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Mukopolysacharidoza (MPS)

s
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Roky hladate odpovede suvisiace s ochorenim Vasho dietata?
Mozno ich prave teraz mate na dosah!

g



Dedicné metabolické poruchy (DMP) boli v minulosti povaZované za neliecitelné
choroby. Vdaka ndrastu vedeckych poznatkov vsak dnes uz mnohé z nich dokdzeme
liecit. Medzi DMP patria aj lyzozomové choroby. Su to zriedkavé ochorenia, pri

ktorych dobre nefunguju metabolické procesy v jednej organele bunky - v lyzozéme.

Aj lyzozomové poruchy v minulosti patrili medzi neliecitelné. Od konca 20. storocia
vsak postupne strdcaju tento privlastok. Viaceré z nich uz vieme terapeuticky
ovplyvnit a mnohokrdt s dobrym efektom liecby. Napriek intenzivnemu vyskumu

je pocet liecitelnych, Ci dobre terapeuticky ovplyvnitelnych DMP obmedzeny.
Odhaduije sa, Ze ucinnd liecba je zo skupiny asi 1000 zndmych DMP dostupnd iba
pre 100 z nich. Efekt lieCby vo velkej miere zdvisi aj od véasného zistenia sprdvnej
diagndzy. Vysetrenia na dokaz metabolickych choréb st velmi Specifické, preto sa
nerobia v beZnych zdravotnickych zariadeniach. Pacient vsak mézZe byt odoslany
do centra dedicnych metabolickych portch len vtedy, ked lekdr na takéto zriedkavé
ochorenie pri diagnostickom skumani zdravotnych tazkosti pomysli.

Velkou pomocou pri ziskavani anamnestickych tdajov u detskych pacientov su
ich rodicia, ktori si svoje dieta vsimaju a uvedu lekdrovi potrebné informdcie.
Cielom predkladanej brozurky je poméct pri véasnom diagnostikovani pacientov
s mukolpolysacharidézou. Je to skupina choréob, ktoré patria medzi lyzozémové
choroby a prdve pdt typov mukopolysachariddz je uz mozné cielene liecit.

MUDr. Anna Hlavata, PhD., MPH

zastupkynia prednostky pre lieéebno-preventivnu ¢innost Detskej kliniky LF UK a NUDCH
vedtica lekarka Centra dedi¢nych metabolickych portich NUDCH

Spravte si s nami rychly test.

Ma Vase dieta stuhnuté alebo bolestivé kiby na rukach
a zaroven pribuadaju dalSie zdravotné problémy?

Stuhnutost a bolesti kibov alebo obmedzena pohyblivost
bez pritomnosti zapalu

Zhorsena funkénost ruky (pazuirovita ruka, syndrom
karpalneho tunela, skakajuci prst ,trigger finger")

Postihnutie zraku (zakal rohovky)

Opakuijlice sa operacie pruhu

Velké brucho kvéli zvia¢senej peceni a slezine
Ochorenia srdca (srdcovy Selest, chlopriové vady)

Casté infekcie dychacich ciest alebo stredného ucha

Vedeli ste, Ze tieto priznaky mozu byt prejavmi
zriedkavej metabolickej choroby s nazvom
Mukopolysacharid6za (MPS)?

Ak ste oznacili jeden alebo viac priznakov, mali
by ste pokracovat v citani.
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Trapia Vase dieta uz niekol’ko rokov stuhnuté a bolestivé kiby?

Priznaky ochorenia sa nezmiernuji alebo dokonca zhorsuji?

Pribudli dalsie, zdanlivo nesuvisiace priznaky?

Operovali Vase dieta v minulosti opakovane kvoli pruhu?

Mava Vase dieta casté infekcie dychacich ciest, nosnych dutin alebo zapaly stredného ucha?
Zistili Vasmu dietatu ochorenie srdca, poskodenie srdcovych chlopni, oslabenie srdcového
svalu alebo srdcovy Selest?

Ma Vase dieta problémy s o¢ami, trpi zakalom rohovky?

Diagnostikovali Vasmu dietatu ,syndrom karpalneho tunela“?

Mukopolysacharidézy su progresivne, Zivot
ohrozujuce choroby so znacnym vplyvom na \/
kvalitu zivota pacientov a ich opatrovatelov.

Vcasné stanovenie diagnozy je klticové pre

spomalenie postupu choroby a zabezpecenia
€o najvacsieho uspechu liecby.




