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2. DIAGNOSTIC SI TRATAMENT

2.1 Cum este diagnosticata?

Boala se va suspecta pe baza tabloului clinic. Diagnosticul definitiv
trebuie sa fie confirmat prin intermediul analizelor genetice.
Diagnosticul este confirmat daca pacientul poarta 2 mutatii, una de la
fiecare parinte. Analiza genetica nu este disponibila in orice centru
medical.

2.2 Care este importanta analizelor?

Analizele de sange precum viteza de sedimentare a hematiilor (VSH),
proteina C reactiva (PCR), hemoleucograma sau fibrinogenul sunt
indicate in timpul perioadelor de activitate a bolii, pentru a cuantifica
extensia inflamatiei si a anemiei.

Aceste teste sunt repetate periodic pentru a evalua daca rezultatele s-
au normalizat ori s-au apropiat de valorile normale. O cantitate mica de
sange este necesara si pentru analiza genetica.

2.3 Boala poate fi tratata sau vindecata?
Sindromul Majeed poate fi tratat (vezi mai jos), dar nu vindecat,
deoarece acesta este o boala genetica.

2.4 In ce consta tratamentul ?
Nu exista niciun regim terapeutic standard pentru sindromul Majeed.
OMCR este de obicei tratata, in prima faza, cu medicamente anti-
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inflamatoare nesteroidiene (AINS). Fizioterapia este importanta pentru a
se evita atrofierea musculara si contracturile articulare. Daca OMCR nu
raspunde la AINS, se pot utiliza corticosteroizii pentru a controla
osteomielita si manifestarile cutanate. Totusi, complicatiile rezultate din
utilizarea pe termen lung a corticosteroizilor vor limita utilizarea
acestora la copii. De curand, a fost descris un raspuns bun la
medicamentele anti-IL1 la 2 copii aflati sub tratament. ADC este tratata
cu transfuzie de hematii (celule sanguine rosii) daca acest lucru este
necesar.

2.5 Care sunt efectele secundare ale tratamentului
medicamentos?

Corticosteroizii sunt asociati cu efecte secundare precum: cresterea in
greutate, rotunjirea fetei, acnee si labilitate emotionala. Daca steroizii
sunt administrati pentru perioade lungi de timp, pot cauza incetinirea
cresterii si osteoporoza, hipertensiune arteriala si diabet zaharat.

Cele mai suparatoare efecte secundare ale anakinra sunt reactiile
dureroase la locul injectarii, comparabile cu o intepatura de insecta. Mai
ales in primele saptamani de tratament, acestea pot fi destul de
dureroase. La pacientii tratati cu anakinra sau canakinumab pentru alte
boli decat sindromul Majeed au fost observate infectii.

2.6 Cat timp ar trebui sa dureze tratamentul?
Tratamentul este pe tot parcursul vietii.

2.7 Care sunt terapiile neconventionale sau complementare?
Nu exista tratamente complementare cunoscute pentru aceasta boala.

2.8 Ce fel de controale periodice sunt necesare?

Copiii trebuie consultati regulat (cel putin de 3 ori pe an) de catre
reumatologul pediatru, pentru a monitoriza controlul bolii si pentru a
ajusta tratamentul medical. Trebuie sa se efectueze analize periodice
ale numarului total de celule sanguine si ale reactantilor de faza acuta
pentru a se determina daca este necesara transfuzia si pentru a evalua
nivelul de control al inflamatiei.
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2.9 Cat timp va dura boala?
Aceasta boala este pe toata durata vietii. Cu toate acestea, activitatea
bolii poate fluctua in timp.

2.10 Care este prognosticul (evolutia pe termen lung a bolii)?
Prognosticul pe termen lung depinde de severitatea manifestarilor
clinice, in special de severitatea anemiei diseritropoietice si a
complicatiilor bolii. Daca este lasata netratata, calitatea vietii este
slaba, ca urmare a durerii recurente, anemiei cronice si a posibilelor
complicatii, inclusiv contracturi si atrofie musculara.

2.11 Este posibila vindecarea completa?
Nu, pentru ca este o boala genetica.
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