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1. O QUE E A MAJEED

1.1 O que é?

A sindrome de Majeed é uma doenca genética rara. As criancas
afetadas sofrem de Osteomielite Multifocal Crénica Recorrente (OMCR),
Anemia Diseritropoética Congénita (ADC) e dermatose inflamatéria.

1.2 E uma doenca comum?

A doenca é muito rara e esta descrita apenas em familias do Médio
Oriente (Jordania, Turquia). A prevaléncia real é estimada em menos de
1/1.000.000 de criancas.

1.3 Quais sao as causas da doenca?

A doenca é causada por mutacdes no gene LPIN2 no cromossoma 18P
que codifica uma proteina chamada lipin-2. Os investigadores
acreditam que esta proteina possa desempenhar um papel importante
no processamento das gorduras (metabolismo dos lipidos). No entanto,
nao foram encontradas anomalias lipidicas na sindrome de Majeed.

A Lipin-2 também pode estar envolvida no controlo da inflamacao e na
divisao celular.

As mutacdes no gene LPIN2 alteram a estrutura e a funcao da lipin-2.
Nao esta claro como estas alteracdoes genéticas causam doenca 6ssea,
anemia e inflamacao cutanea em pessoas com sindrome de Majeed.

1.4 E hereditaria?
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E herdada como doenca autossémica recessiva (0 que significa que ndo
esta associada ao sexo e que nenhum dos progenitores tem,
necessariamente, sintomas da doenca). Este tipo de transmissao
significa que, para ter Sindrome de Majeed, uma pessoa tem de ter dois
genes mutantes, um da mae e outro do pai. Assim, ambos os
progenitores sao portadores da doenca (um portador tem apenas uma
cdpia mutante, mas nao a doenca) e nao estao doentes. Embora os
portadores da doenca normalmente nao apresentem sinais e sintomas
da doenca, alguns pais de criancas com sindrome de Majeed tiveram
uma doenca cutanea inflamatéria denominada psoriase. Os pais que
tenham um filho com sindrome de Majeed tém um risco de 25% de ter
outro filho com a mesma doenca. O diagndstico pré-natal é possivel.

1.5 Porque razao o meu filho(a) tem esta doenca? O seu
aparecimento pode ser prevenido?

A crianca tem a doenca porgue nasceu com 0s genes mutantes que
causam sindrome de Majeed.

1.6 E infeciosa?
Nao, nao é infeciosa.

1.7 Quais sao os principais sintomas?

A sindrome de Majeed caracteriza-se por osteomielite multifocal crénica
recorrente (OMCR), anemia diseritropoética congénita (ADC) e
dermatose inflamatéria. A OMCR associada a esta sindrome pode
diferenciar-se da OMCR isolada por ter o seu inicio numa idade mais
precoce (na infancia), por episddios mais frequentes, por remissoes
mais curtas e menos frequentes e pelo facto de que provavelmente
prevalecerd ao longo da vida, causando atrasos de crescimento e/ou
contraturas nas articulacées. A ADC caracteriza-se por microcitose
periférica e na medula éssea. Pode apresentar uma gravidade variavel,
variando desde anemia leve, impercetivel, até uma forma dependente
de transfusdes sanguineas. A dermatose inflamatdria é geralmente
sindrome de Sweet, mas também pode ser pustulose.
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1.8 Quais sao as possiveis complicacoes?

A OMCR pode causar complicacdes, tais como atrasos de crescimento e
desenvolvimento de deformacdes nas articulacdes designadas por
contraturas, as quais restringem o movimento de determinadas
articulacoes; a anemia pode resultar em sintomas tais como cansaco
(fadiga), fraqueza, pele palida e falta de ar. As complicacdes da anemia
diseritropoética congénita podem variar de ligeiras a graves.

1.9 A doenca é igual em todas as criancas?

Devido a extrema raridade desta doenca, sabe-se pouco sobre a
variabilidade das manifestacdes clinicas. Em qualquer caso, a gravidade
dos sintomas pode variar entre diferentes criancas, o que origina um
quadro clinico mais ligeiro ou mais grave.

1.10 A doenca nas criancas é diferente da doenca nos adultos?
Sabe-se pouco sobre a histéria natural da doenca. Em qualquer caso, os
doentes adultos apresentam mais incapacidades associadas ao
desenvolvimento de complicacodes.
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