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1. KAS YRA MAJEED?

1.1. Kokia tai liga?

Majeed sindromas yra reta genetine liga, kuriai budingas letinis
Multifocal Osteomyelitis, CRMO), jgimta diseritropoetiné anemija
(Congenital Dyserythropoietic Anaemia, CDA) ir uzdegiminé dermatozeé.

1.2. Kaip daznai susergama Sia liga?

Liga labai reta. Ji aprasyta tik Viduriniyjy Ryty kilmeés Seimose
(Jordanijoje, Turkijoje). Ligos daznis - maziau nei 1 atvejis 1 000 000
vaiky.

1.3. Kokios Sios ligos priezastys?

Ligg lemia 18p chromosomoje esancio LPIN2 geno, kuris uzkoduoja
baltyma liping-2, mutacijos. Tyréjai mano, kad Sis baltymas gali
dalyvauti lipidy metabolizmmo procesuose, taciau tiriant Majeed
sindromg nerandama jokiy lipidy sutrikimuy.

Gali bati, kad lipinas-2 dalyvauja uzdegimo kontrolés ir Igsteliy
dalijimosi procesuose.

LPIN2 geno mutacijos pakeicia lipino-2 strukturg ir funkcijg. Neaisku,
kaip genetiniai pokyciai sergant Majeed sindromu nulemia kauly ligg,
anemijg ir odos uzdegima.

1.4. Ar Si liga paveldima?
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Liga paveldima autosominiu recesyviniu budu (tai reiskia, kad ji
nesusijusi su lytimi ir abu tévai gali neturéti $ios ligos simptomuy). Sis
perdavimo tipas reiskia, kad susirgti Majeed sindromu zmogus gali
turéedamas du mutavusius genus, vieng iS mamos ir kitg - is tévo. Taigi
abu tévai tik nesSioja genus (nesSiotojas turi tik vieng mutavusio geno
kopijg, bet ne ligg), bet Sia liga jie neserga. Nors nesSiotojams ligos
pozymiai ar simptomai paprastai nepasireiskia, kai kuriy pacienty,
serganciy Majeed sindromu, tévai yra sirge uzdegimine ligos oda,
vadinama psoriaze. Tevy, kuriy vaikas susirgo Majeed sindromu, rizika,
kad kitas jy vaikas taip pat susirgs, siekia 25 procentus. Tokia rizika
nustatoma antenataline diagnostika (iki gimdymo).

1.5. Kodél vaikas suserga? Ar galima Sios ligos iSvengti?
Vaikas suserga Sia liga todeél, kad gimé su mutavusiais genais, kurie
lemia susirgimg Majeed sindromu.

1.6. Ar Si liga uzkreciama?
Ne, ji neuzkreciama.

1.7. Kokie pagrindiniai ligos simptomai?

osteomielitas (CRMO), jgimta diseritropoetine anemija (CDA) ir
uzdegiminé dermatozé. CRMO, susijes su Siuo sindromu, atskiriamas
nuo izoliuoto CRMO pagal Siuos pozymius: pasireiSkia ankstyvesniame
amziuje (kudikystéje), epizodai daznesni, o remisijos epizodai trumpesni
ir retesni, be to, manoma, kad trunka visg gyvenimg (sulétéja augimas
ir (ar) formuojasi sgnariy kontrakturos). CDA apibudinama kaip
periferiné ir kauly Ciulpy mikrocitozeé. Jos sunkumas jvairus - nuo
lengvos, nepastebimos anemijos iki butinybes perpilti kraujg.
Uzdegiminé dermatozé paprastai yra Sweet sindromas, bet gali bati ir
pustuliozé.

1.8. Kokios galimos komplikacijos?
Deél CRMO gali suléteti augimas, formuotis sgnariy deformacijos,
vadinamos kontrakturomis, kurios sutrikdo tam tikry sgnariy judesius.
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Anemija sukelia greitg nuovargj, silpnumag, odos pablyskima ir dusuli.
|gimtos diseritropoetinés anemijos komplikacijos buna ir lengvos, ir
sunkios formos.

1.9. Ar visi vaikai serga vienodai?
Kadangi liga ypac reta, apie jos pasireiSkimo jvairove zinoma labai
mazai. Visais atvejais gali skirtis jvairiy vaiky ligos simptomy sunkumas.

1.10. Ar vaiky liga skiriasi nuo suaugusiujuy ligos?

Néra daug zinoma apie naturalig ligos eigq. Bet kokiu atveju
suaugusiesiems pacientams issivysto daugiau komplikacijy, sukelianciy
nejgaluma.

2. LIGOS NUSTATYMAS IR GYDYMAS

2.1. Kaip Si liga diagnozuojama?

genetiniais tyrimais. Diagnoze patvirtinama, jeigu pacientas turi 2
mutacijas, po vieng is kiekvieno tévo. Genetiniai tyrimai gali bati
prieinami ne kiekviename tretinio lygio centre.

2.2. Kuo svarbus tyrimai?

Kraujo tyrimai (eritrocity nusedimo greitis (ENG), CRB, bendrasis kraujo
tyrimas ir fibrinogeno koncentracija) svarbus siekiant nustatyti
uzdegimo masta ir anemija ligai suaktyvéjus.

Sie tyrimai periodiskai kartojami, kol rodikliai pasiekia normos ribas ar
prie jy priartéja. Nedidelis kraujo kiekis reikalingas genetiniams
tyrimams atlikti.

