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1. CO JE MAJEEDUV SYNDROM?

1.1 Co je to?

Majeedlv syndrom je vzacné, geneticky podminéné onemocnéni.
Pacienti maji projevy chronické rekurentni multifokalni osteomyelitidy
(=chronicky nebakteridlni zanét kosti, CRMO), kongenitalni
dyserythropoetické anémie (vrozena porucha tvorby cervenych krvinek)
a zanétu klze (dermatdzy).

1.2 O jak casté onemocnéni se jedna?
Tato nemoc je velmi vzacna, je popsano jen nékolik rodin z oblasti
Blizkého vychodu (Jordansko, Turecko). Prevalence se odhaduje na
méne nez 1 postizené dité na 1 000 000 zdravych.

1.3 Jakeé jsou priciny nemoci?

Nemoc je zplsobena mutaci genu LPIN2 na kratkém raménku 18.
chromozomu, ktery kéduje tvorbu bilkoviny nazyvané lipin-2. Védci se
domnivaiji, ze tato bilkovina hraje roli v metabolismu tukl. V pripadé
Majeedova syndromu se vSak s poruchou tukl nesetkavame.

Bilkovina lipin-2 se pravdépodobné ucastni také kontroly zanétlivé
reakce organismu a procesu deéleni bunék.

Mutace genu LPIN2 méni strukturu a funkci bilkoviny lipin-2, zatim vSak
neni presné znamo, jakym mechanismem vedou tyto genetické zmény
k zanétu klze, kosti a anémii u pacientl s Majeedovym syndromem.
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1.4 Jedna se o dédicné onemocnéni?

Toto onemocnéni je dédicné, autosomalné recesivné. To znamena, ze
nemoc neni vdzana na pohlavi a také ani jeden z rodi¢l nemusi nutné
mit projevy onemocnéni. Tento typ deédi¢nosti je zalozen na tom, ze
postizeny jedinec s Majeedovym syndromem, ma dva mutované geny,
jeden od matky a druhy od otce. Tedy oba rodie jsou prenaseci
nemoci, ale ne pacienti (prenase¢ ma pouze jednu mutovanou kopii
genu, proto neonemocni). Pfenaseci obvykle nevykazuji priznaky
nemoci, ale nékteri rodice déti s Majeedovym syndromem méli kozni
zaneétlivé projevy - psoriazu (lupénku). Rodice ditéte s Majeedovym
syndromem maiji riziko 25%, ze jejich dalsi dité bude trpét timto
syndromem také. V soucasné dobé je k dispozici prenatalni diagnostika.

1.5 Pro¢ moje dité onemocnélo? Dalo se tomu predejit?
Dité onemocnélo, protoze se narodilo s mutacemi v genu LPIN2, které
zplsobuji Majeedlv syndrom.

1.6 Jedna se o nakazlivé onemocnéni?
Ne, nemoc neni nakazliva.

1.7 Jaké jsou hlavni projevy nemoci?

Majeed(v syndrom se projevuje chronickym recidivujicim zanétem kosti
(CRMO), vrozenou dyserythropoetickou anémii a zanétem klze. Zanét
kosti v ramci syndromu Majeed se liSi od samostatné nemoci CRMO tim,
ze zacCina obvykle v ranéjsim véku (u malych déti), epizody zanétu jsou
castéjsi, remise (obdobi klidu) jsou kratsi, navic se jedna o
pravdépodobné celozivotni projevy vedouci ke kontrakturadm kloubt a
poruse rdstu. Dyserthropoetickd anémie je charakteristicka
mikrocytozou (malou velikosti cervenych krvinek) v kostni dreni i v
periferni krvi. Anémie muUze byt rlzné zavazna od velmi mirné az po
téZkou formu, zavislou na krevnich transfuzich. Zanétlivé zmény na kizi
maji obvykle charakter Sweetova syndromu (akutni onemocnéni
provazené teplotami, zmnozenim neutrofil@ a bolestivymi zarudlymi
papulami na k{zi), ale mohou se projevovat také jako puchyrky.
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1.8 Jaké jsou mozné komplikace nemoci?

CRMO (chronicky zanét kosti) mize vést k poruse rlstu a rozvoji
deformit a omezené hybnosti kloubl (kontraktury); anémie vede k
Unaveé, vycerpani, pocitu slabosti, bledosti a dechovym potizim. Anémie
muUze byt rlzné zdvazna, od velmi mirné az po tézkou.

1.9 Je nemoc stejna u kazdého ditéte?

U rlznych déti mlze intenzita projevi kolisat od mirnych az po zavazné.
Jedna se vsak o velmi vzacné onemocnéni a nase znalosti o variabilité
projevl jsou zatim omezené.

1.10 LiSi se nemoc u déti a u dospélych?

Zatim mame malo informaci o prirozeném pribéhu této nemoci. V
kazdém pripadé u dospélych pacientl se setkdvame se zdvaznéjsim
postizenim a komplikacemi, které vyplyvaji z délky trvani choroby.
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