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Majeed

2016’un turevi

1. MAJEED NEDIR?

1.1 Nedir?

Majeed sendromu nadir gorulen genetik bir hastaliktir. Etkilenen
cocuklarda, Kronik Tekrarlayan Multifokal Osteomiyelit (CRMO),
Konjenital Diseritropoetik Anemi (CDA) ve enflamatuar dermatoz ile
ortaya cikan bir hastaliktir.

1.2 Ne kadar yaygindir?

Hastalik cok nadir olup sadece Orta Dogu kokenli (Urdun, Turkiye)
ailelerde tanimlanmistir. Gértlme sikliginin 1.000.000 cocukta 1 tane
oldugu tahmin edilmektedir.

1.3 Hastaligin sebepleri nelerdir?

Hastalik, 18p kromozomunda yer alan ve lipin-2 adli bir proteini
kodlayan LPIN2 genindeki mutasyonlardan kaynaklanmaktadir.
Arastirmacilar bu proteinin yaglarin islenmesinde (lipid metabolizmasi)
rol oynayabilecegini dusunmektedirler. Fakat Majeed sendromunda hic
bir lipid anormalligi bulunmamistir.

Lipin-2 ayrica enflamasyonun kontrol altina alinmasinda ve hucre
bolunmesinde gorev yapiyor olabilir.

LPIN2 genindeki mutasyonlar, lipin-2 yapi ve islevinde degisiklik yapar.
Bu genetik degisikliklerin Majeed sendromlu hastalarda kemik hastaligi,
anemi ve deri enflamasyonuna ne sekilde yol actigi acik degildir.
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1.4 Kahtsal midir?

Otozomal resesif (cekinik) olarak kalitilir (bunun anlami sudur: cinsiyete
bagli olmayip, anne babadan hic¢ birinde hastalik belirtileri olmasi sart
degildir). Bu kalitim formuna gore, bir kiside Majeed sendromu olmasi
icin biri anneden ve digeri babadan gelen iki mutasyonlu gen tasimasi
gereklidir. Bu nedenle, hem anne hem de baba tasiyicidir (tasiyici
sadece tek mutasyonlu kopyaya sahiptir ama hastalik yoktur) ve hasta
degillerdir. Tasiyicilar tipik olarak bu rahatsizligin belirti ve bulgularini
gostermezken Majeed sendromlu cocuklarin bazilarinin ebeveynlerinde
psoriazis (sedef hastaligi) denilen enflamatuar bir deri hastahigi vardir.
Cocugunda Majeed sendromu olan anne babalarda bir diger cocugunda
da ayni hastalik olmasi riski %25'dir. Dogum Oncesi (antenatal) tani
mumkundur.

1.5 Cocugumda bu hastalik neden oldu? Onlenebilir mi?
Cocuk, Majeed sendromuna neden olan mutasyonlu genlerle dogdugu
icin hastadir.

1.6 Bulasici midir?
Hayir degildir.

1.7 Baslica belirtileri nelerdir?

Majeed sendromu kronik, tekrarlayan, multifokal osteomiyelit (CRMO),
konjenital diseritropoetik anemi (CDA) ve enflamatuar dermatoz ile
karakterizedir. Bu sendrom ile iliskili CRMO, tek basina olusan
CRMO'dan farkli olarak, daha erken yasta baslar, ataklar daha sik,
remisyonlar daha kisadir ve tir muhtemelen yasam boyu surmesi
sebebiyle buyume geriligine ve/veya eklem kontrakturlerine yol acar.
CDA, periferde ve kemik iliginde mikrositoz (eritrositlerin normalden
kacuk olmasi) ile karakterizedir. Hafif, fark edilmeyen anemiden kan
nakline bagimli forma kadar uzanan degisik ciddiyetlerde olabilir.
Enflamatuar dermatoz genelde Sweet sendromu seklindedir ancak
pustuloz da olabilir.

1.8 Olasi komplikasyonlar nelerdir?
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CRMO buyumenin yavas olmasi ve eklemlerde belirli eklemlerin
hareketini sinirlayan, kontraktur adi verilen sekil bozuklari gibi
komplikasyonlara yol agabilir; anemi ise yorgunluk, halsizlik, deride
solgunluk ve nefes darligi belirtileri gosterebilir. Konjenital
diseritropoetik anemi (CDA) komplikasyonlari hafiften siddetliye kadar
degisebilir.

1.9 Hastalik her cocukta ayni midir?

Bu hastaligin fazlasiyla nadir olmasindan dolayi klinik gérintimlerinin
cesitliligi hakkinda cok az bilgi vardir. Her durumda, belirtilerin siddeti,
farkli cocuklar arasinda farklilik arz edebilir ve daha hafiften cok daha
ciddiye kadar siddeti degisebilir.

1.10 Cocuklardaki hastalik eriskinlerdeki hastaliktan farkh
midir?

Hastaligin dogal seyri hakkinda bilinenler cok azdir. Her haltkarda,
yetiskin hastalar, komplikasyonlarin gelismesi ile alakali daha fazla
maluliyet sergiler.
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