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MAJEEDS SYNDROM

1. VAD AR MAJEEDS SYNDROM?

1.1 Vad ar Majeeds syndrom?

Majeeds syndrom &r en sallsynt genetisk sjukdom. Barnen far kronisk
aterkommande spridd skelettinflammation (osteomyelit), medfédd
blodbrist (anemi) och hudinflammation.

1.2 Hur vanlig ar sjukdomen?

Sjukdomen ar mycket sallsynt och har endast beskrivits i familjer med
ursprung fran Mellandstern (Jordanien, Turkiet). Forekomsten upskattas
till farre an 1/1 miljon barn.

1.3 Vilka ar orsakerna till sjukdomen?

Sjukdomen orsakas av en férandring (mutation) i LPIN2-genen pa
kromosom 18p som kodar for ett protein som kallas Lipin-2. Forskarna
tror att detta protein kan spela en roll i fettomsattningen trots att
blodfettrubbningar inte forknippade med Majeeds syndrom. Lipin-2 kan
ocksa delta ii kontrollen av inflammation och celldelning.

Mutationer i genen LPIN2 forandrar strukturen och funktionen av
Lipin-2. Det ar inte klart hur mutationerna orsakar skelettsjukdom,
blodbrist och inflammation i huden hos personer med Majeeds syndrom.

1.4 Ar sjukdomen arftlig?
Sjukdomen arvs autosomalt recessivt. Detta innebar att bada
foraldrarna ar friska barare av en muterad gen. Vid varje graviditet med
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samma foraldrar ar sannolikheten 25 procent att barnet far den
muterade genen i dubbel uppsattning (en fran varje foralder). Barnet far
da sjukdomen. Sannolikheten for att barnet far den muterade genen |
enkel uppsattning ar 50 procent. Da blir barnet, liksom féraldrarna, frisk
barare av den muterade genen. Sannolikheten att barnet varken far
sjukdomen eller blir barare av den muterade genen ar 25 procent.

1.5 Varfor har mitt barn drabbats och kan det forhindras?
Barnet har sjukdomen eftersom det fétts med tva
sjukdomsframkallande mutationer.

1.6 Ar det ar smittsamt?
Nej.

1.7 Vilka ar de viktigaste symtomen?

Majeeds syndrom kannetecknas av kronisk aterkommande multifokal
osteomyelit (CRMO), medfodd dyserythropoietic (felaktig bildning av
roda blodkroppar) anemi och inflammatoriska hudutslag. CRMO som
forekommer i samband med detta syndrom skiljer sig fran den isolerade
CRMO eftersom den debuterar vid lagre alder, med mer frekventa
episoder och kortvarigare symtomfrihet. Sjukdomen kan vara
aterkommande under hela livet, vilket resulterar i tillvaxthadmning
och/eller skelettskador. Vid anemi pavisas sma réda blodkroppar
(mikrocyter) i blodkarl och benmarg. Anemin kan ha varierande
svarighetsgrad, fran en mild blodbrist utan symtom till att vara
transfusionskravande. Det inflammatoriska hudutslaget kan ha ett
typiskt utseende som vid Sweets syndrom, men kan ga med
blasbildning med varaktigt innehall (pustler).

1.8 Vilka ar de modjliga komplikationerna?

CRMO kan leda till komplikationer sdsom tillvaxtrubbning men ocksa
skador pa skelett och omgivande mjukdelar med risk fér begréansad
rorlighet (kontrakturer).

Anemin kan orsaka trotthet, svaghet, blekhet, och andnod av varierad
svarighetsgrad.
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1.9 Ar sjukdomen densamma hos varje barn?

D& sjukdomen ar extremt sallsynt, ar mycket litet kdnt om variationen
av de kliniska manifestationerna. Sjukdomens svarighetsgrad kan skilja
sig mella nolika personer.

1.10 Skiljer sig sjukdom hos barn fran den hos vuxna?
Foga ar kant om det naturliga sjukdomsforloppet. Vuxna patienter har i
regel mer funktionsinskrankning pga sjukdomens komplikationer.

2. DIAGNOS OCH BEHANDLING

2.1 Hur stalls diagnosen?

Sjukdomen boér misstankas utifran den kliniska bilden, men diagnosen
maste bekraftas med DNA-analys. Ett blodprov skickas till nagon av de
kliniskt genetiska laboratorierna i Sverige

2.2 Ar blodprover viktiga?

Blodprov som SR, CRP, blodvarde och fibrinogen ar viktiga vid aktiv
sjukdom for att bedoma graden av inflammation och anemi.
Blodproverna bor upprepas med jamna mellanrum for att bedoma om
vardena normaliseras.

2.3 Kan sjukdomen behandlas eller botas?
Majeeds syndrom kan behandlas (se nedan), men kan inte botas,
eftersom det ar en genetisk sjukdom.

