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1. CO TO JEST ZESPOt. MAJEEDA

1.1 Co to jest?

Zespobt Majeeda jest rzadka chorobg genetyczng. Dzieci chore na zespot
Majeeda cierpig z powodu przewlektego nawracajgcego
wieloogniskowego zapalenia kosci i szpiku (ang. Chronic Recurrent
Multifocal Osteomyelitis, CRMO), wrodzonej niedokrwistosci
dyserytropoetycznej (ang. Congenital Dyserythropoietic Anaemia, CDA)
oraz dermatozy zapalnej.

1.2 Jak czesto choroba wystepuje?

Choroba wystepuje bardzo rzadko i dotyka tylko rodzin pochodzgcych
ze Srodkowego Wschodu (Jordanii, Turcji). Aktualne wystepowanie
choroby ocenia sie na rzadsze nizu 1 na 1 000 000 dzieci.

1.3 Jakie sa przyczyny choroby?

Chorobe wywotujg mutacje genu LPIN2 na chromosomie 18p, ktory
koduje biatko zwane lipin-2. Badacze uwazaja, ze biatko to moze
odgrywac role w przetwarzaniu ttuszczéw (metabolizm lipidow). Jednak
u chorych na zespét Majeeda nie znaleziono nieprawidtowosci
zwigzanych z ttuszczami.

Lipin-2 moze takze odgrywac role w kontroli procesu zapalnego i
podziale komoérek.

Mutacje genu LPIN2 zmieniajg strukture i dziatanie biatka lipin-2. Nie
jest jasne, w jaki sposdb te zmiany genetyczne prowadzg do choroby
kosci, anemii i stanu zapalnego skdéry u 0séb z zespotem Majeeda.
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1.4 Czy choroba jest dziedziczna?
Jest to choroba dziedziczona autosomalnie recesywnie (co oznacza, ze
nie jest zwigzana z ptcig i ze u zadnego z rodzicéw nie muszg koniecznie
wystgpi¢ objawy choroby). Ten typ dziedziczenia oznacza, ze aby
zachorowad na zespdét Majeeda, trzeba odziedziczy¢ dwa zmutowane
geny: jeden od ojca, a drugi od matki. W zwigzku z powyzszym oboje
rodzice sq zazwyczaj nosicielami (nosiciel ma tylko jedng kopie
zmutowang, ale nie choruje), ale nie choruja. Chociaz u nosicieli zwykle
nie wystepuja oznaki ani objawy choroby, u niektérych rodzicéw dzieci z
zespotem Majeeda wystgpita zapalna choroba skdéry - tuszczyca. Jesli
jedno dziecko ma zespoét Majeeda, ryzyko, ze jego rodzenstwo bedzie
chorowato na te chorobe, wynosi 25%. Mozliwa jest diagnoza
prenatalna.

1.5 Dlaczego moje dziecko choruje na te chorobe? Czy mozna
jej zapobiec?

Dziecko choruje, poniewaz urodzito sie z mutacja genéw powodujgcych
zespo6t Majeeda.

1.6 Czy choroba jest zakazna?
Nie, nie jest.

1.7 Jakie sa gtéwne objawy choroby?

Zespo6t Majeeda charakteryzuje sie przewlektym nawracajacym
wieloogniskowym zapaleniem kosci i szpiku (ang. Chronic Recurrent
Multifocal Osteomyelitis, CRMO), wrodzong niedokrwistoscig
dyserytropoetyczng (ang. Congenital Dyserythropoietic Anaemia, CDA)
oraz dermatozg zapalng. CRMO zwigzane z tg chorobg mozna odréznic
od izolowanego CRMO wystgpieniem pierwszych objawéw we
wczesniejszym wieku (niemowlecym), czestszymi epizodami, krotszymi
i rzadszymi okresami remisji oraz tym, ze trwa prawdopodobnie do
konca zycia, prowadzac do zahamowania wzrostu i/lub przykurczéw
stawdéw. CDA charakteryzuje sie mikrocytozg szpiku kostnego. Moze
miec rézne stopnie zaawansowania, od tagodnej, niezauwazalnej anemii
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po posta¢ wymagajgca transfuzji krwi. Dermatoza zapalna to zazwyczaj
zespot Sweeta, ale moze to by¢ réwniez krostkowica.

1.8 Jakie sa mozliwe powiktania?

CRMO moze prowadzi¢ do powiktanh, takich jak zahamowanie wzrostu i
powstawanie deformacji stawdéw zwanych przykurczami, ktére
ograniczajg ruchomos¢ niektérych stawdéw; anemia moze powodowac
takie objawy, jak zmeczenie, ostabienie, blados¢ skory i skrécenie
oddechu. Powiktania wrodzonej niedokrwistosci dyserytropoetycznej
mogq by¢ tagodne do ciezkich.

1.9 Czy choroba przebiega tak samo u wszystkich dzieci?

Ze wzgledu na to, ze choroba jest niezwykle rzadka, niewiele wiadomo o
jej objawach klinicznych. W kazdym razie stopieh zaawansowania
objawdéw moze réznic¢ sie u poszczegdlnych dzieci, dajgc tagodniejszy
lub powazniejszy obraz kliniczny.

1.10 Czy choroba przebiega inaczej u dzieci i u dorostych?
Niewiele wiadomo o naturalnej historii choroby. W kazdym razie u
dorostych pacjentéow wystepuje wiecej zaburzeh wynikajgcych z
powiktan.
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