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1. CO JE MAJEEDOV SYNDROM

1. Co je to?

Majeedov syndrom je vzacne genetické ochorenie. Postihuje deti, ktoré
trpia na chronickd rekurujdcu multifokalnu osteomyelitidu (CRMO),
vrodenu dyserytropoetickd anémiu (CDA) a zdpalovu dermatézu.

1.2 Ako casté to je?

Choroba je vel'mi zriedkava a popisali ju iba v rodinach pochadzajicich
zo Stredného vychodu (Jordansko, Turecko). SkutoCna prevalencia sa
odhaduje na menej ako 1/1000000 deti.

1.3 Aké su priciny choroby?

Choroba je zapricinena mutaciou génu LPIN 2 na 18p chromozdome ,
ktory kéduje bielkovinu nazyvanu lipin-2. Vedci sa domnievaju, ze tato
bielkovina méze hrat Ulohu v spracovavani tukov (lipidovy
metabolizmus). Pri Majeedovom syndréme sa vSak nezistili ziadne
odchylky tukov.

Lipin-2 m6ze sa mbze podielat na kontrolovani zapalu a deleni buniek.
Mutacie génu LPIN2 pozmenuju strukturu a funkciu lipinu-2. Nie je jasné
ako tieto genetické zmeny vedu k chorobe kosti, anémii a k zapalu koze
u ludi s Majeedovym syndrémom.

1.4 Je to dedicné?
Ide o dedi¢nu autozémovo recesivnu chorobu (to znamena, Ze nie je
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viazanda na pohlavie a Zze Ziaden z rodi¢ov nemusi mat nevyhnutne
priznaky choroby). Tento typ prenosu znamena, ze jednotlivec ktory ma
Mejeedov syndrém potrebuje dva zmutované gény - jeden od otca a
druhy od matky. Preto su obaja rodicia prenasaci (prenasaC ma len
zmutovanu kdpiu, ale nie chorobu) a nie pacienti. Hoci prenasaci
typicky nemaju prejavy a priznaky tejto choroby, niektori rodic¢ia deti s
Majeedovym syndroémom majud zapalovl chorobu koze znamu ako
psoridza Rodicia, ktori maju dieta s Majeedovym syndrémom maju asi
25% riziko vyskytu choroby aj u dalSieho dietata. Prenatélna
diagnostika je mozna.

1.5 Preco ma moje dieta tuto chorobu? Da sa jej predist?
Dieta je choré, pretoze sa narodilo s mutovanymi génmi, ktoré su
pricinou Majeedovho syndromu.

1. 6 Je to infekCcné?
Nie, nie je.

1.7.Aké su hlavné priznaky

Majeedov syndrom charakterizuje chronicka rekurentna (navratna)
multifokdlna ostemyleitida (CRMO), vrodend dyserytropoetickd anémia
(CDA) a zapalova dermatéza. CRMO spojena s tymto syndromom sa da
odlisit od izolovanej CRMO vcasnym vekom zaciatku tazkosti (v
dojcenskom veku), castejSim vyskytom epizéd, mensSou frekvenciou a
kratSim trvanim remisii a skuto¢nostou, Ze ide pravdepodobne o
celozivotné ochorenie, ¢o vedie aj k spomaleniu rastu a/alebo
kontraktiram kibov. CDA charakterizuje mikrocytéza erytrocytov (maly
rozmer Cervenych krviniek) v krvi a v kostnej dreni. M6ze mat réznu
zdvaznost od lahkej, nepozorovatelnej anémie az do forme, ktord je
zavisla na transfluziach krvi. Zapalova dermatéza ma obycajne podobu
Sweetovho syndrém u, ale mo6ze to byt tiez pustuldza.

1.8 Aké su mozné komplikacie?
CRMO moéze viest ku komplikaciam ako je pomaly rast a vyvoj deformit
klbov, ktoré nazyvame kontraktury, ktoré obmedzuju pohyb niektorych
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kibov. Anémia moze mat za nasledok priznaky ako je vy¢erpanost
(Unava), slabost, bledost koze a pocit nedostatku dychu. Komplikacie
vrodenej dyserytropoetickej anémie mdzu byt mierne ale aj tazké.

1.9 Je choroba rovnaka u kazdého dietata?

Vzhladom na extrémnu vzacnost choroby je velmi malo znama
variabilita klinickych prejavov. V kazdom pripade sa méze zdvaznost
priznakov odliSovat medzi réznymi detmi, ¢o vedie k miernym az
tazkym klinickym obrazom.

1.10 Je choroba u deti odlisSna od choroby u dospelych?
Prirodzeny priebeh choroby je malo znamy. V kazdom pripade su
dospeli viac postihnuti, ¢o suvisi s vyvojom komplikacii.
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