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Majeed

Razlicica

1. KAJ JE MAJEED?

1.1 Kaj je to?

Majeed sindrom je redka genetska bolezen. Prizadeti otroci imajo
kroni¢ni rekurentni multifokalni osteomielitis (CRMO), kongenitalno
diseritropoeti¢no anemijo (KDA) in vnetno dermatozo.

1.2 Kako pogosta je ta bolezen?

Bolezen je zelo redka in opisana samo v druzinah, ki imajo poreklo na
bliznjem vzhodu (Jordanija, Turcija). Prevalenca je ocenjena na manj kot
1/1.000.000 otrok.

1.3 Kateri so vzroki bolezni?

Bolezen je posledica mutacije v genu LPIN2 na kromosomu 18p, ki nosi
zapis za beljakovino lipin-2. Raziskovalci domnevajo, da ta beljakovina
najbrz igra vlogo v presnovi mascob (metabolizem lipidov). Vendar pa
pri Majeed sindromu niso nasli nepravilnosti v lipidih.

Lipin-2 je verjetno vpleten tudi v kontrolo vnetja in v delitev celic.
Mutacije v LIPIN2 genu spremenijo strukturo in funkcijo lipin-2. Zaenkrat
ni pojasnjeno kako te genetske spremembe povzrocijo bolezen kosti,
anemijo (slabokrvnost) in vnetje koze pri ljudeh s Majeed sindromom.

1.4 Ali je bolezen dedna?
Bolezen se deduje avtosomno recesivno (kar pomeni, da ni vezana na
spol in da ni nujno, da imata starsa znake bolezni, lahko sta oba
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zdrava). Pri tej vrsti dedovanja je za pojav bolezni Majeed sindrom
potrebno imeti 2 mutaciji, eno od matere in eno od ocCeta. Torej sta oba
starsa nosilca in ne bolnika (nosilec ima samo eno mutirano kopijo gena
in ne bolezni). Ceprav nosilci mutacij obi¢ajno ne kazejo simptomov in
znakov bolezni, imajo lahko nekateri starsi otrok z Majeed sindromom
vnetno bolezen koze, ki se imenuje luskavica (psoriaza). Starsi, ki imajo
otroka z Majeed sindromom, imajo 25% tveganje, da bo Se naslednji
otrok to bolezen dobil. Mozna je prenatalna diagnostika.

1.5 Zakaj je moj otrok dobil to bolezen? Ali lahko bolezen
preprecimo?

Otrok ima to bolezen, ker se je rodil z mutiranima genoma, Ki
povzrocCata Majeed sindrom.

1.6 Ali je bolezen nalezljiva?
Ne, bolezen ni nalezljiva.

1.7 Kaksni so glavni simptomi?

Znacilno za Majeed sindrom je kronicni rekurentni multifokalni
osteomielitis (CRMO), kongenitalna diseritropoeticna anemija (KDA) in
vhetna dermatoza. CRMO pri tem sindromu se razlikuje od izolirane
oblike CRMO po zgodnejSem zacetku bolezni, ze v zgodnjem otrostvu,
pogostejsih epizodah, krajsih in redkejsih remisijah (Cas brez bolezni) in
dejstvu, da je bolezen dozivljenska in vodi v zaostanek rasti in /ali
sklepne kontrakture. Za KDA je znacilno, da je mikrocitoza periferna in
kot posledica motenj delovanja kostnega mozga. Stopnja anemije lahko
zelo variira, od blage anemije, ki ne povzroca tezav, do tezke anemije,
ki zahteva transfuzijo krvi. Vnetna dermatoza se kaze obicajno kot
Sweet sindrom, lahko pa so kozne spremembe tudi v obliki pustul.

1.8 Kateri so mozni zapleti?

CRMO lahko vodi do zapletov kot je zaostanek v rasti in nastanek
sklepnih deformacij, kontraktur, kar ima za posledico omejeno gibljivost
nekaterih sklepov; kot posledica anemije se pojavi utrujenost,
oslabelost, bledica koze, tezko dihanje. Zapleti kongenitalne
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diseritropoeticne anemije lahko variirajo od blagih do tezkih zapletov.

1.9 Ali bolezen poteka enako pri vseh otrocih?

Ker je ta bolezen zelo redka je malo znanega o variabilnosti klini¢nih
znakov. Vendar pa lahko stopnja bolezenskih znakov variira med otroci
s to boleznijo; eni imajo blazji potek, drugi pa lahko zelo tezek potek
bolezni.

1.10 Ali bolezen pri otrocih poteka drugace kot pri odraslih?
Malo je znanega o poteku bolezni. Vendar pa imajo odrasli bolniki vec
tezav, lahko invalidnost, zaradi razvoja zapletov bolezni.
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