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2. DIAGNOSTIKA A LIECBA

2.1 Ako sa to diagnostikuje?

Klinicka prezentacia je dovodom vzniku podozrenia na chorobu.
Definitivnu diagnézu musi potvrdit geneticka analyza. Diagndza sa
potvrdi ak je pacient nosicom dvoch mutécii, po jednej od kazdého
rodiCa. Geneticka analyza nie je dostupna v kazdom terciarnom centre.

2.2. Aké testy su dolezité?

Krvné testy ako su sedimentacia (FW), CRP, krvny obraz a fibrinogén su
dblezité v Case aktivity choroby na posudenie miery zapalu a anémie.
Tieto testy sa pravidelne vysSetruju, aby s zhodnotili Ci doslo k ich
normalizacii. Malé mnozstvo krvi je tiez potrebné pre genetickd analyzu.

2.3 Da sa to liecit alebo vyliecit?
Majeedov syndrom je mozné liecit (vid nizSie) ale nedé sa vyliecit,
kedZe to je geneticky podmienena choroba.

2.4. Aké druhy liecby existuju?

Neexistuje Standardizovany lieCebny rezim pre Majeedov syndrém.
CRMO sa v prvej linii obvykle lieCi nesteroidovymi proti zapalovymi
liekmi (NSA). Rehabilitacna lieCba je dblezita, aby zabranilo atrofii
svalov a kontraktiuram. Ak CRMO neodpoveda na liecbu NSA, mbzu sa
podavat glukokortikoidy, ktoré kontrolujd CRMO aj kozné prejavy, avSak
komplikacie pri dlhodobom podavani kortikosteroidov obmedzuju ich
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podavanie detom. Nedavno bola popisand dobra odpoved na anti- IL1
lieky u dvoch pribuznych deti. CDA sa lieci, ak to je indikované,
transfdziami Cervenych krviniek.

2.5 Aké su neziaduce ucinky liecby?

Kortikoisteroidy Corticosteroids su spojené s moznymi neziaducimi
ucinkami ako su narast hmotnosti, opuch tvare a kolisavou naladou. Ak
su steroidy predpisované dlhodobo, mézu zapricinit potlacenie rastu,
osteopordzu, vysoky krvny tlak a cukrovku.

NajobtazujlucejSim neziaducim ucinkom anakinry je bolestiva reakcia v
mieste injekcie, ktord sa prirovnava k bodnutiu hmyzom. Zvlast pocas
prvych tyzdriom liecby, mo6zu byt injekcie pomerne bolestivé. U
pacientov lieCenych anakinrou alebo canakinumabom pre iné ochorenia
ako Majeedov syndrom boli pozorované infekcie.

2.6.Ako dlho trva liecba?
LieCba je celozivotna.

2.7 A ¢o nekonvencna alebo doplnkova liecba?
Nie su zname ziadne doplnkové lieCby pre tdto chorobu.

2.8 Aky druh pravidelnych kontrol je nevyhnutny?

Deti by mali byt vysetrené pravidelne (najmenej 3 krat do roka)
detskym reumatolégom, ktory monitoruje kontrolu choroby a upravuje
lieCbu. Pravidelny krvny obraz (KO) a reaktanty akutnej fazy urcuju ci je
potrebna transflzia Cervenych krviniek a pomo6zu zhodnotit kontrolu
zapalu.

2.9 Ako dlho trva choroba?
Choroba je celozivotna. Avsak aktivita choroby mdze v priebehu Casu
kolisat.

2.10 Aka je dlhodoba prognodza (predpovedany vysledok a
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priebeh) choroby?

Dlhodoba prognéza zavisi od zavaznosti klinickych prejavov, najma od
zavaznosti dyserytropoetickej anémie a komplikacii choroby. Ak zostane
nelieCena, kvalita Zivota je zla ako vysledok vracajlcej sa bolesti,
chronickej anémie a moznych komplikacii vratane kontraktdr a atrofie

svalov.

2.11. Je mozné kompletné uzdravenie?
Nie, pretoze ide o genetickd chorobu.

3/3


http://www.tcpdf.org