0 ake ochorenie vlastne ide?

Mukopolysacharidézy st zriedkavé dedicné metabolické choroby. Podla pri¢iny
vzniku sa delia na niekol'ko typov (MPS |, I, 111, IV, VI, VII, IX), pricom pre kazdy typ su
charakteristické r6zne priznaky. Niektoré priznaky vsak majua vsetky MPS spoloc¢né.

Choroba postupne postihuje viacero telesnych systémov a vedie k nenavratnému
poskodeniu niektorych organov. Pric¢inou je chyba v génoch (mutacia), ktoré za

Anisa, MPS | normalnych okolnosti umoZznuju tvorbu Specifického enzymu.

O

Tento enzym je potrebny pre stiepenie latok nazyvanych glykosaminoglykany
(velké molekuly - makromolekuly cukrov), ktoré st vedlajsim produktom
chemickych procesov v bunkach. St beznou sucastou Struktury rozlicnych tkaniv
nasho tela a plnia délezitu ulohu. Nase telo vyuzZiva tieto makromolekuly napriklad
pri stavbe kosti, kibov, koze, $liach a mnohych dalsich tkaniv.

V dosledku poskodenia génu vsak bunky nedokazu enzym vytvorit v dostatocnom

- {. r 3 mnozstve alebo enzym, ktory vytvoria, nie je funkény. Makromolekuly cukrov
s M £ ¢

L s ;
Ben, MPS| T i'_ a postupne vedu k trvalému poskodeniu tkaniv a organov.

potom nie su odburavané, hromadia sa v bunkach, narusuju ich normalnu funkciu

Ako sa

Priznaky a prejavy su premenlivé, choroba postihuje kazdého pacienta inym
sposobom a rozsahom. Casto mnohé z priznakov chybaji. Medzi prejavy
choroby patria:

Oneskoreny dusevny vyvoj

Opakované a casté Hydrocefalus

infekcie dychacieho Ustrojenstva (s prejavmi postihnutia mozgu a nervov)
(bakteridine infekcie. zapaly nosnych dutin) o PRI MOTER ARSI

Usné infekcie

Zakal rohovky (opakované zapaly stredného ucha)
Neobvykle tvarované zuby (nespravne Chrapanie
formované zuby so slabou sklovinou) alebo az spankova apnoe (do¢asné
prerusenie dychania pocas spanku)
Chrbtica (chybné stavba . ..................................................
“ Ochorenia srdca (5elest, oslabenie

srdcového svalu, poskodenie chlopni)

prstami alebo ,pazurovitou rukou®)

_chrb_tjce, dgformqyané__s_tavce_)_
y
Ruky (kratke a Siroké, s pahylovitymi 9
Crevné tazkosti
(hnacky alebo zapcha)

. , Nohvy a f:hod|d|’a’ Kostné prejavy
(stocené palce, vyboZené kolend) (nespravny vyvin a rast kosti)
KozZa (hrubsia struktura koze, vyraznejsie
ochlpenie na tvari a chrbte)



Pri diagnostike pacientov s MPS dochadza
niekedy k zamene s inymi ochoreniami.

Kvoli podobnosti priznakov a zriedkavosti MPS moze dojst k mylnému zaveru.
Zbystrite pozornost, ak vasmu dietatu diagnostikovali jedno z nasledujticich ochoreni,
ale priznaky choroby sa zhorsuju. Naj¢astejsie dochadza k zdmene s tymito diagnézami:

Juvenilna idiopaticka artritida (JIA) a reumatoidna artritida (RA)

JIA, RA MPS

Prebiehajlci zapal - zacervenanie, opuchnutie Nepritomnost znamok zapalu
kibov alebo zvy3ené hodnoty zapalovych
markerov v krvi (napriklad CRP)

Stuhnutost kibov oby¢ajne rano, pocas diia ustupi Stuhnutost kibov je oby¢ajne trvala

Postihnutie kibov méze byt asymetrické (napriklad Postihnutie kibov je symetrické (napriklad vietky
len kiby na pravej ruke) kiby prstov na oboch rukach)

Kostné erdzie a degenerativne poskodenie kosti Bez erozii kosti, ale s réznymi deformaciami
na RTG* snimkach (obvykle v neskorsom stadiu pri vyvine kosti viditelné na RTG* snimkach

choroby) (dysostosis multiplex)

Postihnutie oci - zapal (uveitida) Postihnutie o¢i - zakal rohovky

Choroba sa zlepsuje liecbou antireumatikami Choroba nereaguje na liecbu antireumatikami

Dalsie, menej ¢asté diagndzy, pri ktorych méze dojst k zamene s MPS:

artropatia; sklerodermia; dermatomyozitida; polymyozitida; rastova bolest.

