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1. MIKA ON MAJEEDIN OIREYHTYMA?

1.1 Mika se on?

Majeedin oireyhtyma on harvinainen perinnéllinen sairaus. Oireyhtymaa
sairastavilla lapsilla esiintyy toistuvaa pitkaaikaista monipesakkeista
osteomyeliittia (CRMO), synnynnaista dyserytropoieettista anemiaa
(CDA) ja tulehduksellisia ihotauteja.

1.2 Kuinka tavallinen se on?

Tauti on erittain harvinainen ja sita on tavattu vain Lahi-idasta kotoisin
olevissa suvuissa (Jordaniassa ja Turkissa). Tautia esiintyy arviolta alle
yhdella lapsella miljoonasta.

1.3 Mika sen aiheuttaa?

Taudin taustalla on LPIN2-geenin kromosomissa 18p tapahtunut muutos
eli mutaatio. LPIN2-geeni koodaa lipin-2-valkuaisainetta, joka tutkijoiden
arvioiden mukaan osallistuu elimiston lipidiaineenvaihduntaan.
Majeedin oireyhtymaa sairastavilla potilailla ei kuitenkaan ole todettu
lipidihairioita.

Lipin-2 osallistuu mahdollisesti myos tulehdusten saatelyyn ja
solunjakautumiseen.

Kun LPIN2-geenissa on tapahtunut mutaatio, sen koodaaman
valkuaisaineen (lipin-2) rakenne ja toimintatapa muuttuvat. Toistaiseksi
on viela epaselvaa, miten nama geenitason muutokset aiheuttavat
Majeedin oireyhtymaa sairastavilla potilailla luuston tauteja, anemiaa ja
ihotulehduksia.
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1.4 Onko se perinnodllinen?

Majeedin oireyhtyma on autosomissa peittyvasti periytyva tauti, mika
tarkoittaa, ettei se liity sukupuoleen ja etta vanhemmat ovat yleensa
oireettomia. Taudin puhkeaminen edellyttaa, etta lapsi on saanut
muuttuneen geenin molemmilta vanhemmiltaan. Molemmat
vanhemmat ovat siis taudin kantajia eli heilla on yksi muuttunut
perintdtekija, mutta he eivat itse ole sairastuneet tautiin. Kantajilla ei
yleensa esiinny taudin oireita, mutta joillakin Majeedin oireyhtymaan
sairastuneiden lasten vanhemmista on esiintynyt psoriaasia, joka on
tulehduksellinen ihotauti. Jos vanhemmilla on yksi lapsi, jolla on todettu
Majeedin oireyhtyma, todennakoisyys, etta toisella lapsella todetaan
Majeedin oireyhtyma, on 25 %. Diagnoosi voidaan tehda ennen lapsen
syntymaa.

1.5 Miksi lapsella on Majeedin oireyhtyma? Voidaanko se
ehkaista?

Lapsi on sairastunut, koska hanella oli jo syntyessaan Majeedin
oireyhtyman aiheuttava perintotekijoiden muutos.

1.6 Tarttuuko se?
Majeedin oireyhtyma ei ole tarttuva tauti.

1.7 Mitka ovat sen paaasialliset oireet?

Majeedin oireyhtymaa sairastavilla lapsilla esiintyy tyypillisesti
toistuvaa pitkaaikaista monipesakkeista osteomyeliittia (CRMO),
synnynnaista dyserytropoieettista anemiaa (CDA) ja tulehduksellisia
ihotauteja. Majeedin oireyhtymaan liittyva CRMO poikkeaa itsenaisesti
esiintyvasta CRMO:sta: se alkaa aikaisemmin (imevaisiassa),
tautikohtauksia on useammin, oireettomat jaksot ovat lyhyempia ja
niita on harvemmin ja se todennakoisesti kestaa koko elinian
aiheuttaen kasvun hidastumista ja/tai nivelten jaykistymista.
Synnynnaiselle dyserytropoieettiselle anemialle (CDA) on ominaista
aareisverisuonten ja luuytimen mikrosytoosi (punasolujen
pienikokoisuus). CDA voi vaihdella lievasta, lahes huomaamattomasta
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anemiasta vakavaan anemiaan, jota on hoidettava verensiirroilla.
Tulehduksellinen ihotauti on tavallisimmin Sweetin oireyhtyma, mutta
iholle saattaa nousta myos markarakkuloita (jolloin ihotautia kutsutaan
pustuloosiksi).

1.8 Millaisia komplikaatioita tautiin liittyy?

CRMO:n mahdollisia komplikaatioita ovat kasvun hidastuminen ja
nivelten virheasennot (jaykistymat), jotka pienentavat nivelten
lilkelaajuutta. Anemian oireisiin kuuluu vasymys, voimattomuus, kalpea
iho ja hengastyneisyys. CDA-anemian komplikaatiot voivat vaihdella
lievista vakaviin.

1.9 Onko tauti samanlainen kaikilla lapsilla?

Tauti on niin harvinainen, ettei potilaiden oireita ja Ioyddksia ole
juurikaan voitu vertailla. Oletettavasti oireiden vaikeusaste vaihtelee, ja
toisilla tauti voi olla lieva, kun taas toisilla taudinkuva on vaikeampi.

1.10 Onko tauti lapsilla erilainen kuin aikuisilla?
Taudin kulusta tiedetaan hyvin vahan. Aikuisilla potilailla on enemman
komplikaatioiden aiheuttamia vammoja.
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