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weesesveasT Drotokollok feldllitasa

* Miért szukséges:
— Nemzetkozi kezelések atjarhatova valnak

— CsOkkenti az emberi mulasztasbol adodo
hianyokat

— Kénnyiti a dontési szituaciokat

* Hatranyai:
— Noveli a felesleges vizsgalatok szamat
— Csokkenti az individualis kezelést
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* Diagnozis felallitasa
e Allapot felmérés
* Terapia meghatarozasa

* Rendszeres felllvizsgalatok, a terapias ut
atgondolasa

e Kiegészitd kezelések

www.heimpalkorhaz hu
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* A fejloédést altalaban az ujabb terapias
modszerek hatarozzak meg

* Befolyasolo tényezb a betegség jobb
megismereése es a tapasztalatok

www.heimpalkorhaz hu
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fejlodése

Fizikalis vizsgalat:
All6 magassag

W24 7 + + -

Ul6 magassag

Spirometria 2 évente 2 évente Evente

Echocardiografia Evente Evente 1-3 évente

Két oldali Evente - -

vérnyomasmeres

6 perces jaras teszt  Evente - Evente és minden
beavatkozas elbtt

3 perces Evente - Evente és minden

|épcsémaszas beavatkozas el6tt
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Neurofizioldgiai
vizsgalatok:

Markol&si teszt Evente Evente -

lzomero Evente Félévente Fizioterapeuta végzi

Reflexek Evente Félévente Fizioterapeuta vegzi
Evente - -

Propriocepci6

Vegetativ rendszer  Evente : _

Eletmind&ség Evente - -
vizsgalatok

Kognitiv fejlédés Evente - -
vizsgalata
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Nyaki felxios- Evente
extenziods rtg

Csontszerkezet Diagnozis Diagnadzis -
vizsgalat felallitasakor felallitasakor
Teljes gerinc rtg Hason fekvd All6 helyzetben 2-3 -
helyzetben 1-2 évente
évente
Teljes gerinc MR 2 évente Diagnodziskor -

www.heimpalkorhaz hu
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* Jelenleg Magyarorszagon nincs altalanos sz(ir6
vizsgalat.

Klinikai tunetek alapjan
felmerdtl az MPS lehetdsége

i | Kdzvetlen enzim aktivitas mérés
Vizelet GAG teszt ; ozvetlen e

l Bizonytalan esetben ...~
vizelet GAG

Kulfoldon enzim szint mérés
(kiveve MPS | —I. Gyerekklinika) Genetikai vizsgalat

 -}

Kalfoldon genetikai vizsgalat

www.heimpalkorhaz hu
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 MPS IVA elkulonitésére alkalmasabb modszer
lehet a Keratan-szulfatok tovabbi szeparalasa

* Uj generacids szekvenlas

www.heimpalkorhaz hu
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wememecer |Jj MPS IV A diagnosztika?

* A betegségben érintett enzim a keratan-szulfat
(KS) lebomlasanak elsb |épéséért felelds

e MPS IV A soran a di-sulfid KS-bol nem
képz6dik mono-sulfid KS

* A kvalitativ GAG vizsgalatok soran 0ssz KS
szintet néznek

www.heimpalkorhaz hu
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* A KS mennyisége a szervezetben a kor
el6rehaladtaval fokozatosan csdkken

e 10-15 éves kor felett az MPS IV A és az
egeszseges populacio KS szintjei kozott mar
nincs szignifikans kilonbség

e Evvel szemben a di-sulfid KS aranya

szignifikansa emelkedettebb az MPS IV A
betegek kozott
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 Miben segithet a tovabbiakban di-sulfid KS
meérése az 6ssz KS-hez képest:

— Egyértelm( elkulonithet6ség a tobbi MPS-tél
* Gyorsabb diagnozis felallitas

— ERT hatasanak kovetésére alkalmasabb lehet

www.heimpalkorhaz hu
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Uj generacids szekvenalas szerepe a

diagnosztikaban
€) Library preparation 5 4 AT AE——
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: { ==== and in Vvitro

adaptor ligation

9 Cyclic array sequencing

emulsion PCR bridge PCR
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weenenese Uj alternativ kdvetési

modszerek
e Arc scannelés

— 3D szoftverrel és egy specialis kamera rendszerrel
1000 ember arcat képezték le, ehhez hasonlitottak
hozza MPS | betegek arcat

— A szoftver segitségével kisz(irhet6k azok a
diszmorfias arcok, melyek MPS | jegyeket
hordoznak magukon

— A vizsgalat soran az ERT, illetve CSVT-n atesett
betegek arc valtozasait kdvették
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, modszerek
e Arc scannelés

