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1. KAS IR MAJEED SINDROMS?

1.1. Kas tas ir?

Majeed sindroms ir reta genétiska saslimsSana. Slimibas skartie bérni
cieS no hroniska multifokala osteomielita (CRMO), iedzimtas
dizeritropoétiskas anémijas (CDA) un iekaisuma dermatozes.

1.2. Cik biezi slimiba sastopama?

Slimiba ir loti reti sastopama un raksturiga tikai Tuvo Austrumu
regionos (Jordanija, Turcija). Faktiska izplatiba tiek lesta mazak neka 1
gadijums uz 1 000 000 bernu.

1.3. Kadi ir slimibas celoni?

Slimibu izraisa mutétais LPIN2 gens 18p hromosoma, kas kode lipin 2
proteinu. Petnieki uzskata, ka olbaltumvielam ir nozimiga loma tauku
SkelSana (lipidu metabolisms). Nav novérotas lipidu novirzes no normas
Majeed sindroma gadijuma.

Lipin 2 var but iesaistits iekaisuma kontrolé un stnu daliSanas procesa.
LPIN2 géena mutacijas maina lipin 2 strukturu un funkciju. Nav skaidrs ka
Sis genétiskas izmainas noved cilvékus ar Majeed sindromu pie kaulu
slimibas, anemijas un adas iekaisuma.

1.4. Vai ta ir iedzimta?
Ta ir iedzimta autosomali recesiva slimiba (kas nozime, ka tai nav
saistibas ar dzimumu un vecakiem var nebut Sis slimibas simptomu). Sis
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transmisijas veids apliecina to, ka Majeed sindroma gadijuma ir jabut
mutétiem diviem géniem, vienam no mates un otram no teva. Tadejadi,
parnéesataji ir abi vecaki, (parnesatajam jabut vienai mutétai kopijai, bet
ne pasai slimibai) nevis pacienti. Lai arl parnésataji parasti neuzrada
tipiskos slimibas simptomus, tomér dazu bérnu vecakiem ar Majeed
sindromu ir bijusas adas iekaisuma problémas, ko dévé par psoriazi.
Vecakiem, kuru béernam ir Majeed sindroms, pastav 25% risks, ka an
nakamajam bérnam bus Sis sindroms. lespéjama prenatala diagnostika.

1.5. Kapec manam bernam ir Si slimiba? Vai no tas iespejams
pasargaties?

Bérnam ir Si slimiba, jo vins ir piedzimis ar mutétiem géniem, ko
izraisijis Majeed sindroms.

1.6. Vai ta ir lipiga?
Ne, ta nav.

1.7. Kadi ir slimibas galvenie simptomi?

Majeed sindromu raksturo hronisks multifokals osteomielits (CRMO-
chronic recurrent multifocal osteomyelitis), iedzimta dizeritropoétiska
anémija (CDA) un iekaisuma dermatozes. CRMO, kas saistiti ar so
sindromu, var atskirties no izoléta CRMO, kas atSkiras pacientu vecuma
zina (agra bérniba), ka ari ar daudz biezakam saslimSanas epizodém,
1Isakam un retakam remisijam un ilgst mdza garuma, kas var izraisit
augsanas aiztures problémas un /vai locitavu kontrakturas. CDA
raksturo periféro un kaulu smadzenu mikrocitoze. Tai var but dazadas
saslimSanas smaguma pakapes, sakot no vieglas, nemanamas
anémijas, lidz pat asins parliesanas nepiecieSamibai. lekaisuma
dermatoze parasti ir raksturiga Sweet’s sindromam, ka ari pustulozes
gadijuma.

1.8. Kadas ir iespejamas komplikacijas?

CRMO var izraisit tadas komplikacijas ka augSanas aizture un locitavu
deformacija, ko sauc par kontraktiram un kas izraisa noteiktu locitavu
kustibu ierobezojumus; anémija var izraisit tadus simptomus ka
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nogurums, vajums, bala adas krasa un elpas trukums. ledzimtas
dizeritropoétiskas anémijas komplikacijas var variet no vieglas lidz pat
smagai formai.

1.9. Vai visiem berniem slimiba izpauzas vienadi?

Ir pieejama salidzinosi neliels informacijas daudzums par slimibas
kliniskajam mainigajam izpausmem. Simptomu smaguma pakape varie
no vieglas lidz pat nopietnai kliniskajai ainai katram bérnam individuali.

1.10. Vai slimibas simptomi berniem atskiras no simptomiem
pieaugusajiem?

Pieejama informacija par slimibas vésturi ir salidzinosi neliela.
PieaugusSajiem novérotas biezakas slimibas izraisitas komplikacijas neka
berniem.
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