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Mukopolysacharidoza (MPS)

s
3

Léta hledate odpovédi na otazky souvisejici
s onemocnénim Vaseho ditéte?
Mozna je mate pravé na dosah!

g



Mukopolysacharidozy, ve zkratce MPS, patfi mezi lysosomdlni stfddavd onemocnéni,
co? je velkd skupina dédi¢nych metabolickych poruch. Jednd se o nemoci, které jsou
zplisobeny absenci nékterého Zivotné duleZitého enzymu. Tim dochdzi k naruseni
prirozené probihajicich promén jednotlivych Idtek v nasem téle. V organizmu se

pak hromadi produkty, které nemohou byt odbourdvdny ani odstranény a usazuji

se v bunkdch Zivotné duleZitych orgdnu, v jdtrech, sleziné, v srdci nebo v mozku.
PostiZzené orgdny postupné ztrdceji svoje sprdvné funkce a vedou k priznakim
zdvazného onemocneéni.

V Ceské republice se ro¢né narodi nékolik déti nemocnych nékterou z forem
mukopolysachariddz. Postupné se u nds zvysSuje informovanost détskych

a praktickych lékart o téchto vzdcnych nemocech. Stdle vsak miZe dojit k pozdnimu
stanoveni sprdvné diagndézy a pacienti jsou vedeni chybné pod jinymi nemocemi.
Jelikoz jsou vybrané typy mukopolysacharidéz IéCitelné, tak véasné urceni sprdvné
diagndzy je rozhoduijici pro dalsi vyvoj ditéte.

Cilem této brozurky je pomoc pri véasném urceni sprdvné diagnézy u pacientt
s mukopolysacharidézou, aby mohla byt zahdjena tspésnd specifickd lécba.

Doc. RNDr. MUDr. Pavel Jesina, Ph.D.
vedouci Iékar Metabolického centra
Klinika détského a dorostového lékarstvi

VsSeobecna fakultni nemocnice v Praze

Udélejte si s nami rychly test.

Ma Vase dité ztuhlé nebo bolestivé klouby na rukach
a zaroven pribyvaji dalsi zdravotni problémy?

Ztuhlost, bolest nebo omezena hybnost kloubti bez
pritomnosti zanétu

Zhorsena funkénost ruky (,drapovita“ ruka, syndrom
karpalniho tunelu, skakavy/lupavy prst ,trigger finger®)

PostiZzeni zraku (zakal rohovky)

Pupecni nebo triselna kyla

Velké bricho v dusledku zvétsenych jater a sleziny
Onemocnéni srdce (srdecni Selest, chlopenni vady)

Casté infekce dychacich cest nebo stfedniho ucha
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Zvétsené nosni nebo kréni mandle

Védéli jste, Ze tyto pFiznaky mohou byt projevem
vzacného metabolického onemocnéni s nazvem
mukopolysacharid6za (MPS)?

JestliZe jste oznacili jeden nebo vice pFiznakt, méli
byste pokracovat ve cteni.
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Trapi Vase dité jiz nékolik let ztuhlé nebo bolestivé klouby?

Priznaky onemocnéni se nezmirniuji nebo se dokonce zhorsuji?

Pribyvaiji dalsi, zdanlivé nesouvisejici priznaky?

Podstoupilo Vase dité v minulosti operaci kyly?

Miva Vase dité casté infekce dychacich cest, nosnich dutin nebo zanéty stfredniho ucha?
Zjistili Vasemu ditéti onemocnéni srdce, poskozeni srdecnich chlopni, oslabeni srde¢niho
svalu nebo srdec¢ni Selest?

Ma Vase dité ocni problémy, trpi zdkalem rohovky?

Diagnostikovali Vasemu ditéti syndrom karpalniho tunelu?

Mukopolysacharidézy jsou progresivni, Zivot
ohrozujici onemocnéni se znacnym vlivem na \/
kvalitu Zivota pacientt a jejich pecovateltl. Cim
drive je MPS diagnostikovana, tim lepsi jsou
potencialni vysledky lécby.




