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Razlicica

2. DIAGNOZA IN ZDRAVLJENJE

2.1 Kako postavimo diagnozo bolezni?

Na bolezen moramo posumiti glede na klini¢no sliko. Dokoncno je
diagnoza potrjena z genetskim testiranjem. Diagnoza je potrejena, cCe
ima bolnik 2 mutaciji, po eno od vsakega starsa. Genetska analiza ni na
voljo v vseh centrih.

2.2 Kaksen je pomen preiskav?

Preiskave kot so sendimentacijo eritrocitov (ESR), CRP, serumski amiloid-
A-protein (SAA), kompletna krvna slika in fibrinogen so pomembne v
napadu, da ocenimo stopnjo vnetja in anemije.

Preiskave periodi¢no ponavljamo da ocenimo, ¢e so se vrednosti vrnile

v obmocje normalnih ali blizu normalnih vrednosti. Za genetsko analizo
potrebujemo majhno koli¢ino krvi.

2.3 Ali lahko bolezen zdravimo ali pozdravimo?
Majeed sindrom lahko zdravimo (glej spodaj), ne moremo pa ga
pozdraviti, ker je genetska bolezen.

2.4 Kaksno je zdravljenje?

Za Majeed sindrom ni nobene standardne terapije. CRMO v prvi vrsti
zdravimo z nesteroidnimi antirevmatiki (NSAR). Pomembna je fizikalna
terapija, da ne pride do atrofije misic in kontraktur. Ce ob terapiji z
NSAR ni odgovora lahko za zdravljenje CRMO in koznih sprememb
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uvedemo kortikosteroide; vendar pa nezeleni ucinki kortikosteroidne
terapije omejujejo njihovo dolgoroc¢no uporabo. Pred kratkim so
ugotovili, da sta 2 otroka iz iste druzine imela dober odgovor na terapijo
z anti-IL1 zdravilom. KDA zdravimo s transfuzijo rdecih krvnick, Ce je to
potebno.

2.5 Kaksni so nezeleni ucinki zdravljenja?

Nezeleni ucinki kortikosteroidov so lahko pridobitev na telesni tezi,
otekanje obraza in spremembe razpolozenja. Ce steroide predpidemo za
dalj ¢asa lahko povzrocijo zavoro rasti, osteoporozo, povisan krvni tlak
in diabetes.

Najbolj motec nezelen uclinek terapije z anakinro so bolecCe injekcije, ki
so primerljive s pikom insekta. Se posebno so injekcije bole¢e prvi teden
po uvedbi terapije. Pri bolnikih z drugimi boleznimi, ki so bili zdravljeni z
anakinro ali kanakinumabom, je bilo opisano vecje tveganje za okuzbe.

2.6 Kako dolgo traja zdravljenje?
Zdravljenje je dozivljenjsko.

2.7 Kaj pa alternativno/ komplementarno zdravljenje?.
Ni nobene znane komplementarne terapije za to bolezen.

2.8 Kaksne periodi¢cne kontrole so potrebne?

Otroke mora redno (vsaj 3x letno) pregledati pediatricni revmatolog, da
spremlja aktivnost bolezni in ustrezno prilagaja terapijo. Periodi¢ne
preiskave kompletne krvne slike in parametrov vnetja so potrebne, da
se oceni potreba po transfuziji rdecih krvnick in za oceno stopnje vnetja.

2.9 Kako dolgo traja bolezen?
Bolezen traja celo zivljenje. Vendar pa se lahko aktivnost bolezni v Casu
spreminja.

2.10 Kaksna je dolgorocna prognoza bolezni (predviden izhod
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in potek)?

DolgorocCna prognoza je odvisna od stopnje izrazenosti kliniCnih
manifestacij, posebno Se od stopnje izrazenosti diseritropoeticne
anemije in zapletov bolezni. Ce bolezni ne zdravimo je zaradi
ponavljajocCih bolecin, kroni¢ne anemije in moznega pojava kontraktur in
atrofije misic kvaliteta zivljenja slaba.

2.11 Ali je mozna popolna ozdravitev?
Ne, ker gre za genetsko bolezen.
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