*RTG - rontgen

Dedichost

MPS su dedi¢né choroby
podmienené vznikom mutacie
(zmena dedicnej informacie

v géne). Klinicky sa prejavia
iba vtedy, ked' s u pacienta
chybné obe képie génov, od
matky aj od otca (okrem MPS
I). Pokial je chybny len jeden
gén, organizmus je schopny
tvorit enzym, niekedy v mensej
miere alebo menej funkény,
ale staci to, aby c¢lovek zostal
zdravy. Pokial su ale chybné
obe képie génov, tvori sa iba
malé mnozstvo enzymu alebo
je enzym nefunkény a prejavia
sa priznaky ochorenia. Takto
sa mozu v jednej rodine najst
strodenci, ktori st zdravi,
spolu s tymi, u ktorych sa
choroba naplno rozvinie.

prenasac prenasac

|

Zdravé asac asac
dieta spolu spolu
25% 50% 50%

Ako sa gén MPS prenasa z generacie na generaciu?




Diagnosticka cesta u pacientov s MPS je
casto dlha a klukata, no nie nezdolatelna!

Ak mate kvoli vyskytu viacerych priznakov

Metéda suchej kvapky krvi - pri skriningu sa v sticasnosti vyuziva jednoduché vysetrenie,

podozrenie na MPS' info rm ujte Sa ktoré meria aktivitu enzymov a odhali, ¢i u pacienta chyba niektory z enzymov alebo ¢i ma

znizenu ich aktivitu. V pripade pozitivheho nalezu sa z tej istej vzorky v laboratériu urobi aj

o mOZl'IOStIaCh dlagnOStlky u SVthO geneticka analyza (analyza DNA), pri ktorej sa patra po poskodeni génov zodpovednych za

reumatologa!

Selektivny skrining - vysetrenie skupin pacientoyv,
u ktorych je vyssia pravdepodobnost vyskytu choroby
(napriklad pre podobnost priznakov) - pri MPS pacienti
s juvenilnou idiopatickou artritidou, reumatoidnou
artritidou, so syndromom karpalneho tunela a podobne.

Rodinny skrining - genetické vysetrenie v ramci
rodiny, v ktorej bola diagnostikovana dedicna choroba
u niektorého z ¢lenov.

Testovanie - pre stanovenie diagnézy MPS sa okrem
dokladného vysetrenia a vyhodnotenia jednotlivych
priznakov vyuziva aj viacero sposobov testovania. Spravny
smer pomoze urcit vysetrenie mocu, kde sa daju najst
Specifické latky vylu¢ované pri MPS - glykosaminoglykany
(makromolekuly cukrov). Na definitivne stanovenie
diagndzy je potrebné najst mutacie v génoch pomocou
analyzy DNA.

vyrobu tychto enzymov.

Na vykonanie testu su potrebné iba 4 kvapky krvi. Vzorka je nasledne odoslana lekarom

do laboratéria a o niekolko dni az tyzdnov je znamy vysledok. Na Slovensku je tdto metdda
dostupna pre ré6zne druhy zriedkavych choréb a je bezplatna. Pre lekarov ju
zabezpecuje Centrum dediénych metabolickych poriich NUDCH v Bratislave.

- 4 Viac informacii o moznosti
testovania pomocou metody
suchej kvapky krvi Vam poda

1 I Vas oSetrujuci lekar.

_ L

 —




Organizacie,

< .
LIGA PROTI .
REUMATIZMU Slovenska zoao
NA SLOVENSKU AllanC|a zdruZenie ojedinelych

: , genetickych ochoreni
Zriedkavych
Chorob

sanofi-aventis Slovakia s.r.o., Einsteinova 24, 851 01 Bratislava, Slovenska republika
tel.: +421 233 100 100, Fax: +421 233 100 190, e-mail: recepcia@sanofi.com
GZCS.MPSI.19.08.0161(1). Datum vypracovania materialu: 5/2020

Fotografie pacientov su uvedené s ich sthlasom. Urcené pre laicku verejnost. S A N O F |



