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R - :
Hatter

- Minden MPS tipusban van “gyakorlati” (funkcionalis)
izUleti érintettseg

- A hattér mas lehet MPS tipus, biologiai okok, kor alapjan

- A felmérések, vizsgalatok mivolta és rendszeressége
ezektdl is fugghetnek

- A célok Is masok lehetnek
- Terapia hatékonysag (gyogyszeres vagy fizioterapia)
- Mitéti beavatkozas eldontese
- Altalanos allapot felmérés
- Kutatas



Eszkozok

- Fizikalis vizsgalat
- Szakvizsgalat (mozgasterjedelem, korlatozottsag)

- [ziileti mozgasterjedelem (“range of motion”)

- Jaras teszt (6 perces jaras teszt, video/szamitogepes jarasanalizis)

- Eletmin&ség es funkcionalis kérddivek

- Neurologiai vizsgalat
- Képalkoto

- Ultrahang

- Rontgen

- CT

- MRI




Van értelme?

- Terapia vagy van vagy nincs?
- Hatasa mas, mas esetekben. Befolyasolhato ez?

- Van érteleme:
- Uj gyogyszerek
- Uj modszerek
- Uj tanulmanyok
- Uj gyogyszerrendeletek

- Milyen nehézségek aran?
- Utazas
- Terhelés (altatas?, hosszu vagy kellemetlen vizsgalat?)



Hogy valasztjak ki a modszereket?

- Ritka betegsegekben sokszor csak terapias
tanulmanyokban kerul sor standardizalt vizsgalatokra és
modszerek validalasara.

- Most mar a legtobb esetben a gyogyszer
engedelyezésehez kotik a természetes betegseg
lefolyasanak felméreéseét, de itt is nehéz a jo modszer
Kivalasztasa:

- Nagy a valtozatossag tunetekben, sulyossagban, kérban és
kepessegekben.

- Nagy a kulonbség az elérhetd felszerelés és tapasztalat terén az
egyes centrumok, regiok vagy orszagok kozott. (De még kulturalis
kulonbségek is vannak.)




Iranyelvek

- Felmérés 6-12 havonta*, de gyakrabban, ha a tunetek
iIndokoljak:
- ha ismert a csip0 érintettsége, de nincs tunet vagy nincs
rosszabbodas, akkor elég évente felmérni.
- ha a tunetek egyre rosszabbak, vagy ha beavatkozasrol kell
donteni, gyakrabban is indokolt lehet a felmérés.
- Amodszert a riziko és a velt haszon alapjan kell
Kivalasztani:
- Ultrahang kovetes |0 lehet, ha tapasztalt szakember végzi.
- MRI (akar CT) szukseges lehet egy mitet elOkészitéséhez.

*Scarpa M, Almassy Zs, et al. 2011.



Esetek

- Kontrakturak Sanfillipo-korban:
- Szakvizsgalat (mozgasterjedelem) hasznos a kontrakturak

kOvetéséhez.
- Fizioterapia és eszkozOk valtoztatasahoz.

- Fajdalom felmérése a korlatozottsag hatterében
- Gyogyszerek beallitasa

- Csip0 elvaltozas Hunter-korban:
- Szakvizsgalat (mozgasterjedelem) a klinikai sulyossag
megallapitashoz és kovetéshez szukséges.
- Rontgen, majd MRI allapotrogzitéshez (és specialista
véleményezése), majd az eredmeényektdl figgden ismétlés.
Altalanos javaslat ha stabil — 12 havonta.

- Fajdalom felmérése, ha van, gyogyszeres proba (pl. naproxen).



D
Esetek

- Kézfajdalom/csuklo erintettseg MPS I-ben:
- Szakvizsgalat (mozgasterjedelem és carpal tunnel lehet6sége).
- Neuroldgiai vizsgalat, illetve ultrahang/MRI.
- Eszk0z0s, matéti illetve gyogyszeres terapia mérlegelése.

- Nyaki csigolya felmerése Morquio-korban:

- Rontgen, de MRI is szukséges lesz legalabb elsd tunetek
megjelenésekor.



- Ne varjak, hogy az orvos észrevegye a kulonbséget a mozgasaban.

- Lehet, hogy van lehet6ség (vagy lesz) specialis terapiara, ezert fontos
emliteni és figyelni a valtozasokat.

- Nem mindig szukséges bonyolult vagy rizikoval jaro felmeérés, ha van
ra specialista, aki tanacsokat tud adni (vagy kérni).

Koszonom a figyelmet!



