[

\F\-lf
Q{P paediatric
[ ] . . rheumatology
] X europaan
X E society

https://www.printo.it/pediatric-rheumatology/TR/intro

Majeed

2016’un turevi

2. TESHIS VE TEDAVI

2.1 Nasil teshis edilir?

Klinik ortaya cikis sekline gore hastaliktan siphe edilmelidir. Kesin tanisi
genetik analiz ile kanitlanmahidir. Tani, hasta biri anneden biri babadan
gelen 2 mutasyon tasiyorsa onaylanir. Genetik analiz her Ucuncu
basamak saglik kurulusunda mevcut olmayabilir.

2.2 Testlerin onemi nedir?

Eritrosit sedimentasyon hizi (ESR, sedim), CRP, tam kan sayimi ve
fibrinojen gibi kan testleri hastalik aktivitesi sirasinda, enflamasyon ve
aneminin boyutunu degerlendirmek bakimindan énemlidir.

Bu testler sonuclarin normale donmus veya yaklasmis olup olmadigini
degerlendirmek icin periyodik olarak tekrarlanir. Genetik analiz icin az
miktarda kan yeterlidir.

2.3 Tedavisi veya tam sifayla iyilesmesi mumkun mudur?
Majeed sendromunda tedavi uygulanir (asagiya bkz.) ancak genetik bir
hastalik olmasindan 6turu tam sifayla tedavisi mimkuin degildir.

2.4 Tedaviler nelerdir?

Majeed sendromu icin standarda binmis bir tedavi rejimi yoktur. CRMO
genellikle birinci kademe olarak steroid olmayan iltihap giderici ilaclar
(NSAIii'ler) ile tedavi edilir. Kaslarda kullanilmama atrofisini ve
kontrakturleri onlemek maksadiyla fizik tedavi 6nemlidir. CRMO,
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NSAii'lere cevap vermezse CRMO'nun kontrol altina alinmasi icin
kortikosteroidler kullanilabilir ancak kortikosteroidlerin uzun sure
kullanimdaki komplikasyonlari cocuklarda kullanimi sinirlamaktadir. Kisa
stre 6nce anti-IL1 ilaclara iyi cevap oldugu iki cocukta gdsterilmistir.
tanimlanmistir. Endike olmasi halinde CDA kirmizi kan hucresi nakli ile
tedavi edilir.

2.5 ilac tedavisinin yan etkileri nelerdir?

Kortikosteroidlerin kilo artisi, yuzin sismesi ve ruh haleti degisiklikleri
gibi yan etkileri olabilir. Steroidler uzun sure recete edilirse buyumenin
baskilanmasi, osteoporoz, yuksek tansiyon ve diyabete yol acabilir.
Anakinra nin en tehlikeli yan etkisi; enjeksiyon bolgesinde, bocek
Isirigina benzer, agrili reaksiyondur. Ozellikle tedavinin ilk haftalarinda
bunlar oldukca agrli olabilir. Majeed sendromundan baska hastaliklarda
anakinra veya canakinumab tedavisi goren hastalar arasinda enfeksiyon
gozlenmistir.

2.6 Tedavi ne kadar surmelidir?
Tedavi hayat boyu surer.

2.7 Standart olmayan veya tamamlayici tedaviler hakkinda ne
soylenebilir?
Bu hastaligin bilinen standart olmayan tedavileri yoktur.

2.8 Hangi tur duzenli kontroller gereklidir?

Cocuklar (yilda en az 3 kez), hastaligin kontrol altinda oldugunun takibi
ve tibbi tedavinin dizenlenmesi amaciyla bir pediyatrik romatolog
tarafindan duzenli olarak gortulmelidir. Kirmizi kan htcresi naklinin
gerekli olup olmadigini tespit etmek ve enflamasyonunu kontrollnu
degerlendirmek amaciyla periyodik tam kan sayimi (hemogram) ve akut
faz reaktanlari olcimu gerceklestirilmelidir.

2.9 Hastalik ne kadar surer?
Hastalik hayat boyu slrer. Ancak hastaligin aktivitesi zaman icinde
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dalgalanma gosterebilir.

2.10 Hastaligin uzun donemli prognozu (ongorilen sonucu ve
seyri) nasildir?

Uzun donemdeki prognoz, hastaligin klinik gértnidmlerinin ciddiyetine
bilhassa da diseritropoetik aneminin siddetine ve hastalik
komplikasyonlarina baghdir. Tedavi edilmezse tekrarlayan agri, kronik
anemi ve kaslarda kullanilmama atrofisini ve kontrakturler dahil olasi
komplikasyonlarin bir sonucu olarak prognoz koétudur.

2.11 Tamamen iyilesmek mumkun muadur?
Hayir, cunku genetik bir hastaliktir.
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