Checklista för MPS III-Sanfilippos sjukdom 

MPS III. heparan N-sulfatasbrist (Sanfilippo A. B. C. D). Autosomal recessiv ärftlighet. 

Diagnostik 
På klinisk misstanke vid progredierande förlust av mentala funktioner, hyperaktivitet, autistiska drag görs:


Urinprov med begäran om analys av glukosaminoglykaner i urin: utsöndring av heparansulfat

Diagnosen konfirmeras genom enzymanalys i leukocyter eller fibroblaster: brist på heparan N-sulfatas (typ A), (-N-acetylglucosaminidas (typ B), acetyl coA: (-glucosaminid-N- acetyltransferas (typ C), 


N-acetylglucosamin 6-sulfatas (D). 

Undersökningar vid diagnosställande


Klinisk-neurologisk undersökning; oftast dominerar de mentala symptomen, få fysiska symptom 


Hörseltest; ofta övre luftvägsinfektioner och otiter som medför ledningshinder,+ ev sensorineural hns


Synundersökning; för att inte missa synhandikapp av annan orsak


Tandundersökning; kariesbehandling


Psykologbedömning; nivåbestämning, skolplacering

Årliga undersökningar


Klinisk-neurologisk bedömning


Hörseltest vb


Tandundersökning vb; 


Ortopedkonsult v b


Dietistkontakt vb


Fråga vid det årliga besöket efter komplikationer nedan och beställ lämpliga undersökningar 

Komplikationer 


bråck
-operation vid större bråck


täta övre luftvägsinfektioner och obstruktioner
-medicinering med astmamediciner


andningssvårigheter
-adenoid? Tonsillhyperplasi?-operation vb


hörselnedsättning (sensorineural; ledningshinder)
-plaströr, hörselhjälpmedel?


gastrointestinala symtom (diarré eller förstoppning)
-laktosfri kost kan försökas resp laxantia


matningssvårigheter
-sätter ofta i halsen,överväg gastrostomi i tid


ledstelhet
-ortoser försöks, ofta recidiv efter operation


sömnsvårigheter
-melatonin/benzodiaz/chloralhydrat, avlastning


hyperaktivitet
-avlastning, centralstimulantia?


höftledsdislokation
-ingen behandling, tillgång till rullstol vb


epilepsi
-”vanliga” antiepileptika försöks


blödningsbenägenhet
-överväg cyklokapron inför ev operation

Anestesi
Överväg noga behovet av operation.


Specialiserad anestesiolog pga risk vid narkos orsakat av trånga förhållande vid intubation.

Kommentarer
Patienter med Sanfilippo har i jämförelse med övriga MPS-sjukdomarna främst mentala, neuropsykiatriska symptom: uttalad hyperaktivitet i förskoleåldern, som senare år ersätts av passivitet och tilltagande svår demensbild. Påtagliga sömnsvårigheter med stört sömnmönster  är vanligt liksom epilepsi, som kan te sig svårtolkad och också kan vara svårbehandlad. De kroppsliga symptomen domineras i småbarnsåren av täta öli, obstruktivitet, otiter och mag-tarmproblem av typ diarre, som svarar dåligt på sedvanliga dietråd, ev förstoppningsorsakad diarre. I skolåldern tillkommer led- och skelettsymptom, som kyfos och scolios av lätt-måttlig grad, kontrakturer, som helst behandlas med ortoser, recidiverar lätt efter operation. Hälta och smärtor med Perthesliknande bild på röntgen är vanligt. Rullstol kan behövas för längre transportsträckor, smärtstillande mediciner. Många har svårt att tugga, senare tillkommer matningssvårigheter, ibland aspiration och gastrostomi bör planeras i tid, så att inte den fysisk försämringen påskyndas av nutritionsbrist. Många barn har också oklara skrikperioder under ibland flera dagar eller veckor. Om olika tänkbara smärtmöjligheter uteslutits, som tänder, höfter, bråck, obstipation mm kan också en tänkbar orsak vara cerebral. Det är en stor variation i det kliniska förloppet-en del barn, särskilt med typ A, kan progrediera mycket snabbt fysiskt, andra kan vara gående långt över 20 års åldern. För utförligare beskrivning se www.sos.se/smkh
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