Checklista för MPS II, HUNTERS sjukdom

MPS II. iduronatsulfatasbrist : Hunters sjukdom, X-kromosombunden ärftlighetsgång. Hunters sjukdom har tidigare indelats i svår form innebärande mental retardation och mild form utan mental retardation. Det har dock visat sig att det inte är så enkelt och att det är en stor variation.

Diagnostik 
På klinisk misstanke hos barn med stort huvud, lite grova anletsdrag, tjockt hår och buskiga ögonbryn och ökad hårväxt på kroppen, navelbråck, täta otiter; tilltagande ledstelhet som ger en karaktäristisk gång, ev försenad utveckling, hörselnedsättning, kortvuxenhet, hjärtpåverkan.

Urin för analys av glykosaminoglykaner: ökad utsöndring dermatansulfat och


heparansulfat

Diagnos: enzymanalys i leukocyter eller fibroblaster: iduronatsulfatasbrist  

Undersökningar vid diagnosställande 


klinisk undersökning navel/ljumskbråck? hepatosplenomegali?

psykologbedömning-intellektuell nivåbestämning


ögonundersökning -retinaaffektion? glaukom?


hörseltest- ledningshinder? Sensorineural hörselnedsättning?


tandstatus undersökning


ortopedkonsult- kyfos? Scolios?


hjärtkonsult-Ekokardiografi-klaffel, kardiomyopati? Ekg


CT- eller MR av hjärnan -hydrocephalus?


DNA-analys för bedömning om numutation eller ärftlighet


och för genetisk rådgivning till friska systrar för bärarskapsutredning


sömnapnoeer?pulsoxymetermätning  
Ställningstagande till behandling: ny kunskap tillkommer kontinuerligt!

ERT-enzymbehandling: indikation för och tidpunkt för behandling är ett komplicerat ställningstagande
Årlig undersökning eller utifrån behov- multidisciplinärt omhändertagande!

Klinisk/ neurologisk/neurokirurgisk undersökning


Ögonkonsult


Hörseltest


Tandstatus undersökning


Hjärtkonsult-Ekokardiografi-klaffel, kardiomyopati? Ekg


Fråga efter komplikationer nedan och beställ lämpliga undersökningar

Förebygga komplikationer: 

MR hjärna och ryggmärg-hydrocephalus? cervikal myelopati?-shunt?decompressionsoperation? 


mitralis-/aortainsuffficiens? Kardiomyopati?-operation? medicinering?


hypertension

-medicinering?


hörselnedsättning -sensorineural? ledningshinder? plaströr? hörapparat?


navel/ljumskbråck

-operation?


täta öli/obstruktioner

-sedvanlig behandling


sömnapné -pulsoxymetermätning

-syrgas eller CPAP un


tonsill- och adenoid hyperplasi

-operation?


karpaltunnelsyndrom (nervledningshastighet, EneG)

-operation


gastrointestinala problem (diarré eller förstoppning)

-diet eller laxativ


kortvuxenhet (kyfos)

-ingen behandling


ledstelhet

-sjukgymnastik, ortoser

Behandlingsinsatser utöver de medicinska insatserna

Habiliteringsinsatser-kurator, psykolog, sjukgymnast, arbetsterapeut, specialpedagog, mfl


Kontakt med föräldraförening


Kontakt med hörselvård efter behov 

Observandum
Anestesi:
Klara operationsindikationer för att utsätta patienterna för narkos.


Anestesirisk-trånga andningsvägar, stel thorax

Narkos av narkosspecialist och tillgång till pediatrisk intensivvårdsenhet. 


Använd lokalanestesi om möjligt. 

Databaserade MPS II-protokoll, bekostat av TKT/Shire, finns för uppföljning av obehandlade patienter samt de, som fått ERT-behandling, för att utvärdera effekten av behandling. Etiskt godkännande för informerat samtycke till registr finns (x)
Kommentar  

Hunters sjukdom är mycket varierande i sitt förlopp. De flesta mutationer är ”privata”, och man får ej ledning av mutationen vilken fenotyp som föreligger. Viktigt för systrarna att få identifierat bärarskap. Det finns pojkar med normalt intellekt, men mycket svåra kroppsliga symptom i övrigt, pojkar med normalt intellekt och ganska lite kroppsliga symptom, samt svårt mentalt retarderade och mildare retarderade med olika grader av fysisk påverkan. Livslängd starkt varierande. Pojkar med MPS II har inga hornhinnegrumlingar men kan få retinaaffektioner och lider ofta av nattblindhet. Meninger och dura förtjockas av inlagrad substans och kan ge hydrocefalus av kommunicerande typ eller spinala stenoser. Problem med mitralis-eller aortainsufficiens kan behöva åtgärdas operativt. Förebyggande antibiotikaprofylax rekommenderas vid tandåtgärder. Det finns inga belägg för att tillväxthormon har någon effekt på kortvuxenheten, men heller ingen kontrollerad studie rapporterad. Huvudvärk kan orsakas av hypoxi-nattliga apnoeer, och behöva behandlas med CPAP. Huvudvärk kan också orsakas av hydrocefalus, som inte alltid visar staspapiller vid ökat tryck. Mer information finns på www.sos.se/smkh
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