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MAJEEDS SYNDROM

2. DIAGNOS OCH BEHANDLING

2.1 Hur stalls diagnosen?

Sjukdomen bor misstankas utifran den kliniska bilden, men diagnosen
maste bekraftas med DNA-analys. Ett blodprov skickas till nagon av de
kliniskt genetiska laboratorierna i Sverige

2.2 Ar blodprover viktiga?

Blodprov som SR, CRP, blodvarde och fibrinogen ar viktiga vid aktiv
sjukdom for att bedoma graden av inflammation och anemi.
Blodproverna bor upprepas med jamna mellanrum for att bedoma om
vardena normaliseras.

2.3 Kan sjukdomen behandlas eller botas?
Majeeds syndrom kan behandlas (se nedan), men kan inte botas,
eftersom det ar en genetisk sjukdom.

2.4 Vilka behandlingsmojligheter finns?

Det finns inga standardiserade behandlingsprogram vid Majeeds
syndrom. CRMO behandlas vanligtvis med antiinflammatoriska
lakemedel (Cox-hammare/NSAID). Sjukgymnastik ar viktigt for att
forebygga skador och kontrakturer. Vid otillracklig effekt av NSAID, kan
man anvanda kortison for att behandla CRMO och hudutslag.
Biverkningar vid langvarig kortisonbehandling begransar anvandningen
hos barn. Nyligen har anti-IL-1-lakemedel (anakinra eller kanakinumab)
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visats ha effekt i en ytterst begransad behandingsstudie.
Anemin behandlas vid behov med blodtransfusion.

2.5 Vilka ar biverkningarna av lakemedelsbehandling?
Kortisonpreparat ar ger biverkningar som viktokning, ansiktssvullnad
och humorsvangningar. Om kortisonbehandling pagar en langre tid
finns risk for tillvaxthamning, benskorhet, hogt blodtryck och diabetes.
Den besvarligaste biverkan av anakinra ar smartsam reaktion vid
injektionsstallet, till karaktaren som ett insektsbett. Reaktionen kan
vara ganska smartsam sarskilt i bérjan av behandlingen. Okad
infektionsrisk har ocksa observerats hos patienter som behandlats med
anakinra eller kanakinumab for andra indikationer an Majeeds syndrom.

2.6 Hur lange ska behandlingen paga?
Behandlingen behover fortsatta livslangt.

2.7 Vilka okonventionella eller alternativa behandlingar finns?
Det finns inga kanda alternativa behandlingar for denna sjukdom.

2.8 Vilken typ av regelbundna kontroller behéver man gora?
Barnen maste kontrolleras regelbundet (minst 3 ganger per ar) hos
barnreumatolog for att dvervaka sjukdomsutvecklingen och anpassa
den medicinska behandlingen. Blodstatus och inflammatoriska
markorer maste utvarderas regelbundet for att bedéma
transfusionsbehov och inflammationskontroll.

2.9 Hur lange kvarstar sjukdomen?
Sjukdomen kvarstar hela livet. Sjukdomsaktiviteten kan variera med
tiden.

2.10 Vad ar den langsiktiga prognosen for sjukdomen?
Den ldngsiktiga prognosen beror pa sjukdomens svarighetsgrad, sarskilt
anemnin och komplikationer till sjukdomen. Om sjukdomen lamnas
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obehandlad blir livskvaliteten dalig pa grund av aterkommande smarta,
kronisk anemi och eventuella komplikationer sdsom deformerade leder
och muskelfértvining fran inaktivitet.

2.11 Ar det mojligt att tillfriskna helt?
Nej, eftersom det ar en genetisk sjukdom.

3.1 Hur paverkar sjukdomen det dagliga livet for barnet och familjen?
Barnet och familjen star infor stora problem, sarskilt innan sjukdomen
diagnostiseras.

Vissa barn drabbas av skelettdeformitet som allvarligt kan stora dagliga
aktiviteter. Dessutom tillkommer den psykologiska belastningen av att
vara drabbad av en kronisk sjukdom och livslang behandling.
Utbildningsprogram for patienter och foraldrar kan underlatta.

3.2 Kan barnet ga i skolan? Det ar viktigt for barn med kroniska
sjukdomar att fortsatta sin skolgang. Eftersom vissa faktorer kan orsaka
problem for skolgangen ar det viktigt att skolpersonalen kanner till
barnets sarskilda behov. Foraldrar och larare maste goéra allt man kan
for att 1ata barnen delta i regelbundna skolaktiviteter. Framtida
integration i arbetslivet ar viktigt for en ung person och ar ett av
behandlingsmalen for personer med kronisk sjukdom.

3.3 Kan barnet idrotta? Att idrotta och rora pa sig ar en vasentlig del av
barns och ungdomars dagliga liv.

Ett behandlingsmal ar att barnen ska kunna leva ett sd normalt liv som
mojligt och kunna vara likvardiga sina jamnariga. Det finns inga
altiviteter som ar olampliga, sa lange de tolereras. Under den akuta
sjukdomsfasen kan barnet behova vila och begransa sin fysiska
aktivitet.

3.4 Kan kosten ha betydelse? Nej, det finns ingen sarskild diet.
3.5 Kan klimatet paverka sjukdomsforloppet? Nej, det kan det inte.
3.6 Kan barnet vaccineras? Ja, barnet kan vaccineras. Foraldrar bor

dock kontakta barnets lakare for att samrada om levande forsvagade
vacciner.
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3.7 Hur paverkar sjukdomen sexliv, graviditet och preventivmedel? For
narvarande finns det ingen information om denna aspekt hos ungdomar
och vuxna. Som en allman regel, liksom vid andra autoinflammatoriska
sjukdomar, ar det bast att planera graviditeten for att kunna justera
behandlingen i forvag, med tanke pa eventuella fosterbiverkningar av

vissa lakemedel.
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