2.3. Ar Sia liga galima gydyti / iSgydyti?
Majeed sindroma galima gydyti, bet Si liga néra iSgydoma, nes ji
genetiné.

2.4. Kaip gydoma si liga?
Néra standartizuoto budo gydyti Majeed sindromga. Pirmiausia CRMO
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paprastai gydomas nesteroidiniais vaistais nuo uzdegimo (NVNU). Fiziné
terapija taikoma siekiant iSvengti raumeny atrofijos ir kontraktary. Jeigu
nera CRMO atsako | gydyma NVNU, ligai ir odos pazeidimams
kontroliuoti gali buti naudojami kortikosteroidai. Del ilgalaikio
kortikosteroidy naudojimo kyla komplikacijy, todél vaikams gydyti jie
skiriami ribotai. Neseniai 2 vaikams, gydomiems anti-IL1 vaistais, buvo
nustatytas geras atsakas. CDA gydoma eritrocity mases transfuzijomis,
jeigu yra indikacijy.

2.5. Koks vaistuy Salutinis poveikis?

Vartojant gliukokortikoidus, galimas svorio padidéjimas, veido
patinimas, nuotaiky kaita. Skiriami ilgg laikg, jie gali suletinti augima,
sukelti osteoporoze, aukstg kraujospudj ir diabeta.

Labiausiai varginantis Salutinis poveikis yra skausminga reakcija vaisto
leidimo vietoje, kaip jgélus vabzdziui. Skausmas ypac juntamas
pirmosiomis gydymo savaitemis. Pacientams, gydomiems anakinra ar
canakinumabu nuo kity ligy nei Majeed sindromas, linkusios pasireiksti
infekcijos.

2.6. Kiek trunka gydymas?
Gydymas trunka visg gyvenima.

2.7. Ar gali padéti netradiciniai gydymo metodai?
Jokiy alternatyviy ar netradiciniy Sios ligos gydymo budy nezinoma.

2.8. Kokie periodiniai sveikatos patikrinimai reikalingi?

Vaika turéty reguliariai (maziausiai 3 kartus per metus) apziuréti vaiky
reumatologas, kuris prizitri bei kontroliuoja ligos eigg ir atitinkamai
pritaiko gydymag. PeriodiSkai atliekamas bendrasis kraujo tyrimas ir
umios fazeés baltymy tyrimas, siekiant kontroliuoti uzdegima ir jvertinti,
ar reikia eritrocity mases transfuzijos.

2.9. Kiek liga tesiasi?
Sia liga sergama visg gyvenima, taciau ligos aktyvumas su laiku gali
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kisti.

2.10. Kokia ilgalaikeé ligos prognozé (galima baigtis ir eiga)?
llgalaiké prognozé priklauso nuo ligos sunkumo, ypac nuo
diseritropoetines anemijos sunkumo ir komplikacijy. Jeigu liga
negydoma, gyvenimo kokybé prasta dél besikartojancio skausmo,
|étines anemijos ir galimy komplikacijy, tokiy kaip kontrakturos ir
raumeny atrofija.

2.11. Ar imanoma visiskai pasveikti?
Ne, nes tai genetiné liga.

3. KASDIENIS GYVENIMAS

3.1. Kaip liga paveikia vaiko ir jo Seimos kasdienybe?

Vaikas ir seima didziausiy sunkumy patiria, kol nustatoma diagnoze.
Kadangi kai kuriems vaikams issivysto kauly deformacijos, dél jy sunku
uzsiimti normalia kasdiene veikla. Kita problema yra psichologiné nasta
dél gydymo, kuris truks visa gyvenima. Pacienty ir jy tévy Svietimo
programos padeéety susidoroti su Siais sunkumais.

3.2. Ar vaikas gali lankyti mokykla?

Vaikams, sergantiems létinemis ligomis, batina toliau mokytis. Del
keleto specifiniy veiksniy gali kilti problemuy, susijusiy su mokyklos
lankymu, todél svarbu paaiskinti galimus vaiko poreikius mokytojams.
Tévai ir mokytojai turi kaip jmanydami stengtis, kad sergantis vaikas
dalyvauty mokyklos ir popamokinéje veikloje kaip kiti sveiki vaikai. Taip
jis ne tik gales siekti gery mokslo rezultaty, bet ir bus priimtas bei
vertinamas tiek bendraamziy, tiek suaugusiyjy. Ateityje jaunuoliams
reikés integruotis | darbo rinka - tai kelia didziausig rupestj dél |étinémis
ligomis serganciy pacienty.

3.3. Ar vaikas gali sportuoti?
Sportas svarbus kiekvieno vaiko kasdieniame gyvenime. Vienas is
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gydymo tiksly yra leisti vaikui gyventi kuo normalesnj gyvenima,
neissiskirti iS bendraamziy. Vaikui tinka visi jam priimtini uzsiémimai.
Paumejus ligai gali prireikti riboti fizinj aktyvumag, daugiau ilsétis.

3.4. Kokia mityba rekomenduojama?
Néra specialios mitybos.

3.5. Ar klimatas turi itakos ligos eigai?
Ne, neturi.

3.6. Ar galima vaika skiepyti?
Taip, vaikg galima skiepyti, taciau tévai turi susisiekti su gydanciu
gydytoju pries skiepijant gyvosiomis susilpnintomis vakcinomis.

3.7. Lytinis gyvenimas, néstumas ir kontracepcija

Medicinos literatUroje néra pakankamai duomeny Siais klausimais. Kaip
ir sergant kitomis autouzdegiminémis ligomis, geriau néstuma
suplanuoti, kad buty galima iS anksto pritaikyti gydyma, atsizvelgiant j
biologiniy vaisty galimg kenksmingg poveikj vaisiui.
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