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Motoneuron betegséget utanzo
MPSIII

Gal Aniko, Bereznai Benjamin, Molnar Maria
Judit

SE - Molekularis Neurologiai Klinikai és Kutatasi Kozpont
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_— !{namnézis — tunetek 1.

26 éves nobeteg

« Dyscalculia

« 16 ¢éves koratol botladozik, egyre ligyetlenebbek a labai —
fokozott progressziot mutat

« K¢z- ¢s hasizmai gyakran gorcsolnek, gyakran lezsibbadnak

Csaladi anamnézis

* Apai nagyszildk korai halala
« Anya: Diabetes mellitus
 QOccse dyslexias
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 Kifejezett obesitas

« Extrem foku progressziv spasticitas

 Medenceovi 1zmokban €s a vegtagovi 1izmokban
sulyos paresis

* Fv-ban renyhe, av-ban élénk sajatreflexek, mo-on
néma talp

* A vt-ban distalis tipusu hypestaesia

* Anxietas, deprimalt hangulat
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Anamnezis — tiinetek 11.

20 éves ffi (az Occs)

« Lassu mozgasfejlodes

« Sulyos dysgraphia ¢és dyslexia — ezert az 1skolabol kimaradt
 Asthma bronchiale

* Mackos jaras, megallast kovetoen hatrafelé tesz 1-2 1€pést

« Alsovégtagi gyengeség
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= Neurologiai status II.

Obesitas

Distalisan az avt-ban hypotrophias izomzat

Kp. stulyos spasticitas

Medenceovi 1zmokban €s a végtagovi 1izmokban
sulyos paresis

Fv-ban renyhe, av-ban élénk sajatreflex, ko Babinski
tendencia

Ko distalis tipusu hypestaesia



Laboratoriumi

eredmények

CK 349u/l 256U/l

Laktat terhelés normalis -

Hormon Se Osztradiol szint NO6i hormon
vizsgalatok alacsony kotdfeherje alacsony

Lumbalis liquor normalis -




',_. - - TN
& ge Izombiopszia G
o R .,;:"‘1

Fénymikroszkopia

« Kifejezett neurogén karosodas

* Endomysialis mononuklearis
infiltracio

* Tobb 1zomrostban lizoszomalis
aktivitassal rendelkez0 valuolak

Elektronmikroszkopia

 Membrannal kortilvett glikogen
Illetve membranozus testeket
tartalmazo vakuolak

e Subsarcolemmalis plei- €s
megaklonalis mitokondriumok
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Fiatalkori motoneuron betegség??

B-hexozamidaz A szint meghatdrozasa szérumbol

B-hexozamidaz A normal normal
B-hexozamidaz B csOkkent csokkent
B-hexozamidaz A+B normal normal

l

HEXA gén genetikai vizsgalata

l

HEXA geénben patogén mutacio nem i1gazolodott €s
biokeémiailag a heterozigota status nem mutathato ki
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Elektronmikroszkopia

 Membrannal korulvett |
glikogén 1lletve membranozus &
testeket tartalmazo vakuolak |

» Szubszarkolemmalis plei- €s
megaklonalis
mitokondriumok
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Specialis vizsgalatok I1.
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Vizeletbol GAG lirités meghatarozasa

l

7

7 d
Glukozaminoglikan 8,8 0,4
(GAG) (ref: 4,2-6,6) (ref: 4,2-6,6)
Kb. 70% Kb. 25%
Heparanszulfat Heparanszulfat
(ref 90% (ref 90%
GAG mintazat kondroitinszulfat) kondroitinszulfat)
!
MPSIII
!

Enzimaktivitdsok meghatarozasa fibroblastbol
Heparanszulfat gén mutacio elemzés



Birth
I year
34 vears

Mild

Neuromuscular {molor) p

Behavioral problems, 6.8, Sggressit

o~ a Ao

Mental retardation leading to demen

78 vears

Disease-free Phase | Phase 2
period

Severe

20-60 years
Phase 3

Death (late 205-705)
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Betegek tiinetei

* Meglassult motoros fejlodes

« Dyslexia, dysgraphia, dyscalculia — 6-8 évesen
 Spasticitas — pubertast kovetden

 Paresis

* Axonalis neuropathia

Az MPSIII késobbi életkorban is kezdodhet

Motoros tiinetek is dominalhatjak a képet
mentalis retardacio nélkiil




Ko0szonom a figyelmet!!

Elérhetoségiink:

+36-1-459-14-92

molneur@gmail.com
www.molneur.eoldal.hu

gal.aniko@med.semmelweis-univ.hu




