotig terjedhet. A gyulladasos altaldban Sweet-szindréma,
de lehet pusztuldzis is.
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1.8 Mik a lehetséges szovodmények?
A CRMO szovédményekkel jarhat, példaul lelassithatja a ndvekedést,
bizonyos izlletek mozgasat korlatozoé iziletzsugorodast okozhat; a
vérszegénység kilonféle tineteket idézhet eld, példaul faradtsagot
(faradékonysagot), gyengeséget, bdrsapadtsagot és légszomjat. A
kongenitalis dizeritropoetikus anémia szovédményei lehetnek enyhék,
de sulyosak is.

1.9 Minden gyermeknél azonos a betegség?

A betegség rendkivuli ritkasaga miatt keveset lehet tudni a kilonféle
klinikai megnyilvanulasairdl. Mindenesetre, a tunetek sulyossaga eltérd
lehet az egyes gyermekeknél, ennek megfelel6en a klinikai kép lehet
enyhébb vagy sulyosabb.

1.10 Kiulonboézik-e a gyermekek és a felnéttek betegsége?
A betegség természetes el6zményeirdl keveset lehet tudni.
Mindenesetre, feln6tt betegeknél a szévédmények nagyobb mértékd
rokkantsagot okoznak.
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