2.4 Vilka behandlingsmaojligheter finns?

Det finns inga standardiserade behandlingsprogram vid Majeeds
syndrom. CRMO behandlas vanligtvis med antiinflammatoriska
lakemedel (Cox-hammare/NSAID). Sjukgymnastik ar viktigt for att
forebygga skador och kontrakturer. Vid otillracklig effekt av NSAID, kan
man anvanda kortison for att behandla CRMO och hudutslag.
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Biverkningar vid langvarig kortisonbehandling begrénsar anvandningen
hos barn. Nyligen har anti-IL-1-lakemedel (anakinra eller kanakinumab)
visats ha effekt i en ytterst begransad behandingsstudie.

Anemin behandlas vid behov med blodtransfusion.

2.5 Vilka ar biverkningarna av lakemedelsbehandling?
Kortisonpreparat ar ger biverkningar som viktokning, ansiktssvullnad
och humorsvangningar. Om kortisonbehandling pagar en langre tid
finns risk for tillvaxthamning, benskorhet, hogt blodtryck och diabetes.
Den besvarligaste biverkan av anakinra ar smartsam reaktion vid
injektionsstallet, till karaktaren som ett insektsbett. Reaktionen kan
vara ganska smartsam sarskilt i bérjan av behandlingen. Okad
infektionsrisk har ocksa observerats hos patienter som behandlats med
anakinra eller kanakinumab for andra indikationer an Majeeds syndrom.

2.6 Hur lange ska behandlingen paga?
Behandlingen behover fortsatta livslangt.

2.7 Vilka okonventionella eller alternativa behandlingar finns?
Det finns inga kanda alternativa behandlingar for denna sjukdom.

2.8 Vilken typ av regelbundna kontroller behéver man gora?
Barnen maste kontrolleras regelbundet (minst 3 gadnger per ar) hos
barnreumatolog for att dvervaka sjukdomsutvecklingen och anpassa
den medicinska behandlingen. Blodstatus och inflammatoriska
markorer maste utvarderas regelbundet for att bedéma
transfusionsbehov och inflammationskontroll.

2.9 Hur lange kvarstar sjukdomen?
Sjukdomen kvarstar hela livet. Sjukdomsaktiviteten kan variera med
tiden.

2.10 Vad ar den langsiktiga prognosen foér sjukdomen?
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Den langsiktiga prognosen beror pa sjukdomens svarighetsgrad, sarskilt
anemnin och komplikationer till sjukdomen. Om sjukdomen lamnas
obehandlad blir livskvaliteten dalig pa grund av aterkommande smarta,
kronisk anemi och eventuella komplikationer sasom deformerade leder
och muskelfértvining fran inaktivitet.

2.11 Ar det mojligt att tillfriskna helt?
Nej, eftersom det ar en genetisk sjukdom.

3. VARDAGEN

3.1 Hur paverkar sjukdomen det dagliga livet for barnet och
familjen?

Barnet och familjen star infor stora problem, sarskilt innan sjukdomen
diagnostiseras.

Vissa barn drabbas av skelettdeformitet som allvarligt kan stora dagliga
aktiviteter. Dessutom tillkommer den psykologiska belastningen av att
vara drabbad av en kronisk sjukdom och livslang behandling.
Utbildningsprogram for patienter och foraldrar kan underlatta.

3.2 Kan barnet ga i skolan?

Det ar viktigt for barn med kroniska sjukdomar att fortsatta sin
skolgang. Eftersom vissa faktorer kan orsaka problem for skolgangen ar
det viktigt att skolpersonalen kanner till barnets sarskilda behov.
Foraldrar och larare maste gora allt man kan for att 1ata barnen delta i
regelbundna skolaktiviteter. Framtida integration i arbetslivet ar viktigt
for en ung person och ar ett av behandlingsmalen for personer med
kronisk sjukdom.

3.3 Kan barnet idrotta?

Att idrotta och rora pa sig ar en vasentlig del av barns och ungdomars
dagliga liv.

Ett behandlingsmal ar att barnen ska kunna leva ett sa normalt liv som
mojligt och kunna vara likvardiga sina jamnariga. Det finns inga
altiviteter som ar olampliga, sa lange de tolereras. Under den akuta

5/6



sjukdomsfasen kan barnet behodva vila och begransa sin fysiska
aktivitet.

3.4 Kan kosten ha betydelse?
Nej, det finns ingen sarskild diet.

3.5 Kan klimatet paverka sjukdomsférloppet?
Nej, det kan det inte.

3.6 Kan barnet vaccineras?
Ja, barnet kan vaccineras. Foraldrar bor dock kontakta barnets lakare
for att samrada om levande forsvagade vacciner.

3.7 Hur paverkar sjukdomen sexliv, graviditet och
preventivmedel?

FOor narvarande finns det ingen information om denna aspekt hos
ungdomar och vuxna. Som en allman regel, liksom vid andra
autoinflammatoriska sjukdomar, ar det bast att planera graviditeten for
att kunna justera behandlingen i forvag, med tanke pa eventuella
fosterbiverkningar av vissa lakemedel.
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