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1. KAS YRA MAJEED?

1.1. Kokia tai liga?

Majeed sindromas yra reta genetine liga, kuriai budingas letinis
Multifocal Osteomyelitis, CRMO), jgimta diseritropoetiné anemija
(Congenital Dyserythropoietic Anaemia, CDA) ir uzdegiminé dermatozeé.

1.2. Kaip daznai susergama Sia liga?

Liga labai reta. Ji aprasyta tik Viduriniyjy Ryty kilmeés Seimose
(Jordanijoje, Turkijoje). Ligos daznis - maziau nei 1 atvejis 1 000 000
vaiky.

1.3. Kokios Sios ligos priezastys?

Ligg lemia 18p chromosomoje esancio LPIN2 geno, kuris uzkoduoja
baltyma liping-2, mutacijos. Tyréjai mano, kad Sis baltymas gali
dalyvauti lipidy metabolizmmo procesuose, taciau tiriant Majeed
sindromg nerandama jokiy lipidy sutrikimuy.

Gali bati, kad lipinas-2 dalyvauja uzdegimo kontrolés ir Igsteliy
dalijimosi procesuose.

LPIN2 geno mutacijos pakeicia lipino-2 strukturg ir funkcijg. Neaisku,
kaip genetiniai pokyciai sergant Majeed sindromu nulemia kauly ligg,
anemijg ir odos uzdegima.

1.4. Ar Si liga paveldima?
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Liga paveldima autosominiu recesyviniu budu (tai reiskia, kad ji
nesusijusi su lytimi ir abu tévai gali neturéti $ios ligos simptomuy). Sis
perdavimo tipas reiskia, kad susirgti Majeed sindromu zmogus gali
turéedamas du mutavusius genus, vieng iS mamos ir kitg - is tévo. Taigi
abu tévai tik nesSioja genus (nesSiotojas turi tik vieng mutavusio geno
kopijg, bet ne ligg), bet Sia liga jie neserga. Nors nesSiotojams ligos
pozymiai ar simptomai paprastai nepasireiskia, kai kuriy pacienty,
serganciy Majeed sindromu, tévai yra sirge uzdegimine ligos oda,
vadinama psoriaze. Tevy, kuriy vaikas susirgo Majeed sindromu, rizika,
kad kitas jy vaikas taip pat susirgs, siekia 25 procentus. Tokia rizika
nustatoma antenataline diagnostika (iki gimdymo).

1.5. Kodél vaikas suserga? Ar galima Sios ligos iSvengti?
Vaikas suserga Sia liga todeél, kad gimé su mutavusiais genais, kurie
lemia susirgimg Majeed sindromu.

1.6. Ar Si liga uzkreciama?
Ne, ji neuzkreciama.

1.7. Kokie pagrindiniai ligos simptomai?

osteomielitas (CRMO), jgimta diseritropoetine anemija (CDA) ir
uzdegiminé dermatozé. CRMO, susijes su Siuo sindromu, atskiriamas
nuo izoliuoto CRMO pagal Siuos pozymius: pasireiSkia ankstyvesniame
amziuje (kudikystéje), epizodai daznesni, o remisijos epizodai trumpesni
ir retesni, be to, manoma, kad trunka visg gyvenimg (sulétéja augimas
ir (ar) formuojasi sgnariy kontrakturos). CDA apibudinama kaip
periferiné ir kauly Ciulpy mikrocitozeé. Jos sunkumas jvairus - nuo
lengvos, nepastebimos anemijos iki butinybes perpilti kraujg.
Uzdegiminé dermatozé paprastai yra Sweet sindromas, bet gali bati ir
pustuliozé.

1.8. Kokios galimos komplikacijos?
Deél CRMO gali suléteti augimas, formuotis sgnariy deformacijos,
vadinamos kontrakturomis, kurios sutrikdo tam tikry sgnariy judesius.
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Anemija sukelia greitg nuovargj, silpnumag, odos pablyskima ir dusuli.
|gimtos diseritropoetinés anemijos komplikacijos buna ir lengvos, ir
sunkios formos.

1.9. Ar visi vaikai serga vienodai?
Kadangi liga ypac reta, apie jos pasireiSkimo jvairove zinoma labai
mazai. Visais atvejais gali skirtis jvairiy vaiky ligos simptomy sunkumas.

1.10. Ar vaiky liga skiriasi nuo suaugusiujuy ligos?

Néra daug zinoma apie naturalig ligos eigq. Bet kokiu atveju
suaugusiesiems pacientams issivysto daugiau komplikacijy, sukelianciy
nejgaluma.
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