0 jaké onemocnéni vlastné jde?

vrve

Mukopolysacharidézy patii mezi vzacna metabolicka onemocnéni. Podle priciny
vzniku se déli na nékolik typt (MPS I, 11, 111, IV, VI, VII, IX), pfiéemZ pro kaZdy z nich
jsou typickeé rGzné priznaky. Nékteré priznaky vsak maji vsechny MPS spolecné.

Onemocnéni postupné postihuje vice télesnych systém a vede k nevratnému
poskozeni nékterych organt. Pric¢inou je chyba v genech (mutace), které za

Anisa, MPS | normalnich okolnosti umoznuji tvorbu specifického enzymu.

O

Tento enzym je potiebny pro Stépeni latek zvanych glykosaminoglykany (velké
molekuly - makromolekuly sloZzenych cukr(), které jsou vedlejSim produktem
chemickych procest v burikach. Jsou béznou soucasti struktury riznych tkani
naseho téla a plni dilezitou roli. Nase télo tyto makromolekuly vyuziva napfriklad
pri stavbé kosti, kloubt, kiize, slach a mnoha dalsich tkani.

u V disledku poskozeni gen( vsak buriky nedokaZou tento enzym vytvorit
oy f r SN \ v dostatecném mnozstvi anebo enzym, ktery vytvori, neni funkéni. Makromolekuly
‘ _.{l J pak nejsou odbouravany, hromadi se v bunikach, narusuiji jejich normalni funkci, coz

Ben, MPS| T i'_ postupné vede k trvalému poskozeni tkani a organd.

Jak se

Priznaky a projevy jsou proménlivé, choroba postihuje kazdého pacienta
jinym zptisobem a v jiném rozsahu. Casto mnohé z p¥iznaki chybi. Mezi
projevy onemocnéni patfi:

Opakované a casté infekce dychaciho ustroji Hydrocefalus
(bakterialni infekce, zanéty nosnych dutin) (s projevy postizeni mozku a nervi)

Zakal rohovky Usni infekce
-------------------- (opakované zanéty stredniho ucha)
Neobvykle tvarované zuby (nespravné
_formovaneé zuby se slabou sklovinou) @' Chrapani
anebo az spankova apnoe (docasné
Pater (chybna stavba patere, 4 preruseni dychani v pribéhu spanku)

Onemocnéni srdce (3elest, oslabeni
srdec¢niho svalu, poskozeni chlopni)

prsty nebo tzv. drapovita ruka)

o d_ef_o_rrr_]oyan_é (_)b_ratl_e)_
&
Ruce (kratké a Siroké, s pahylovitymi 9

Nohy a chodidla Kosti
(stocené palce, vybocena kolena)

Kuze (hrubsi struktura kize, vyraznéjsi
ochlupeni na tvari a na zadech)



Pfi diagnostice pacientu s MPS dochazi
nékdy k zaméné s jinym onemocnénim.

Kvuli podobnosti priznakl a vzacnému vyskytu MPS muze dojit k mylnému zavéru.
Zbystrete pozornost, kdyz Vasemu ditéti diagnostikovali jedno z nasledujicich
onemocnéni, ale pfiznaky choroby se trvale zhorsuji. Nej¢astéji dochazi k zaméné

s témito diagnézami:

Juvenilni idiopaticka artritida (JIA) a revmatoidni artritida (RA)

JIA,RA

Probihajici zanét - zacervenani, otok kloubll nebo
zvySené hodnoty markert zanétu v krvi (napfiklad
CRP)

Ztuhlost kloub(i obvykle rano, v priibéhu dne
ustoupi

Postizeni kloubli miize byt asymetrické (napfiklad
jenom klouby na jedné ruce)

Kostni eroze a degenerativni poskozeni kosti
na RTG* snimcich (obvykle v pozdé&jsim stadiu

MPS

Nepritomnost zndmek zanétu

Ztuhlost kloub je obvykle trvala

Postizeni kloubt je symetrické (napfiklad vsechny

klouby prst na obou rukach)

Bez eroze kosti, ale s rliznymi deformacemi pfi
vyvoji kosti viditelnymi na RTG* snimcich (dysostosis

