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Betegtársaság Hálózat 

• 21 ország MPS, illetve lizoszómális tárolási 

betegség betegtársaság képviselte magát:  

 USA, Anglia, Hollandia, Kanada, Törökország, 

Olaszország, Spanyolország, Schweiz, Ausztria, 

Németország, Lengyelország, Brazília, Japán, 

Indonézia, Taiwan, Belgium, Írország, Norvégia, 

Svédország, Ausztrália, Magyarország. 

• 2013, Osaka, Japan 

• 2014, Bahia, Brazilia 

• 2016, Hamburg, Németország 
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Betegtársasági Példák 

• Csak feltétel nélkül 

• Csak a betegek érdekeit szolgálhatja 

• Pénz a gyógyszercégektől 

– Ausztrália: 1/3 

– UK: kb. 10% 

– Hollandia: max. 25% 



Christine Lavery, UK Patient Society 



Christine Lavery, UK Patient Society 
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Cégek 
• Genzyme – újszülöttkori szűrés 

– Pár USA államban (MPSI, Krabbe, Niemann-Pick, 

Pompe, Fabry) populáció 31%-a,  

– 2-3 mutáció, 1 hordozó / 58,000 

 

• Shire – MPS II, MPS IIIA/B  

– IT-ERT vizsgálatok 

• MPS IIIB – epidemiológiai vizsgálat 

• MPS IIIA - epidemiológiai vizsgálat, IT-ERT 

• MPS II 

– Szelekció, IQ csökkenés (15-30 pt/3 év, vagy IQ<77) 

– Havonta, 6 hónapig (2012 végéig) 

– Biomarkerek vizsgálata (LAMP fehérje) 

Hálózat 2 



Shire humanitárius program 

– Bizonytalan – csak tervezési fázisban van és a kommunikáció nem volt 
megfelelő 

• Szakértői bizottságok döntenének cég által támogatott terápiáról. 

– Mobil/számítógépes app.  
• gyógyszer, kontroll vizsgálatok, gyógytorna, stb.  

– Internetes fórumok létrehozása 
• Személyes info. megszerzése? 

• Olaszoknál a betegtársaság mülköldteti… 

– Fizoterápiás trainingek személyenként 
• Német/oszták példa: inkább a „saját” gyógytornászt tanitatása 

– Váróterem kérdőívek  
• orvos megtudhatja: milyen információra van szükség még 

– Nyomtatott MPS típus specifikus tájékoztatók 
• Saját nyelv, ország specifikus 

– Paciens támogató rendszer: 
• Telefonos segítő-információs szolgálat  





Cégek 

• Biomarin 

– MPS IV „patient outcome study” 

• Eredmények az életminőség függvénében 

– MPS IV A study, phase III (176 gyermek) 

• „jó eredmények”, adatok 2012 vége 

• www.morquiobmrn.com 

• 5 év alatti Phase II 

• „non-ambulatory”, „nem járás képes” study terv 





Tudományos szimpózium 



Szimpózium - MPS VI  

• MPS VI – HSCT és ERT hasonló 

– Vizelet GAG csökkent 

– Fizikális teljesítmény nőtt 

• 12 perces járás teszt 

• 3 perces lépcsőzés 

– Kardiológiai eltérések javultak 

– Csont eltérések, szemészeti eltérések 

kevésbé javultak 

Dr. Vassili Valayannopoulos, Paris 
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Szimpózium - MPS VI  
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Szimpózium 2 

Génterápia 

– „előállított” DNS/gén szakasz a véráramba  

– MPS VI (Nápoly), MPS IIIB (USA) 

 

• virális vektor 
– AAV (adeno associated viral) vektor terápia (metakromasiás 

leukodystrophia - Arylsulfatáz def. egerek). 

– Várható kezdés emberekben 2012 július. (Ankara, Nápoly, 
Rotterdam). 

– AAV vektor jó mivel nem patogén, sejtekben látens, így hosszú 
távú expresszio.  

– Probléma: korábbi infekciók miatt antitest termelés/jelenlét, így 
hatástalan lehet. Nem tudni hányan esnének ebbe a csoportba. 

 

Dr. Tierra Ware, USA 



 





Szimpózium 3 - KIR 

• Szubsztrát redukciós terápia (SRT) 

– Heparan szulfát redukciós gyógyszer 
fejlesztés alatt (Zacheron Pharma) 

– Genistein aglycone „tiszta szintetikus forma”– 
Genistin (sója extrátum) kevésbé hatékony 

• GAG termelést (en bloc) gátolja, minden MPS-ben 

• Vér-agy gáton átmegy 10%-a 
– Max 15mg/ttkg/nap emberekben eddig 

– 150-160mg/ttkg/nap – Manchester 

» Estrogen hatást figyelik 

 

Dr. Brian Biggar, Manchester 





Szimpózium 5 - KIR 

• Intratecalis enzim pótló terápia (IT-ERT) 

– Bejut az agyszövetbe is. 

