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2. DIAGNOZIS ES TERAPIA

2.1 Hogyan diagnosztizalhaté?

A betegséget a klinikai megnyilvanulasa alapjan lehet gyanitani. A
végleges diagndzist genetikai elemzéssel kell megerésiteni. A diagnézis
akkor igazolddik, ha a beteg 2 génmutaciot hordoz, mindkét sztldjétdl
egyet-egyet. Nem biztos, hogy a genetikai elemzés elvégezhetl a
harmadlagos ellatast nyujtd egészségligyi intézmények mindegyikében.

2.2 Mi a vizsgalatok jelentésége?

A gyulladas és a vérszegénység mértékének meghatarozasa érdekében
a betegség aktivitasanak ideje alatt fontosak a vérvizsgalatok, példaul a
vérsejtslllyedés, a CRP-szint, a teljes vérkép és a fibrinogénszint
vizsgalata.

Ezeket a vizsgalatokat idonként megismétlik annak megallapitasa
érdekében, hogy az értékek visszatértek-e a normal vagy akoruli
szintre. Kis mennyiségl vérminta a genetikai elemzéshez is sziukséges.

2.3 Kezelhet6-e, van-e ra gyogymod?
A Majeed-szindroma kezelhetd (lasd alabb), de nem gydégyithatd, mivel
genetikai betegséqg.

2.4 Milyen kezelések léteznek?
A Majeed-szindrémara nincs szokvanyos (standardizalt) terapias kdra. A
CRMO els6 vonalbeli kezelésére altaldban nem szteroid
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gyulladascsokkentdéket (NSAID szereket) alkalmaznak. Fontos a
megeldzése érdekében. Ha a CRMO nem reagal az NSAID szerekre,
akkor kortikoszteroidokat lehet adni annak és a bértineteknek az
enyhitésére; a hosszu tavu hasznalatukkal jaré szovédmények azonban
korlatozzak az alkalmazasukat gyermekeknél. A kézelmultban
beszadmoltak arrél, hogy két, egymassal rokon gyermek jél reagalt az
IL1 elleni szerekre. A CDA-t sziikség esetén vorosvértest-atomlesztéssel
szoktak kezelni.

2.5 Melyek a gyogyszeres kezelés mellékhatasai?

A kortikoszteroidok mellékhatasokat, példaul testsulygyarapodast, az
arcon duzzanatot és hangulatingadozasokat okozhatnak. Ha hosszabb
iddre irnak fel szteroidokat, azok lelassithatjak a névekedést, valamint
csontritkulast (oszteopordzist), magas vérnyomast és cukorbetegséget
idézhetnek eld.

Az anakinra legkellemetlenebb mellékhatdsa az injekcidé beadasanak
helyénél jelentkezd, rovarcsipéshez hasonlé fajdalommal jaré reakcid.
Ez meglehetdsen fajdalmas lehet, kilondsen a kezelés elsd heteiben.
Fert6zéseket figyeltek meg azokndl a betegeknél, akiket anakinraval
vagy canakinumabbal kezeltek a Majeed-szindromatél eltérd
betegségekre.

2.6 Mennyi ideig tartson a kezelés?
A kezelés élethosszig tart.

2.7 Mi a helyzet a nem konvencionalis (nem szokvanyos),
illetve kiegészito terapiakkal?
Erre a betegségre nincsenek ismert kiegészitd terapiak.

2.8 Milyen iddszakos vizsgalatok, ellendrzések sziikségesek?
A beteg gyermekeket rendszeresen (legalabb 3-szor évente) ki kell
vizsgaltatni gyermekreumatoldgussal, aki ellendrzi a betegség
enyhulésének mértékét, és beallitja a gyégykezelést. 1d6rdl idore teljes
vérképet kell késziteni és az akut fazis reakcidk vizsgalatat is el kell
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végezni a vorosvértest-atomlesztés szikségességének megallapitasa és
a gyulladas enyhulésének ellenbrzése céljabdl.

2.9 Mennyi ideig tart a betegség?
Ez a betegség élethosszig tart. Aktivitasa azonban ingadozhat az id6
mulasaval parhuzamosan.

2.10 Milyen a betegség hosszu tavu progndzisa (eldrelathato
kimenetele és lefolyasa)?

A hosszu tavu prognézis a klinikai tinetek sulyossagatél, kilondsen a
dizeritropoetikus anémia és a betegség szévédményeinek sulyossagatol
fiugg. Ha nem kezelik a betegséget, az életmindség romlik a visszatéré
fajdalom, a krénikus vérszegénység és az esetleges szévédmények,
példaul az izmok zsugorodasa és inaktivitas miatti sorvadasa (atrofiaja)
miatt.

2.11 Lehetséges-e a teljes felépiilés?
Nem, mert a Majeed-szindréma genetikai betegség.
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