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Li1zoszoOmalis betegsegek eloszlasa

Lysosomal Storage Disorders
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Rovid vazlat
MPSIVA:

— klinikai tinetek
— pathomechanizmus
— kezelési lehetOségek

egy magyar Morquio beteg torténete

gerincsebészeti tapasztalatok egy specialista
centrumban

ERT lehetOsegek
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Tobb szervet érintd, progressziv betegség
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Klinikai tuiinetek

m csontfejlodesi zavar: nyaki gerinc
m szivbillentyli-megvastagodas
m cardiomyopathia

m fogallasi rendellenesseg Normal

m hordo alaki mellkas Intellektus!!!

m alacsonynoves
m Kyphoscoliosis
m gerincvelo kompresszio

m nagyizuletekben kontraktara, laza kisizuletek



Csontdeformitas MPSIVA
betegségben

ovalis csigolyatestek eliils6 kamposodassal
univerzalis platyspondylia : pathognomikus
hosszu csoves csontok rovidebbek €s vaskosabbak
odontoid hypoplasia gyakori

az odontoid nyulvany instabilitasa+inak lazasaga életveszélyes
atlantoaxialis subluxatiohoz vezethet

az atlantoaxialis Instabilitas és progressziv myelopathia a
legsulyosabb kovetkezmeny

gerincvelokompressziot okozhat: C1-C2 instabilitas és az
extraduralis lagyszovet hypertrophia a gerincveld elott a felsé
nyaki csigolyaknal






Terapias lehetoségek

m Szupportiv kezeles:
= Fiziotherapia
= Ortézisek viselese
= Mutetek:
= craniocervikalis dekompresszio
= terdmiuitetek

m Enzimpotlo Terapia: klinikai fazis alatt



Betegiink kortorténete

m R.T., jelenleg 16 éves, 22 kg, 100 cm, FK: 55 cm
(>+2SD)

m 8 hénaposan: gibbus, csont-Rtg: MPS?
m 8 evesen: MPS Tarsasag: kivizsgalas Heim Pal
Korhazban és SE 11. sz. Gyermekklinikan

m enzimaktivitas és mol.gen. Grazban: MPSIVA
m bicuspidalis aorta-billentyt
® cornea homaly

m ocerinc MR: canalis spinalis nagyfoku szukilete



Csaladfa
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Ut a szakért6i kozpontba:
craniocervikalis dekompresszio

2011. augusztus, osztrak MPS talalkozo:

m Dr. Christina Lampe, Villa Metabolica:
gv. kompresszio jelei

2011. 6sz, gerinc MR: canalis vertebralis
nagyfoku sziikiilete a cervicalis és thoracalis
szakaszokon myelopathia nélkiil

. , : . ) Prof. Manfred
magyar idegsebeszeti szakvelemenyek Schwarz

kerése: Mo.-n nincs elegend6 szakmai idegsebész
tapsztalat és nem adottak a targyi feltételek
m Prof. Doczi Tamas
= Prof. Bognar Laszlo

2012. aprilis 30. ,,S2”” nyomtatvany: OEP
tamogatas




m 2012. majus: elojegyzett mutetr idopont a HSK
Klinikan Wiesbadenben: mutét elhalasztva

m bronchitis, jobb oldali rekeszbénulas
m Sulyos restriktiv 1égzészavar
m Sulyos atlanto-axialis instabilitas

m 2012. augusztus 20.: Ujabb kivizsgalas a
Wiesbadeni klinikan

® aug. 22.: mutet: craniocervikalis dekompresszio
nelyett GAG-felrakodasok letisztitasa
m postop. szovodmények. pneumonia , tartos gépi
I¢legeztetés, tracheostoma, sebfertdzes




Enzimpotlo kezelés MPSIVA-ban

m MorCap

tanulmany: (BioMarin):

m Fazis I/I1; lezarva

= MORO0O04:
m Fazis II1.: 10 honapja randomizalt placebo-

kontro]

lalt enzimpotlo terapia tanulmany

m |76 M
A RVE

PSIV beteg, 31 anyagcserekozpont
sulyos allergia

m Egyeb tanulmanyok:

m 15 beteg: termeszetes lefolyas

m 15 jara

skeptelen beteg: alternativ tesztprotokoll

= 5 ¢v alatti betegek kezelése



Enzimpotlo kezelesek lizoszomalis
tarolasi betegsegekben

 MPS I: 2003-t0l: Aldurazyme®
 MPS II: 2005-t4l: Elaprase®

* MPSIV: kifejlesztes alatt, klinikai
tanulmanyok II./II1. fazis (Norcap Studie)

 MPS VI: 2006-t0l: Naglazyme®

» Fabry-kor: Fabrazyme®, Replagal®

» Gaucher-kor: Cerezyme®, Vpriv®,

* Pompe-kor: Myozyme®, Lumizyme®



Hol vannak kezelt MPS betegek
Magyarorszagon?

MPSI Elméleti prevalencia 1: 200 000 — 50 beteg



Lizoszomalis tarolasi betegségek szurése

Josa Andras Korhaz, Nyiregyhaza
KBMP, DEOEC, Debrecen
Gyermekklinika, Szeged

Josa Andras Korhaz, Nyiregyhaza



Fabry, Pompe, Gaucher, MPSI, Krabbe: SE
I. sz. Gyermekklinika, Anyagcserekozpont
(szuirOpapir)

(pl. Grazi

Anyagcserelabor, Villa Metabolica Mainz,
Sahlgren, Molndal, Centogene Rostock)

(Centogene
Rostock, Grazi Anyagcserelabor, Hamburg)



Az LSD csapat Pécsett

Orvosi Genetikai Intézet Gyermekklinika

e Diagnosztika * Diagnosztika

* Genetikai vizsgalat * Kezelés

e Gondozas

e Tanacsadas
e Rehabilitacid

* Pszicholdgia




Elerhetosegunk...

Dr. Nyul Zoltan infektologiai €s immunologiai
szakrendelése (507-533)

osztalyos kivizsgalas: Dr. Nyul Zoltan, Dr.
Solyom Alexander (507-533)

Kardiologia:

— Dr. Torok Katalin

— H, Sz: 8-16: 535-900/37874

Genetikail tanacsadas:

— Dr. Hadzsiev Kinga, Dr. Komlosi Katalin
—H, K, Sz, P: 8-16, 535-976



Koszonetnyilvanitas

m Az Orvosi Genetikal Intézet csapatanak, akik a diagnosztikaban,
kezelésben és kovetésben kozremukodnek:
= Prof. Dr. Kosztolanyi Gyorgy
= Dr. Bene Judit
Szanto Ferencné
Dr. Aszmann Maria
Bondor Berta
Kelemen Lilla

m A diagnosztikat, kezelest €s kovetest vegzett munkatarsaknak:
Dr. Almassy Zsuzsanna

Prof. Eduard Paschke

Dr. Doczi Tamas

Dr. Bognar Laszlo

= A Mainzi Anyagcsere-Labornak (Dr. Christina Lampe)
m HSK Kliniken Wiesbaden, Prof. Manfred Schwarz



