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MPS diagnozisanak menete

Fizikalis vizsgalat
Kepalkotas

— Rtg

— UH

— CT, MRI

Vizelet GAG
Enzimszintmeghatarozas
Mutaci0 analizis



Dysostosis multiplex

* Koponya
* macrocephalia, dyscephalia
 Jalaku sella
* vastag boltozati csontok

* Rovid csovescsontok
* Megrovidiilés
* metaphysealisan kiszelesedés
 epiphysealis dysplasia

 all. - V. metacarpusok proximalis részének elvekonyodasa



Normal (a)
¢s J alaku (b,c) sella

S.Palmucci et al: Imaging findings of mucopolysaccharidoses: a pictorial review
Insights Imaging (2013) 4:443-459




MPS 1. MPS I1.
2,5¢ev 10,5 ev




MPS 11 MPS 11
1év

MALESH ARSENIY HEIM PAL GYERMEKKORHAZ

4 B, F.UKROI0219 Losey CARESTREAM HEALTH DRM®-1
MALEEH VAN HEIM PAL GYERMEKKORHAZ E"” o ﬂﬁég&;gfﬁf&
1Y Gh M UKR120229 Lossy CARESTREAM HEALTH DRt e il b
511 08/12/13 12:32:38 AcoH. 428496 " % Pixel
Leterality: U DEFENT ARNIKO Megiekintes ppefiaja: OLDALS
Accd 42909 29% Pixel Sorozatleirdsan LEALSO
Megiekintes pozicigja: OLOALS ez
Sorozat leirgsa OLDALSO
£2=12

b cr;

A
-~

Relativ rontgenexp. 1868

S

Felstiv rintgenexp. 1908




MPS III MPS 111
3ev 10,5 ev




MPS 11

HEIM FPAL GYERMERKORHAL
CARESTREAL E;%LTH W=
g 2;;313 123874
ENT ANIKD
1% Pixel

- SH VAN

v rantEnexpa e _ WY T

WA

MPS 11
4 ev

MALESH aRSEMMY HEM FaL GYERMEL
4y Bk F.LKR090219 BEs s —— CARE::TF{EAM HEAL
3l g o120
Laterality: L) BEFE]
AccH 42896

Megtekintes pozicioja. =S
Sorozatleirdsal FA
I=T2

Fielathv rintgenexp. 1H85



MPS 11. 8,5 -10,5 év

h —




MPS III.
3.5¢v




Dysostosis multiplex

 Mellkas

» Kiszélesedett, szalagszeri bordak
* kiszélesedett kulcscsont (proximalis harmad)

 vaskos scapula

* Gerinc
* Gibbus
« ovalis (bikonvex) csigolyak
* megrovidiilt csigolyatestek
 horgas csigolyak ( D-L régio )
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Dysostosis multiplex

e Csip0o
* kicsiny, kioblosodott csipOlapatok
* coxa valga
 femurfej epiphysisének dysplasiaja (aszeptikus necrosisra hasonlitd
eltéres)

e Hosszu csOovescsontok

* Hosszrovidiilés

* tObbsz0r0s, szabalytalan kiszélesedés a diaphysisen
« corticalis elvékonyodas

 veldlr tagulata

* radius ulna irdnyaba gorbiil: V alak

» szOgletes humerusfej



Normal (a)
¢s MPS betegek (b,c,d)

csipd rtg felvételel

S.Palmucci et al: Imaging findings of mucopolysaccharidoses: a pictorial review
Insights Imaging (2013) 4:443-459
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OSSZEFOGLALVA

MPS I: 0sszes leirt dysostosis, sulyos
formaban e

ML: periostealis csontkeépzes (elso hat
honap!), I. tipushoz hasonlo, koran jelentkezd

MPS II: 1.-hez hasonld, A tipusban stulyosabb,
B-ben enyhébben lathato

MPS III: hosszu €s rovid csovescsontok
elvaltozasa enyhébb

MPS 1V: lapos csigolyatestek, dens epistrophei
fejletlensége, koponyan enyhe elvaltozasok,
igen kifejezett coxa valga, csipOdysplasia,
jellegzetes csuklo €s agyeki gerincdeformaitas

MPS VI: 1. tipushoz hasonlo




MPS CT-MR tiinetei :

* boltozat megvastagodasa
» csokkent T2 kontraszt a SZA-FA Kkozott

* multiplex pontszeru-radialis liquor-
azonos T1\-T27T géc féleg a PO FA-ban

 lyukasztovas-szeru elvaltozasok a corpus
callosumban azonos jelmenettel



MPS CT-MR tiinetei:

« paraventricularis foltos vagy osszefolyo,
liquortél eltéré T14-T2T gocok a FA-ban
(foleg MPS I-ben és 11-ben)

 kamratagulat £ liquortér tagulat

* lépesmez-szeru lyukak a torzsducokban
(ritka, MPS I-ben és 11-ben)

* meningealis megvastagodas



Sagittalis sikban szogletes

koponya I
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Normalis oldalkamrak a sulyos







S0k

Sulyos elvalia







Belso encephalokele

a b

S.Palmucci et al: Imaging findings of mucopolysaccharidoses: a pictorial review
Insights Imaging (2013) 4:443-459



MPS CT-MR tiinetei:

CC atmenetben subluxatio dens hipo-
vagy aplaziaval

dura megvastagodas

csigolya rendellenességek

lagyreész megvastagodas miatt beszukult
pharynx



MPS 1V, norm C deet .
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CC datmenet
besziikiilése,
csigolya
deformitas

S.Palmucci et al: Imaging findings of mucopolysaccharidoses: a pictorial review
Insights Imaging (2013) 4:443-459



MPS CT-MR tiinetei az

irodalomban:
.

MPS IH macrocrania, vaskos dura, perivasc. lyukak,

konkav/horgas DL csigolyak, gibbus, scoliosis
MPS 11 vaskos dura, perivascularis lyukak
MPS 111 corticalis atrophia
MPS 1V atlantoaxialis subluxatio, GV sériilés
MPS V1 vaskos dura, szalagos instabilitas,

subluxatiok, FA 1éziok

MPS VII dens hypoplasia




F periventr. FA alig sejthetéen v
enyhén jelfokozott: 100%

PO FA Kifejezetten kéros: 50% enyhén
koros csak a TMA-ban: 50%

perivascularis lyukak: 100% (egy
esetben sok nagy, a tobbinél Kicsik a
TMA-ban, de némelyik PD-n is
jelfokozott (a CT-n nem itélheto meg)



Kozos kepalkoto
Jellegzetessegek

Sagittalis sikban szogletes koponya
Peritrigonalis (PO) FA T2 7, illetve
hipodenzitas CT-n

ugyanott tagult, esetenként
PD/FLAIR is T perivascularis terek