Zdrava
prenasecka

Dedicnost
MPS jsou dédi¢na onemocnéni
M

zpUsobena mutacemi (zména
dédic¢né informace v genech).
Klinicky se projevi jenom tehdy,
kdyZ jsou u pacienta defektni
obé kopie genu, od matky i od
otce (kromé MPS ll). Jestlize

je defektni jenom jedna kopie,
organizmus je schopny tvorit
enzym, nékdy v mensi mire

nebo méné funkcni, ale staci to,
aby c¢lovék zustal zdravy a bez
priznakd onemocnéni. Pokud
jsou ale defektni obé kopie genu,
tvori se jenom malé mnozstvi
enzymu nebo je enzym nefunkéni
a projevi se priznaky onemocnéni.
Tak se mohou v jedné rodiné

Zdravy
prenasec

Zdravé dité Zdravy asec spolu
25% 50 %

onemocnéni) multiplex) najit sourozenci, ktefi jsou

PostiZzeni o¢i - zanét (uveitida) PostiZeni o¢i - zakal rohovky zdravi, spolu s témi, u kterych se

onemocnéni naplno rozvine.

Onemocnéni se zlepsSuje Iécbou antirevmatiky Onemocnéni nereaguje na Iécbu antirevmatiky Jak se geny prenaseji z generace na generaci, napf. u MPS I.

Dalsi méné casté diagnozy, pri kterych muze dojit k zaméné s MPS:

artropatie; sklerodermie; dermatomyozitida; polymyozitida; rastova bolest.

*RTG - rentgen




Diagnosticka cesta pacientu s MPS
je casto dlouha a klikata, ne vsak

neZdOIatelné! Po kUd mate kVﬁ li VySI(ytu Metoda suché kapky krve - pfi screeningu se v soucasnosti vyuziva jednoduché vysetreni,
vice pFiznaku podezieni na MPS,

které méri aktivitu enzymu a odhali, zda u pacienta nechybi néktery z enzyma nebo nema
snizenou jeho aktivitu. V pripadé pozitivniho nalezu se v laboratori provede i geneticka

infO rm the seo mOinOSteCh diagn OStiky analyza (analyza DNA), pri které se patra po poskozeni genli zodpovédnych za tvorbu

u svého revmatologa!

Selektivni screening - vysetreni téch skupin pacienta,
u kterych je vyssi pravdépodobnost vyskytu onemocnéni
(napriklad pro podobnost priznakt) - pacienti s juvenilni
idiopatickou artritidou, revmatoidni artritidou, se
syndromem karpalniho tunelu a podobné.

Rodinny screening - genetické vysetreni v ramci rodiny,
ve které byla u nékterého z c¢lenl diagnostikovana dédi¢na
nemoc.

Testovani - ke stanoveni diagnézy MPS se kromé
dikladného vysetreni a vyhodnoceni jednotlivych priznaka
VYuZiva i vice zplisobu testovani. Spravny smér pomuze
urcit vysSetreni moci, kde se daji najit specifické latky
vylucované pri MPS - glykosaminoglykany. Pro definitivni
stanoveni diagndzy je zapotrebi najit mutace v genech
pomoci analyzy DNA.

téchto enzyma.

Pro provedeni testu jsou potreba pouze Ctyri kapky krve. Vzorek je nasledné odeslan

lékafem do laboratofe a za nékolik dni aZ tydnd je znam vysledek. V Ceské republice je tato
metoda dostupna pro rlizna vzacna onemocnéni a je bezplatna. Pro Iékare ji
zabezpecuje odborné pracovisté.

- 4 Vice informaci o moznosti
testovani pomoci metody

suché kapky krve Vam poda

1 I Vas osetiujici lékaf.




Vymaluj si rodinlu
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sanofi-aventis, s.r.o., Evropska 846/176a, 160 00 Praha 6, Ceska republika

tel.: +420 233 086 111, fax: +420 233 086 222, e-mail: cz-info@sanofi.com
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Fotografie pacient( jsou pouZity s jejich souhlasem. Urceno pro laickou verejnost. SA N O F I