— A vizsgalat alkalmas a terapia hatasanak
kbvetésére

www.heimpalkorhaz hu
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MPS | Treatment Monitori ng

PATIENT SCAN l NORMAL EQUIVALENT l DISTANCE MAP OQUTLIER MAP
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Timepoint #3: ERT (6 weeks); BMT (pre); Age 12mths RMSE: 1.258 mm

RSD: 10.431 %
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* Az MPS-k kiséré panaszainak tlneti kezelése

e Legtobb esetben a vaz- izomrendszeri korrekciok
tartoznak ide

e Kardiologiai megbetegedések korrekcioja is
sokszor szukséges
— Leggyakrabban billentyd plasztika
— I,ILVI-ban a szinte mindig el6fordulnak

e Respiratorikus rendszer beavatkozasai
— Tonsillectomia, adenotomia
— tracheostoma
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e MPS I, VI a lenti vizsgalatok 1-2 évente
javagnlfalz

* MPS

» Surface 12-lead: rhythm, conduction blocks, bundle
branch blocks

» Holter 24-hours: rhiythm, heart rate (values and
variability by time and freguency domain),
supraventricular and ventricular arrhythmia

= 20 transthoracic|  posterior wall thickness

« M mode interventricular saptal thickness
left ventricular dimension

= Doppler .. left ventricular masshypertrophy
left ventricular function

» Colour Doppler

« Tissue Dooolar valve thickness and function

www.heimpalkorhaz hu
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MPS fajtaja Cornea homaly | Retinopatia Latoideg
eltérések

Hurler

Hurler—Scheie

Scheie
Hunter

Sanfilippo
A-B-C-D

Morquio
A-B

Maroteaux—
Lamy

Sly
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Nem ismert
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Nem ismert
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protokoll

* Alapvizsgalatok, melyeket diagnoziskor el kell végezni:
— Latasélesség
— Indirekt fényreakcid
— Réslampa vizsgalat
— Szemnyomas mereés
— Pupilla reakcio
— Szinlatas
— Latotér vizsgalat
— Szemfenék vizsgalat
— Pupilla tagitasi teszt

www.heimpalkorhaz hu
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waeomeeer Gerincveld kompressziora

kidolgozott protokoll

* A konszenzus, egyel6re hivatalos formaban
csak MPS Vl-ra szlletett meg, de szerintem a
tobbi MPS-ben is jol alkalmazhato.

* A kovetéshez sziikséges vizsgalatok:
— Flexios-extensios rontgen felvétel
— Nyaki MR neutralis poziciéban
— Kivaltott potencial/valasz vizsgalatok

www.heimpalkorhaz hu
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| + Normal cord function
+ Canal stenosis without contact or compression

LA00EV

« Normal cord function
+ CSF effacement and cord contact

+ Normal cord function
» Cord compression with normal T2, diffusivity, and spectroscopy

THRESHOLD OF CRITICAL CORD COMPRESSION

+ Cord dysfunction, possibly reversible
+ Cord compression with normal T2, but altered diffusivity or spectroscopy

» Cord dysfunction, probably arrestable, may not be reversible
+ Cord compression with abnormal T2 indicating myelomalacia or edema
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kidolgozott protokoll
e Korabban .ara a Torg
aranyt has 2 &
* Ehhez eleg vétel

e Sajnos a fetvereien nem daurdzuivuanak a lagy
szovetek, mely az MPS-ben fokozza a szlkulet
mértéket

* Uj protokoll alapjan MR vizsgalattal kell mérni
a gerinccsatorna atmeérojét

www.heimpalkorhaz hu




KEY
S stenosis A sagittal spinal canal

G GAG deposition B sagittal spinal cord

A=C beszikult gerinccsatorna — indulé elvaltozas, szoros kovetés
A=B a szlkulet mar 6sszenyomja a CSF terét is — sulyos elvaltozas, operacio

szukséges
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Nincs korhatar

6 hdnap mulva 6 havonta

1 éves kor felett Igen Igen 1 év mulva Tlnetmentesség
esetén 3 évente

1 éves kor felett Igen Igen 1 év mulva 1-2 évente

Nincs korhatar Igen Igen 6 hdnap mulva 0,5-1 évente

www.heimpalkorhaz hu
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* Leggyak
lemez.

* Sajnos a
CSVT mellett is, |smetelten térd

Ki
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e Erdemes minden ellatd helynek nemzetkozi
protokollokat alkalmazni

* A protokollok rendszeres frissitése évente
javasolt

* Fontos figyelni a kiegészito terapiak fejlédését
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