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2. DIJAGNOZA | TERAPIJA

2.1 Kako se postavlja dijagnoza?

Na ovu bolest bi trebalo posumnjati na osnovu klinicke slike. Konacna
dijagnoza se mora potvrditi genetskom analizom. Dijagnoza je
potvrdena ukoliko bolesnik nosi dve mutacije, po jednu od svakog
roditelja. Genetske analize nisu dostupne u svim tercijarnim centrima.

2.2 Kakav je znacaj testova?

Analize krvi, kao sto je brzina sedimentacije eritrocita (SE), CRP,
kompletna krvna slika i fibrinogen su vazni tokom aktivne faze bolesti
da bi se procenio stepen zapaljenja i anemije.

Ove analize se periodi¢no ponavljaju da bi se procenilo da li se
vrednosti normalizuju. Za genetsku analizu su potrebne male kolicine
krvi.

2.3 Da li bolest moze da se leci ili izledi?
Majeed sindrom moze da se leci (videti ispod), ali ne moze da se izledi,
jer je genetska bolest.

2.4 Kako se bolest leci?

Ne postoji standardizovani terapijski rezim za leCenje Majeed sindroma.
Nesteroidni antiinflamatorni lekovi (NSAIL) su prva terapijska opcija sa
kojom se pocinje leCenje. Fizikalna terapija je vazna da bi se izbegle
deformacije (kontrakture) i atrofija (gubitak) misi¢ne mase usled
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neaktivnosti. Ukoliko primena NSAIL nije efikasna, mogu se koristiti
kortikosteroidi, kako za leCenje CRMO, tako i za kozne promene.
Kmplikacije dugorocnog uzimanja kortikosteroida ogranicavaju njihovu
upotrebu kod dece. Nedavno je opisan dobar terapijski odgovor kod
dvoje dece srodnika, na primenu antagonista IL-1. Anemija se leci,
ukoliko je potrebno, transfuzijom crvenim krvnim celijama-eritrocitima.

2.5 Koji su nezeljeni efekti terapije?

Kortikosteroidi mogu dovesti do povecanja telesne tezine, oticanja lica i
promene raspolozenja. Ukoliko se steroidi koriste u leCenju duzi
vremenski period, mogu dovesti do zaostajanja u rastu, osteoporoze,
povisenog krvnog pritiska i Se¢erne bolesti.

Najneprijatniji nezeljeni efekat anakinre je bolna reakcija na mestu
injekcije, koja moze da se uporedi sa ujedom insekta. Bol je veoma
izrazen u prvim nedeljama leCenja.. Zapazene su infekcije medu
pacijentima koji su na terapiji anakinrom ili kanakinumabom, a u cilju
leCenja drugih bolesti, a ne Majeed sindroma.

2.6 Koliko dugo treba da traje lecenje?
Lecenje je dozivotno.

2.7 Da li se preporucuju alternativni nacini lecenja?
Nije poznato da se ova bolest moze leciti na ovaj nacin.

2.8 Kakve vrste periodicnih pregleda su potrebne?

Deca bi trebalo redovno (najmanje 3 puta godisnje) posecuju svog
decjeg reumatologa, da bi se pratila aktivnost bolesti i uskladivala
terapija. Trebalo bi raditi periodi¢ne analize kompletne krvne slike i
reaktanata akutne faze da bi se utvrdilo da li je potrebna transfuzija
crvenih krvnih celija kao i da bi se procenjivao stepen aktivnosti bolesti.

2.9 Koliko dugo ce bolest da traje?
Bolest je dozivotna, ali se aktivnost bolelsti menja tokom vremena.
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2.10 Kakav je dugorocni tok (prognoza) bolesti?

DugorocCna prognoza zavisi od tezine klinickih manifestacija, narocito od
tezine anemije i komplikacija bolesti. Ukoliko se bolest ne leci, kvalitet
Zivota je smanjen zbog bolova, hroni¢ne anemije i mogucih komplikacija
koje podrazumevaju deformacije i gubitak misi¢ne mase zbog
neaktivnosti.

2.11 Da li je mogu¢é potpuni oporavak?
Nije moguc, zato Sto je ovo genetska bolest.
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