Checklista för MPS IV- Morquio´s sjukdom, typ A och B
MPS IV A, galaktos 6 sulfatasbrist. MPS IV B, (-galaktosidas resp B. Autosom rec ärftlighet. 

Diagnostik
På klinisk misstanke hos barn med kortvuxenhet, kort hals, kyfos el  scolios, grova anletsdrag, hornhinnegrumling, navelbråck hjärtpåverkan, mm. Normalt intellekt.

Urin för analys av glukosaminoglykaner: utsöndring av keratansulfat, chondroitin-6-sulfat vid typ A och keratansulfat vid typ B

Diagnos: enzymanalys i leukocyter/fibroblaster: galaktos-6-sulfatasbrist (A), (-galaktosidasbrist (B)

Undersökningar vid diagnosställande: 


Klinisk-neurologisk undersökning 


Hörseltest-ledningshinder, sensorineural hörselnedsättning?


Ögonundersökning-corneagrumling, glaukom?


Tandstatus undersökning


Ortopedkonsult-kyfos?scolios? CI-C2-instabilitet?


Hjärtkonsult-ekokardiografi, ekg

Behandling 
Det finns ännu ingen botande behandling vid MPS IV. Profylaktisk fusion av atlanto-occipitalregionen rekommenderas för att förhindra tetraplegi pga trauma. Övrig behandling symptomatisk.

Årlig undersökning eller utifrån behov- multidisciplinärt omhändertagande 


Klinisk-neurologisk undersökning


Hörseltest


Ögonundersökning


Tandstatus undersökning


Hjärtkonsult


Fråga efter komplikationer nedan och beställ lämpliga undersökningar

Komplikationer 


atlanto-occipitalt instabilitet med risk för tetraplegi

-profylaktisk fusion, 
hörselnedsättning

-plaströr? Hörapparat?


corneagrumling 
 
-hornhinnetransplantat?


höftledsdislokation

-rullstol, op undviks


ledlaxitet

-smärtlindring


dvärgväxt

-ingen behandling


mitralis- eller aortaklainsufficiens, cor pulmonale

-medicin? Operation?


Lunginsufficiens-spirometri, pulsoxymetermätning
   -CPAP


Observandum
Anestesi:
Klara operationsindikationer skall finnas för narkos. Trånga förhållanden i luftvägarna liksom C!-C2 instabilitet utgör anestesirisk.Narkosspecialist och pediatrisk intensivvårdsenhet skall finnas tillgängligt.Undvik tracheostomi.


Använd lokalanestesi om möjligt. 

Kommentarer 

Vid MPS IV A, den svåra formen, är skelettproblemen de mest framträdande med uttalad kortvuxenhet, höftproblem som oftast innebär rullstol i skolåldern. Livslängd: yngre medelåldern och även längre. Normalt intellekt. Förebyggande antibiotikaprofylax rekommenderas vid tandåtgärder. Den mildare formen, typ B: olika längd tillväxt och höftproblem med belastningssmärtor. Önskvärt att vänta med operation-indikation är smärtor.

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