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Mukopolysaccharidosis Il

m lizoszomalis tarolasi betegség, alapja a GAG
progressziv felszaporodasa (dermatanszulfat,
heparanszulfat)

m ritka betegség (1,3 /100 000 ¢lvesziletett f10)
m X-hez kotott recessziv

m 1duronat-szulfat szulfataz enzim deficiencia
m 1917: Charles Hunter: két kanadai 8 €s 10 éves fiu



Tobb szervet érinto, progressziv betegseg
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-cornea homdly csak
mikroszkoposan

-latéidegfd sorvadds
-retinitis pigmentosa

-koldok- és lagyéksérv
-hepato-splenomegalia

-epizodikus, kronikus
hasmenés

. .

?

-rec. felsélégdti
fertdzések

-obstruktiv léguti
betegség

4
1

-alvdsi apnoe,
horkolas

-billenyt(imegvas-
tatagodas stenosissal,
insufficiencidval

-BK hypertrophia

-korai, nem gyulladdsos, |
eredeti izileti merevség és
fajdalom

-flexios kontraktirdk,
ﬁQ”GHOUJJ , karomszerii
ezdeformitas

-kyphoscoliosis
-dysostosis multiplex



A betegség sulyossaganak a spektruma

atmeneti

iduronat-szulfat-szulfataz- deficiencia

-korai jelek és tiinetek -enyhe intellektualis

-sulyos szivtiinetek
-fejlodési elmaradas
-halal az elso két
évtizedben

érintettség vagy normal

-késoi manifeszt.
-normalis intelligen.
-lehet kozel norm.
¢lettartam



Kezelési lehetoséegek

m Enzimpotld kezelés (ERT): idursulfase ( , Shire) -
human rekombinans 1duronat-szulfat szulfataz enzim

m 2006. julius 24.: USA, ELAPRASE® (idursulfase) FDA
engedélyezese

m 2007 ota Europaban

m 2008 ota Magyarorszagon 1s elérheto

m Csontvel Transzplantacio/ Haemopoetikus Osseit
Transzplantatio (BMT/HSCT): nagyon kevés a tapasztalat eddig

0 (Carpal-tunnel-
szindroma, mubillentyli-betiltetés, ortopédial miitétek, gyogytorna)



Betegunk kortorténete

m [I/1. G, 41. hét, , meconiumos magzatvizbol
sc., Apgar 9/10.

m perinatalis adaptacio €s pszichomotoros fejlodese
rendben zajlott

m két eévesen haspuffadas:

m 5 ¢év: adenotomia és gromet elott
vetette fel tarolasi betegseg gyanujat

m 5.5 éves kora oOta részesul



m Ts:23 kg(25-50 pc), H:106 (25 pc)
= hepatomegalia (4 cm)
= mérsckelt splenomegalia

= rovidebb €s vaskosabb
metacarpusok és proximalis percek

= lumbalis gerinc: enyhe foku torsios
scoliosis

= kardiologia: jelentds aorta
Insufficiencia, patologias aorta — és
mitralis b111entyu kisfoka mitralis
Insufficiencia és a normal felso
hataran Iévo balkamra 1izomzat

= szemeszet: korjelzo elterést,
corneahomalyt nem igazolt

= panaszmentes, elenk kisfiu, focizik,
a terhelést jol birja
m 6 perces jarasteszt: normal




Diagnosztika

m 5 ¢vesen:
m (N:4,9-8,0
mg/mmol kreatinin)
= magas aranyu dermatanszulfat- €s heparanszulfat-tirités
= 1duronatszulfat-szulfataz:

m 55 ¢vesen:
= 1duronatszulfat-szulfataz gén mutacidoanalizise:
|
= irodalomban eddig meg nem 1smert
= konzervalt génrégiot érint



Csaladfa-analizis
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TS: 16 kg (10-25 pc), H: 107 cm (25-50 pc), FK: 51
cm (-1SD)

hepatomegalia (3 cm)

Iép nem tapinthato

rovidebb ¢€s vaskosabb metacarpusok €s proximalis
percek, csontkora 3,2 ¢vvel marad el

kardiologia: a bal pst I[V-ben észlelhetd artalmatlan
systoles zorej mellett vaskosabb szerkezetli mitralis
billentyti, mely bearamlasi akadalyt nem okoz

szemeszet: corneahomaly nincs
ortopedia:
= vallizileti kontraktarak
= Perthes-kor
= mko. dysplasias, patologias femurfej, lapos vapate;



Az egyedi méltanyossagu ERT
engedélyezesének ,,allomasai”

2011. szeptember 30: komplett Hunter-diagnosztika,
engedelyezesi kerelem benyujtva

2011. november: felszolitas hianypotlasra (6MWT,
koponya MR)

2011. januar: dontes meg folyamatban

2011. februar 26. ,,Ritka Betegségek Vilagnapja™

m OEP a dontést a NEFMI-nak adta at

m veszelyben forgott az 0sszes ERT engedelyezese

2011. aprilis 14: Elaprase ® mindkét gyermeknek
engedelyezve



Kezelés és Kovetés

m 2011. majus 2. 6ta idursulfase (Elaprase®, Shire)
enzimpotlo infuzios kezelés (0,2 mg/kg hetente egyszer),
Jelenleg 18 hete

m az eddigi kezelesek soran IRR nem alakult ki

m a terapia elkezdésekor €s felevente:
EKG+echokardiographia

hasi UH

legzestunkcio

iziilet1 statusz-felmérés, 6MW T

vizelet GAG-iirités (heparin-cofaktorll-prothrombin komplex)
antitestek

szemeszet

FOG+audiometria

SEP/MR (kraniocervikalis atmenet érintettsége)



Konkluzio

m az eddigi1 adatok alapjan az enzimpotlo kezeles
szubjektiv allapotjavulashoz vezet Hunter-
korban

m mivel a tarolasi betegsegek egyre tobb
formajaban erheto el specifikus, oki terapia, s a
min¢l korabban kezdett kezelés vezet a legjobb
eredmeényhez, a kezelheto korkepek
felismerese, kiszuirese rendkivuli fontossagu



A kihivasok betegsége

Orvos
,,Lehet-e a gyermeknek tarolasi betegsege?”

Az ellato szervezet
Kepzett specialistak

Tudomany
Az egeszsegligyl rendszer

Egeészsegligyl politika - politikal egeszsegugy
A beteg ¢s csaladja



Szakmai - és betegszervezetek

m jelenleg 7 MPSII beteg részesiil ERT
terapiaban Magyarorszagon

m 2011. janius 3.:

m 2011. szeptember 30.-oktober 2.:

= WWW.mpstarsasag.hu



Koszonetnyilvanitas

Az Orvosi Genetikal Intezet csapatanak, akik a
diagnosztikaban, kezeleésben ¢€s kovetesben kozremiukodnek:

= Prof. Dr. Kosztolanyi Gyorgy
Dr. Bene Judit

||

m Szanto Ferencné

m Dr. Aszmann Maria
= Bondor Berta

A kezelest €s kovetest vegzo munkatarsaknak:
m Dr. S6lyom Alexander, Dr. Nyul Zoltan
= PTE Gyermekklinika munkatarsai: Fert6z6 osztaly noverel

= A Mainzi Anyagcsere-Labornak (Prof. Michael Beck)
= A Rostocki Centogene Molekularis Genetikai Labornak
m Shire munkatarsainak:

m Dr. Breznay Ferenc



