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2. DIAGNOZA | LECZENIE

2.1 Jak diagnozuje sie te chorobe?

Chorobe nalezy podejrzewac na podstawie obrazu klinicznego. Diagnoze
trzeba potwierdzi¢ badaniami genetycznymi. Diagnoza zostaje
potwierdzona, jesli pacjent jest nosicielem 2 mutacji, po jednej od
kazdego rodzica. Nie w kazdym zaktadzie opieki zdrowotnej jest
mozliwos¢ wykonania analizy genetyczne;.

2.2 Jakie jest znaczenie badan?

Przeprowadzanie badan obejmujgcych wskaznik opadania krwinek
czerwonych (OB), biatko C-reaktywne (CRP), surowiczy amyloid-A (SAA),
morfologie krwi i fibrynogen, jest wazne w czasie, gdy choroba jest
aktywna, poniewaz pozwala oceni¢ nasilenie stanu zapalnego i
niedokrwistosci.

Testy te powtarza sie okresowo po ustgpieniu objawdéw, aby sprawdzic,
czy wyniki powrocity lub zblizyty sie do normy. Niewielka ilos¢ krwi jest
potrzebna réwniez do wykonania analizy genetycznej.

2.3 Czy chorobe mozna leczy¢ lub wyleczy<¢?
Zespo6t Majeeda mozna leczy¢ (patrz ponizej), jednak nie mozna go
wyleczy¢, poniewaz jest to choroba genetyczna.

2.4 Na czym polega leczenie?
Nie ma jednolitych zalecen terapeutycznych dotyczgcych leczenia
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zespotu Majeeda. CRMO zwykle leczy sie w pierwszym rzucie
niesteroidowymi lekami przeciwzapalnymi (NLPZ). Wazng role w
zapobieganiu zaniku miesni i przykurczéw petni fizjoterapia. Jesli CRMO
nie reaguje na NLPZ, do kontrolowania choroby i objawéw skdrnych
mozna zastosowac kortykosteroidy, jednak powiktania w dtuzszym ich
stosowaniu ograniczajg mozliwos¢ leczenia nimi dzieci. Ostatnio u 2
dzieci zanotowano pozytywna reakcje na leki anty-IL1. CDA - w razie
wskazan - mozna leczy¢, przeprowadzajgc transfuzje krwi.

2.5 Jakie sa dziatania niepozadane leczenia
farmakologicznego?

Stosowanie kortykosteroidéw wigze sie z mozliwoscig wystapienia
pewnych dziatah niepozadanych, takich jak przyrost masy ciata, obrzek
twarzy i hustawka nastrojéw. Sterydy przyjmowane przez dtuzszy czas
mogg powodowac zahamowanie wzrostu, osteoporoze, nadcisnienie i
cukrzyce.

Najbardziej ktopotliwym dziataniem niepozgdanym anakinry jest reakcja
bélowa w miejscu zastrzyku, podobnie jak po ukaszeniu owada. Moze to
by¢ dos¢ bolesne, zwtaszcza w pierwszych tygodniach leczenia. U
pacjentéw, u ktérych leczono anakinrg lub kanakinumabem choroby
inne niz zespét Majeeda, obserwowano wystepowanie infekc;ji.

2.6 Jak dtugo powinno trwac leczenie?
Leczenie trwa do konca zycia.

2.7 Czy mozna stosowac leczenie niekonwencjonalne lub
uzupetniajace?
Nie sg znane metody leczenia uzupetniajgcego w tej chorobie.

2.8 Jakie kontrole okresowe sa niezbedne?

Dzieci powinny regularnie (co najmniej 3 razy w roku) odwiedzac
swojego reumatologa wieku rozwojowego, aby monitorowac przebieg
choroby i na biezgco dostosowywac leczenie. Okresowo nalezy
wykonywac morfologie krwi (CBC) i badanie biatek ostrej fazy, zeby
sprawdzi¢, czy potrzebna jest transfuzja czerwonych krwinek oraz zeby
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ocenic stopien kontrolowania stanu zapalnego.

2.9 Jak dtugo choruje sie na te chorobe?
Choroba trwa do konca zycia. Jednak stopieh jej zaawansowania moze
zmieniad sie w czasie.

2.10 Jakie jest dtugofalowe rokowanie (przewidywany skutek i
przebieg) choroby?

Dtugoterminowe rokowanie zalezy od stopnia zaawansowania objawéw
klinicznych, zwtaszcza niedokrwistosci dyserytropoetycznej i powiktan
choroby. Nieleczona choroba powoduje obnizenie jakosci zycia w
wyniku nawracajgcego bdlu, chronicznej anemii i mozliwych powiktan,
takich jak przykurcze i zanik miesni z nieczynnosci.

2.11 Czy mozliwe jest catkowite wyleczenie?
Nie, poniewaz jest to choroba genetyczna.
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