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1. CO JE MAJEEDOV SYNDROM

1. Co je to?

Majeedov syndrom je vzacne genetické ochorenie. Postihuje deti, ktoré
trpia na chronickd rekurujdcu multifokalnu osteomyelitidu (CRMO),
vrodenu dyserytropoetickd anémiu (CDA) a zdpalovu dermatézu.

1.2 Ako casté to je?

Choroba je vel'mi zriedkava a popisali ju iba v rodinach pochadzajicich
zo Stredného vychodu (Jordansko, Turecko). SkutoCna prevalencia sa
odhaduje na menej ako 1/1000000 deti.

1.3 Aké su priciny choroby?

Choroba je zapricinena mutaciou génu LPIN 2 na 18p chromozdome ,
ktory kéduje bielkovinu nazyvanu lipin-2. Vedci sa domnievaju, ze tato
bielkovina méze hrat Ulohu v spracovavani tukov (lipidovy
metabolizmus). Pri Majeedovom syndréme sa vSak nezistili ziadne
odchylky tukov.

Lipin-2 m6ze sa mbze podielat na kontrolovani zapalu a deleni buniek.
Mutacie génu LPIN2 pozmenuju strukturu a funkciu lipinu-2. Nie je jasné
ako tieto genetické zmeny vedu k chorobe kosti, anémii a k zapalu koze
u ludi s Majeedovym syndrémom.

1.4 Je to dedicné?
Ide o dedi¢nu autozémovo recesivnu chorobu (to znamena, Ze nie je
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viazanda na pohlavie a Zze Ziaden z rodi¢ov nemusi mat nevyhnutne
priznaky choroby). Tento typ prenosu znamena, ze jednotlivec ktory ma
Mejeedov syndrém potrebuje dva zmutované gény - jeden od otca a
druhy od matky. Preto su obaja rodicia prenasaci (prenasaC ma len
zmutovanu kdpiu, ale nie chorobu) a nie pacienti. Hoci prenasaci
typicky nemaju prejavy a priznaky tejto choroby, niektori rodic¢ia deti s
Majeedovym syndroémom majud zapalovl chorobu koze znamu ako
psoridza Rodicia, ktori maju dieta s Majeedovym syndrémom maju asi
25% riziko vyskytu choroby aj u dalSieho dietata. Prenatélna
diagnostika je mozna.

1.5 Preco ma moje dieta tuto chorobu? Da sa jej predist?
Dieta je choré, pretoze sa narodilo s mutovanymi génmi, ktoré su
pricinou Majeedovho syndromu.

1. 6 Je to infekCcné?
Nie, nie je.

1.7.Aké su hlavné priznaky

Majeedov syndrom charakterizuje chronicka rekurentna (navratna)
multifokdlna ostemyleitida (CRMO), vrodend dyserytropoetickd anémia
(CDA) a zapalova dermatéza. CRMO spojena s tymto syndromom sa da
odlisit od izolovanej CRMO vcasnym vekom zaciatku tazkosti (v
dojcenskom veku), castejSim vyskytom epizéd, mensSou frekvenciou a
kratSim trvanim remisii a skuto¢nostou, Ze ide pravdepodobne o
celozivotné ochorenie, ¢o vedie aj k spomaleniu rastu a/alebo
kontraktiram kibov. CDA charakterizuje mikrocytéza erytrocytov (maly
rozmer Cervenych krviniek) v krvi a v kostnej dreni. M6ze mat réznu
zdvaznost od lahkej, nepozorovatelnej anémie az do forme, ktord je
zavisla na transfluziach krvi. Zapalova dermatéza ma obycajne podobu
Sweetovho syndrém u, ale mo6ze to byt tiez pustuldza.

1.8 Aké su mozné komplikacie?
CRMO moéze viest ku komplikaciam ako je pomaly rast a vyvoj deformit
klbov, ktoré nazyvame kontraktury, ktoré obmedzuju pohyb niektorych
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kibov. Anémia moze mat za nasledok priznaky ako je vy¢erpanost
(Unava), slabost, bledost koze a pocit nedostatku dychu. Komplikacie
vrodenej dyserytropoetickej anémie mdzu byt mierne ale aj tazké.

