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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.

2. DIAGNOZIS ES TERAPIA

2.1 Hogyan diagnosztizalhaté6?

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

2.2 Mi a vizsgalatok jelentéosége?

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

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

2.3 Kezelheto6-e, van-e ra gyogymod?
A Majeed-szindroma kezelhetd (lasd aldabb), de nem gydégyithatd, mivel
genetikai betegséqg.

2.4 Milyen kezelések léteznek?

A Majeed-szindrdmara nincs szokvanyos (standardizalt) terapias kdra. A
CRMO els6 vonalbeli kezelésére altalaban nem szteroid
gyulladascsokkentdéket (NSAID szereket) alkalmaznak. Fontos a
megel6zése érdekében. Ha a CRMO nem reagal az NSAID szerekre,
akkor kortikoszteroidokat lehet adni annak és a bértineteknek az
enyhitésére; a hosszu tavu hasznalatukkal jaré szovodmények azonban
korlatozzak az alkalmazasukat gyermekeknél. A kozelmultban
beszamoltak arrél, hogy két, egymassal rokon gyermek jél reagalt az
IL1 elleni szerekre. A CDA-t szlikség 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
idOre irnak fel szteroidokat, azok lelassithatjak a novekedést, valamint
csontritkulast (oszteopordzist), magas vérnyomast és cukorbetegséget
idézhetnek eld.

Az anakinra legkellemetlenebb mellékhatdsa az injekcié beadasanak
helyénél jelentkezd, rovarcsipéshez hasonld 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 konvencionadlis (nem szokvanyos),
illetve kiegészité terapiakkal?
Erre a betegségre nincsenek ismert kiegészitd terapiak.

2.8 Milyen idoszakos 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. Id6rdl idore teljes
vérképet kell késziteni és az akut fazis reakcidk vizsgalatat is el kell
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 prognozisa (elorelathato
kimenetele és lefolyasa)?

A hosszu tavu progndzis a klinikai tinetek sulyossagatdl, kiléndsen a
dizeritropoetikus anémia és a betegség szovédményeinek sulyossagatdl
flugg. 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 (atréfiaja)
miatt.

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

3. MINDENNAPI ELETVITEL

3.1 Hogyan befolyasolhatja a betegség a gyermek és a csalad
mindennapi életét?
A gyermek és csaladja sulyos gondokkal kiizd a betegség
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diagnosztizalasa el6tt.

A gyermekek némelyikénél deformalddnak a csontok, ami
nagymértékben befolyasolhatja a szokasos tevékenységeket. Egy masik
probléma lehet a lelki teher, amelyet az élethosszig tarté kezelés jelent.
A betegeknek és szileiknek szant ismeretterjesztdé programok
segithetnek ebben a kérdésben.

3.2 Mi a helyzet az iskolaval?

Létfontossagu, hogy a krénikus betegségben szenvedd gyermekek
tanittatasa folytatdédjon. Van néhany tényez6, amely gondokat okozhat
az iskolaba jarast illetéen, ezért fontos, hogy elmagyarazzuk a
tanaroknak a gyermek esetleges szikségleteit. A szil6knek és a
pedagdégusoknak minden téllk telhetét meg kell tennitk annak
érdekében, hogy a gyermek szamara lehetévé tegyék az akadalytalan
részvételt az iskolai tevékenységekben, nem csupan azért, hogy sikeres
legyen a tanuldsban, hanem azért is, hogy a tarsai és a felnéttek
egyarant elfogadjak és becsuljék. A jovobeli munkahelyi beilleszkedés
nagyon fontos a fiatal beteg szamara, ezért ez a krénikus betegségben
szenveddk altalanos ellatasanak egyik célja.

3.3 Mi a helyzet a sportolassal?

A sport nélklulozhetetlen eleme a gyermek mindennapi életének. A
terapia egyik célja, hogy a gyermekek - amennyire csak lehetséges -
normalis életet éljenek, és ne érezzék ugy, hogy kulénbdznek tarsaiktadl.
Tehat minden tevékenység megengedett a beteg tliréképességének
megfeleléen. Ugyanakkor, a testmozgas visszafogasara vagy
agynyugalomra lehet szilkség a betegség akut szakaszaban.

3.4 Milyen étrendet kell kévetni?
Nincs specidlis étrend.

3.5 Befolyasolhatja-e az éghajlat a betegség lefolyasat?
Nem.
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3.6 Kaphat-e védoéoltast a gyermek?
Igen, a gyermek kaphat véddoltasokat. EI§ attenualt vakcinak esetén
azonban a szll8knek értesitenitk kell a gyermek kezel6orvosat.

3.7 Mi a helyzet a nemi élettel, a terhességgel és a
fogamzasgatlassal?

A jelenlegi szakirodalom nem tartalmaz erre vonatkozé informacidkat a
felnétt betegek szdméara. Altaldnos szabély, hogy mas
autoinflammatorikus betegségekhez hasonléan, a bioldgiai szereknek a
magzatot érintd esetleges mellékhatasai miatt érdemes megtervezni a
teherbe esést annak érdekében, hogy a kezelést el6re be lehessen
allitani.
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