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1. CE ESTE SINDROMUL MAJEED

1.1 Ce este aceasta boala?

Sindromul Majeed este o boala genetica rara. Copiii afectati sufera de
Osteomielita Multifocala Cronica Recurenta (OMCR), Anemie
Diseritropietica Congenitala (ADC) si dermatoza inflamatorie.

1.2 Cat este de frecventa?

Boala este foarte rara si a fost descrisa numai la familii cu origine in
Orientul Mijlociu (lordania, Turcia). Prevalenta reala este estimata la
mai putin de 1/1.000.000 de copii.

1.3 Care sunt cauzele bolii?

Boala este cauzata de mutatii ale genei LPIN2 pe cromozomul 18p,
gena care codifica o proteina numita lipin-2. Cercetatorii cred ca
aceasta proteina poate juca un rol in prelucrarea grasimilor
(metabolismul lipidic). Cu toate acestea, in sindromul Majeed nu a fost
gasita nici o anomalie a lipidelor.

De asemenea, lipin-2 poate fi implicata in controlul inflamatiei si in
diviziunea celulara.

Mutatii ale genei LPIN2 afecteaza structura si functia proteinei lipin-2.
Nu este clara modalitatea prin care aceste modificari genetice conduc
la boli osoase, anemie si inflamarea cutanata la persoanele cu
sindromul Majeed.
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1.4 Este o boala mostenita?

Aceasta boala se mosteneste ca o boala autozomal recesiva (ceea ce
inseamna ca nu este legata de sex si ca niciunul dintre parinti nu
prezinta simptomele bolii). Acest tip de transmitere presupune ca
pentru a face sindromul Majeed, o persoana trebuie sa aiba doua gene
mutante, una de la mama si una de la tata. Prin urmare, ambii parinti
sunt purtatori (un purtator are doar o copie mutantd, dar nu boala), dar
nu sunt asimptomatici. Desi purtatorii nu prezinta de obicei semne si
simptome ale afectiunii, unii parinti ai copiilor cu sindrom Majeed au
avut o tulburare inflamatorie a pielii numita psoriazis. Parintii care au un
copil cu sindromul Majeed au un risc de 25% ca un alt copil al lor sa
aiba aceeasi boala. Diagnosticul prenatal este posibil.

1.5 De ce copilul meu are aceasta boala? Boala poate fi
prevenita?

Copilul are boala, deoarece s-a nascut cu genele mutante care
cauzeaza sindromul Majeed.

1.6 Este o boala contagioasa?
Nu, nu este.

1.7 Care sunt principalele simptome?

Sindromul Majeed este caracterizat de osteomielita multifocala cronica
recurenta (OMCR), anemie diseritropietica congenitala (ADC) si
dermatoza inflamatorie. OMCR asociata cu acest sindrom poate fi
diferentiata de OMCR izolata prin urmatoare caracteristici: debut in
copilarie, episoade mai frecvente, remisii mai scurte si mai rare, precum
si faptul ca boala este, probabil, pe toata durata vietii, ceea ce va duce
la o crestere intarziata si/sau contracturi articulare. ADC este
caracterizata prin microcitoza (hematii mai mici) atat in sangele
periferic cat si la nivelul maduvei osoase. Anemia poate prezenta grade
variabile de severitate, de la 0 anemie usoara (insesizabila) la o forma
care va necesita transfuzie de sange. Dermatoza inflamatorie imbraca
de obicei forma sindromului Sweet (leziuni papulare sau nodulare
acompaniate de febra) dar poate evolua si cu leziuni cu caracter de
pustule.
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1.8 Care sunt complicatiile posibile?

OMCR poate duce la complicatii, cum ar fi cresterea lenta si dezvoltarea
de deformari articulare numite contracturi, care restrictioneaza
miscarea anumitor articulatii; anemia poate duce la prezenta de
simptome, inclusiv oboseala, slabiciune, paloare cutanata si dificultati
de respiratie. Complicatiile anemiei diseritropoietice congenitale pot
varia de la forme usoare pana la severe.

1.9 Boala evolueaza la fel la toti copiii?

Datorita raritatii extreme a acestei afectiuni, se stie foarte putin despre
variabilitatea manifestarilor clinice. In orice caz, severitatea
simptomelor poate varia de la copil la copil, prezentand un tablou clinic
mai usor sau mai sever.

1.10 Este boala la copii diferita de boala in cazul adultilor?
Se stie foarte putin despre istoricul natural al bolii. In orice caz, pacientii
adulti prezinta mai multe invaliditati legate de aparitia unor complicatii.
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