– Dura vastagság csökkentés - szűkület ↓. 

– Emberi klinikai kísérletek: 

 MPS I (Minnesota - Csontvelő + IT-ERT, UCLA) 

 MPS II (North Carolina, Birmingham, Phase I/II) 

 MPS IIIA (Manchester, Amsterdam, Phase I/II – Intratecalis 

adagoló eszköz)  

 MPS VI (Phase I/II) 

- MPS II, IIIA intratecális alkalmazásra gyártott. 

- MPS I, VI higított 2-3x-ra. 

Dr. Joseph Muenzer, USA 

 



Szimpózium 6 - KIR 

Állatmodellek ritkán mérik fel a funkcionális javulást károsodott egyénekben. 

Kérdéses a követésre alkalmas eszköztár? 

     Dr. Kim Hemsley, Ausztrália 



Szimpózium 7 - KIR 

• KIR (központi idegrendszer) és a vér-agy gát 

– A legtöbb GAG lerakódás a perivascularis terekben 

van. 

– Mannóz-6-foszfát mediált „nagy molekula” 

transcytosist kihasználva „csomagolási” 

módszerekkel ERT átjuthat. 

Dr. David Begley, London 



Begley, Receptor Mediated Membrane Transport 



Szimpózium 10 - KIR 

Dr. Maurizio Scarpa, Padova 



Szimpózium 9 -KIR 

Dr. Maurizio Scarpa, Padova 



Szimpózium 10 

• Lizoszóma aktiváció 

– TFEB gén kódolja a fehérjét amitől:  

az autophagia fokozódik, lizoszomák száma nő, 

és a lizoszómák „kiürülnek” (exocytosis). 

• MPS IIIA 

• MPS I 

• Pompe 

– Nem tudni mi a kiürített anyagok sorsa. 

Dr. Andrea Ballabio, Nápoly 







Szimpózium 11 

• Őssejt transzplantáció 

– A köldökzsinór vér használatát találták 
hatékonyabbnak (magasabb enzim szintek). 

– Heparán szulfát gátolja a beültetett sejtek 
migrációját a csontvelőbe. 

• Ez lehet egy tovább vizsgálandó tényező a 
sikertelen transzplantációnál 

• Somaticus őssejtek „újraprogramozása”  

– Saját sejtekben „génetikai mentés” (rescue). 

– Autológ transzplantáció. 



• GAG tárolás: 

– TLR4 aktiváció 

• TNF-α, IL-1B, RANKL, és más gyulladásos citokinek. 

• Állatmodellek: 

- anti-TNF-α és ERT (enzim pótló terápia) együttes 

alkalmazása. 

- gyulladásos markerek csökkentek, porc és 

csontszerkezet kevésbé károsodott, funkcionális 

javulást mértek, de a növekedésben nem volt 

lényeges változás. 

Gyulladás 

Eliyahu, E, et al., Anti-TNF-Alpha Therapy Enhances the Effects of Enzyme Replacement Therapy in 

Rats with Mucopolysaccharidosis Type VI. PLoS One, 2011, 6:8. (Dr. Calogera Simonaro, USA) 

Szimpózium 12 



Eliyahu, E, et al., Anti-TNF-Alpha Therapy Enhances the Effects of Enzyme Replacement Therapy in 

Rats with Mucopolysaccharidosis Type VI. PLoS One, 2011, 6:8. 

Szimpózium 13 



Eliyahu, E, et al., Anti-TNF-Alpha Therapy Enhances the Effects of Enzyme Replacement Therapy in 

Rats with Mucopolysaccharidosis Type VI. PLoS One, 2011, 6:8. 

Szimpózium 14 



Szimpózium 15 

• MPS IX (familiáris arthritis) 

– Hyaluronidáz hiány 

– Tünetek: 
• Ízületi effuziók 

• Synovialis proliferáció 

• Baker cysták, ganglionok 

• Nincs erózió (kivéve csípő) 

• Visceralis, szemészeti, idegrendszeri érintettség 
nincs  

• Kifejezett gyulladásos jelek nincsenek 

Dr. Barbara Triggs-Raine, Kanada 





Dr. Christian Hendriksz, Manchester 





N-acetylgalactosamine-6 sulfatase 



„Life for MPS Award” 

 

  Michaela Weigl ! 

 

 

  Prof. Michael Beck 



Köszönöm a figyelmet! 

www.mps2012.eu 


