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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.

2. DIAGNOZE UN ARSTESANA

2.1. Ka to diagnostice?

Aizdomas par slimibu japamato ar klinisko izmekléSanu. Galigo diagnozi
jaapstiprina, veicot genetiskas analizes. Diagnoze tiek apstiprinata, ja
pacientam ir mutéti divi géni, pa vienam no katra vecaka. Genétiskas
analizes nav iespéjams veikt visas arstniecibas iestadeés.

2.2. Cik liela nozime ir parbaudem?

Tadas asins analizes ka eritrocitu grimsanas atrums (EGA), CRP, pilna
asins aina un fibrinogéns ir svarigi raditaji iekaisuma izplesanas un
anémijas aktivitates novéertésana.

Sis parbaudes tiek periodiski atkartotas, lai noteiktu, vai rezultati ir
atgriezusies norma vai tuvu tai. Genétisko asins analizu veikSanai
nepieciesams neliels asinu daudzumes.

2.3. Vai slimibu var izarstet?
Majeed sindromu var arstet (skatit zemak), bet tas nav izarstejams
pilniba, jo ta ir §enétiska slimiba.
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2.4. Kada ir arstesana?

Majeed sindroma slimibas gadijuma nav pieejama standartizéeta
arstésanas forma. Parasti CRMO arsté izmantojot nesteroidos
pretiekaisuma lidzeklus (NSPL). Fizikalajai terapijai ir svariga loma
muskulu atrofijas un kontraktdru profilaksei. Ja CRMO nereagé uz
arstéSanu ar NSPL, tad var tikt noziméta arstéSana ar kortikosteroidiem,
kuru merkis ir kontroléet CRMO un adas iesaisti; tomér iespéjamas
kortikosteroidu izraisitas komplikacijas ierobezo to lietoSanu bérniem.
Laba atbildes reakcija diviem radniecigiem pacientiem konstatéta nesen
veiktajos pétijumos uz anti II1 medikamentiem. CDA arste ar eritrocitu
masas parlieSanu, ja nepieciesams.

2.5. Kadi ir blakusefekti arstesanai ar medikamentiem?
Kortikosteroidi tiek asocieti ar tadiem blakusefektiem ka svara
pieaugums, sejas pietukums un straujas garastavokla svarstibas. Ja
steroidi tiek noziméti ilgakam laika periodam, tad tie var izraisit
augsanas aizturi, osteoporozi, augstu asinsspiedienu un cukura diabétu.
Vistraucéjosakie anakinras blakusefekti ir sapiga reakcija uz injekcijam,
kas pielildzinama insekta kodumam. Ipasi sapigi tas ir pirmajas
arstéSanas nedelas. Citu slimibu pacientiem, kuru arstésanai izmanto
anakinru vai kanakinumabu, tiek novérotas infekciozas saslimSanas.

2.6. Cik ilgi jaarstejas?
Arstésanas ir ilgstosa.

2.7. Ka ir ar dabiskam papildu arstesanas terapijam?
Nav zinojumu, kas liecinatu par efektivam sada veida terapijam.

2.8. Cik biezas parbaudes ir nepiecieSamas?

Bérnam regulari jaapmeklé bérnu reimatologs (vismaz 3 reizes gada),
lai kontrolétu slimibu un piemérotu atbilstoSu medikamentozo
arstésSanu. Regulari janodod asins analizes un javeic akutas fazes
reagentu novérosana, lai novérotu iekaisumu un noteiktu, vai
nepiecieSama asins komponentu (eritrocitu) parliesana.
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2.9. Cik ilgi pacients slimo ar so slimibu?
St slimiba ilgst visu pacienta dzivi. Tomer ar laiku tas aktivitate var klut
mainiga.

2.10. Kada ir slimibas ilgtermina prognoze (prognozejamie
rezultati un arstesanas kurss)?

llgtermina prognoze ir atkariga no slimibas kliniskajam izpausmém, it
Ipasi no dizertropoétiskas anémijas un slimibas komplikacijam. Dzives
kvalitate var butiski pasliktinaties, ja So slimibu nearsté. Tas var novest
pie atkartotam sapém, hroniskas anémijas un tadam komplikacijam ka
kontraktlras un muskulu atrofija.

2.11. Vai ir iespejams atveseloties pilniba?
Né, jo ta ir genétiska slimiba.

3. IKDIENAS DZIVE

3.1. Ka slimiba ietekme berna un gimenes dzivi?

Ar lielakajam grutibam bérnam un gimenei ir jasastopas pirms pareizas
diagnozes uzstadisanas.

Daziem bérniem novérojama kaulu deformacija, kas var nopietni
ietekmeét ierasto aktivitasu veikSanu. Psihologisko apgrutinajumu rada
apzina, ka arsté%ana norisinasies visu mazu. Saja gadijuma var palidzét
pacienta un vina vecaku izglitojosas programmas.

3.2. Ka ir ar skolas apmeklejumu?

Bérniem ar hroniskam slimibam ir svarigi turpinat izglitoties. Pastav dazi
faktori, kas var radit problémas ar skolas apmekléSanu, tapéc ir svarigi
skaidrot bérna iespéjamas vajadzibas skolotajiem. Vecakiem un
skolotajiem ir jadara viss iesp&jamais, lai berns pilnvertigi varetu
piedalities visas skolas aktivitates. Tas ir svariqgi, lai bérns justos
veiksmigs ne tikai akadémiskaja izpratné, bet ari justos pienemts
kolektiva un novértéts no vienaudzu un vecaku puses. Viens no
veselibas aprupes mérkiem hroniski slimiem pacientiem ir veicinat
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integrésanos profesionalaja vidé gados jauniem pacientiem.

3.3. Ka ir ar sportu?

Daliba sporta aktivitates ir svariga ikviena berna ikdienas dzive. Viens
no arstéSanas mérkiem ir rast iesp€ju dzivot péc iespéjas pilnvertigaku
dzivi, lai vini neatskirtos no saviem vienaudziem. Visas aktivitates ir
iespéjams pielagot veselibas stavoklim. Slimibas akUutaja perioda
nepiecieSams pielagot fiziskas aktivitates vai uz laiku no tam atteikties.

3.4. Ka ir ar uzturu?
Specials uzturs nav nepieciesams.

3.5. Vai klimats ietekme slimibas gaitu?
Ne, neietekme.

3.6. Vai bernu drikst vakcinet?
Ja, bérnu drikst vakcinét. Vecakiem ieteicams sazinaties ar arstéjoso
arstu pirms dzivo vakcinu ievadisanas.

3.7. Ka ir ar dzimumdzivi, grutniecibu un tas planosanu?

Nav pieejama literatura par slimibas ietekmi uz pacienta dzimumdzivi.
Visparéjs ieteikums visiem pacientiem ar autoimtnam saslimsanam ir
grutniecibas planosana ar speciali pielagotu arstésanu, kas pasargas
augli no biologisko medikamentu izraisitiem nevélamiem
blakusefektiem.
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