CHECKLISTA FÖR MPS VI- en av mukopolysackaridoserna
MPS VI, brist på enzym N-acetylgalaktosamin-4-sulfatas (Maroteaux-Lamys sjukdom). Autosom rec.ärftlig.  

Diagnostik
På klinisk misstanke hos mentalt normalutvecklade barn/ungomar med kortvuxenhet, kort hals, ansikten med grova drag, tjockt hår och ögonbryn, ev ökad behåring. Det finns stora individuella variationer i utseende och förlopp. 

Urinprov  för analys av glukosaminoglykaner: dermatansulfat

Diagnos: enzymanalys i leukocyter/fibroblaster: brist på N-acetylgalaktosamin-4-sulfatas (arylsulfatas B)

Undersökningar vid diagnosställande: 


Klinisk-neurologisk undersökning, bråck? Hepatosplenomegali?ledstelhet? 


Hörseltest-ledningshinder, sensorineuronal hörselnedsättning?


Ögonundersökning- corneagrumling, glaukom, retinagrumling?


Tandstatus undersökning


Ortopedkonsult-gibbus?-kyfos? Scolios?


Hjärtkonsult-Ekg, ekokardiografi- mitralis/aortaklaff-insufficiens?


CT eller MR hjärna + halskotpelare -hydrocephalus? Stenoser ? C1-C2 instabil?


Karpaltunnelsyndrom-EneG?


Spirometri-nedsatt andningskapacitet?

Behandling Hämatogen stamcellstransplantation, HSCT, har effekt på viscerala organ

                     men ej på skelett eller leder.


         ERT, enzymrestitutionsterapi, pågår som läkemedelsstudie för iv terapi


Årlig undersökning eller utifrån behov- multidisciplinärt omhändertagande: 

 
Klinisk/ neurologisk undersökning


Hörseltest


Ögonundersökning


Hjärtkonsult


Tandstatus undersökning


Fråga efter komplikationer nedan och beställ lämpliga undersökningar

Komplikationer


hydrocephalus




-shunt?



smärtor i nacke, spasticitet eller inkontinens
-stenos? instabilitet? operation?


täta övre luftvägsinfektioner och obstruktioner
-konventionell medicinering


nedsatt andningskapacitet, apnoe

-CPAP?



hörselnedsättning 



-plaströr? hörselhjälpmedel?


corneagrumling




-hornhinnetransplantation?


höftkontrakturer




-operation så sent som möjligt


kortväxt





-ingen behandling


klaffel, stenos eller insufficiens 

-operation?


karpaltunnelsyndrom 



-operation 

MPS VI- Maroteaux-Lamy (fortsättning)


Observandum
Anestesi:
Klara operationsindikationer skall finnas för narkos. Trånga förhållanden i luftvägarna utgör anestesirisk.


Narkosspecialist och pediatrisk intensivvård bör finnas tillgängligt. 


Använd lokalanestesi om möjligt. 

Kommentar


MPS VI har normalt intellekt med successivt tilltagande påverkan på skelettet, tilltagande ledstelhet, höftledsdysplasi och stelt thoraxskelett med påverkan på lungfunktionen. I tidigare skede gjordes HSCT, som visserligen har en effekt på viscerala organ, men där risken med behandligen bedömts vara för stor i förhållande till vinsten. Förebyggande antibiotikaprofylax rekommenderas vid tandåtgärder.  

För utförligare beskrivning av MPS VI, se www.sos.se/smkh
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