1.9 Je choroba rovnaka u kazdého dietata?

Vzhladom na extrémnu vzacnost choroby je velmi malo znama
variabilita klinickych prejavov. V kazdom pripade sa méze zdvaznost
priznakov odliSovat medzi réznymi detmi, ¢o vedie k miernym az
tazkym klinickym obrazom.

1.10 Je choroba u deti odlisSna od choroby u dospelych?
Prirodzeny priebeh choroby je malo znamy. V kazdom pripade su
dospeli viac postihnuti, ¢o suvisi s vyvojom komplikacii.

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 vySetruju, aby s zhodnotili Ci doslo k ich
normalizacii. Malé mnozstvo krvi je tiez potrebné pre genetickld 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
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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
podavanie detom. Nedavno bola popisand dobrd odpoved na anti- IL1
lieky u dvoch pribuznych deti. CDA sa lieci, ak to je indikované,
transfUziami Cervenych krviniek.

2.5 Akeé su neziaduce ucinky liecby?

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

NajobtazujlcejSim 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 tuto 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 ¢ervenych krviniek a pom6zu zhodnotit kontrolu
zapalu.

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

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

Dlhodoba prognéza zavisi od zadvaznosti 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 genetickl chorobu.

3. KAZDODENNY ZIVOT

3.1 Ako moze choroba posobit na kazdodenny zivot dietata a
rodiny?

Dieta a rodina Celia vac¢sim problémom pred tym ako sa choroba
diagnostikuje.

Niektoré deti sa musia zaoberat deformitami kosti, ktoré mézu vazne
zasahovat do ich normalnych aktivit. Dal3im problémom méze byt
psychologickd zataz vyplyvajuca z celozivotnej liecby. Vzdelavacie
programy pre pacientov a rodicov mozu pomoct tieto problémy riesit.

3.2 A co skola?

Pre deti s chronickymi chorobami je zasadné, aby pokracovali vo svojom
vzdelavani. Niekol'ko faktorov méze byt pricinou problémov so Skolskou
dochadzkou, a preto je dblezité vysvetlit ucitelom pripadné potreby
dietata. Rodicia a ucitelia by mali urobit vSetko preto, aby umoznili
dietatu zUcastnovat sa na sSkolskych aktivitdch normalnym sp6sobom,
aby bolo dieta nielen akademicky UspesSné, ale aby bolo aj akceptované
a docenované tak vrstovnikmi ako aj dospelymi. Budlce zaradenie do
profesionalneho sveta je pre mladého pacienta zasadné a jednym z
cielov komplexnej starostlivosti o chronicky chorych pacientov.
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3.3 A co Sport?

Sportovanie je zdkladnym aspektom kazdodenného Zivota kazdého
dietata. Jednym z cielov liecby je dovolit detom viest normalny zZivot v
takom rozsahu ako je to len mozné a tak, aby sa nepovazovali za
odlisné od svojich vrstovnikov. VSetky aktivity sa mézu vykondavat podla
tolerancie dietata. AvSak obmedzenie fyzickej aktivity alebo kl'ud mbézu
byt potrebné pocas akutnej fazy ochorenia.

3.4 A co diéta?
Neexistuje Specificka diéta.

3.5 Mo6ze podnebie ovplyvhovat priebeh choroby?
Nie, nemoéze.

3.6. Moze byt dieta ockované?

Ano, dieta mo6ze byt ockované. AvsSak rodicia sa musia skontaktovat s
oSetrujucim lekarom ohladom ockovania zivymi oslabenymi ockovacimi
latkami.

3.7. A ¢o sexualny zivot, tehotenstvo a antikoncepcia?

V tejto oblasti v sUCasnosti nie su v literature dostupné informacie z
tejto oblasti u dospelych pacientov. Podobne ako pri inych
autozapalovych chorobdach plati vseobecné pravidlo, zZe je lepsSie
tehotenstvo planovat. Takto je mozné, kvbli moznym neziaducim
ucinkom biologickych liekov na plod, lieCbu prisposobit.
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