Mukopolysackaridos
typ |l

Mukopolysackaridos typ Il ar en medfodd
sjukdom som innebar brist pa ett enzym.
Enzymbristen leder till att mukopolysackarider
lagras in och skadar olika organ. Det paverkar
framfor allt hjarnan. Sjukdomen finns i olika
svarighetsgrader.

Mukopolysackaridos typ III &r érftlig. Det finns mellan 10
och 20 personer med sjukdomen i Sverige.

SYMTOM

Barn med sjukdomen utvecklas till en bérjan normalt. Mellan
tva och sex ars alder avstannar vanligen utvecklingen. Efter
hand kan barnen inte langre gora sddant de kunnat tidigare,
som att prata och gé. Till att borja med brukar barnen forlora
sprakliga fardigheter. Darefter forsimras dven kognitiva
och motoriska funktioner.

De flesta barn med sjukdomen har sémnstdrningar och ar
hyperaktiva. Epilepsi dr ocksé vanligt. En del har sned rygg
och underutvecklade hoftleder. Aven andra leder kan
péverkas, och det gor att rorligheten blir nedsatt. En del har
autism.

Det dr vanligt med infektioner i luftvégarna, till exempel
oroninflammationer. Hos en del paverkas hjértat av sjuk-
domen. Manga har symtom fran magen och tarmarna, som
diarréer. Karpaltunnelsyndrom ar vanligt. Det innebér
smaértor och domningar i hinderna som beror pa att en nerv
vid handleden blir klaimd. En del barn med sjukdomen har
navelbrack och ljumskbrack. Hos nagra forstoras mjilten
och levern.

Senare i sjukdomsforloppet forsamras de kognitiva
formagorna ytterligare och barnen fér en svar intellektuell
funktionsnedsattning.

Personer med mukopolysackaridos typ III har nedsatt
koagulationsforméga i blodet som okar risken for blodningar.

ORSAK

Mukopolysackaridos typ III orsakas av en genfordndring
som leder till enzymbrist. Graden av enzymbrist paverkar

hur svér sjukdomen ar. Svarighetsgraden avgors dven av
sjukdomsformen. Det finns fyra former av mukopolysackaridos
typ III som bendmns typ A, B, C och D. I Sverige ar typ A
vanligast.

BEHANDLING

Mukopolysackaridos typ III gar inte att bota. Behandlingen
inriktas pa att lindra symtomen och motverka medicinska
komplikationer som sjukdomen kan leda till samt ge god
omvardnad och kompensera for funktionsnedséttningar.
Personer med syndromet behdver samordnade insatser
inom flera specialistomraden dér habilitering ingar.

Vid sjukdomen finns en risk for komplikationer i samband
med narkos. Dérfor behdver en narkoslédkare med kunskap om
sjukdomen gora en bedomning infor en eventuell operation.
Fore en operation bor ocksé blodningsrisken beddmas.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Team med sérskild kunskap om sjukdomsgruppen
mukopolysackaridoser finns vid universitetssjukhusen
i Goteborg, Lund och Stockholm.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge végledning och
information om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhillets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

Svenska MPS-foéreningen

Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedséttning

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
mukopolysackaridos typ III som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hélsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstdnd vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for séllsynta
halsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstandet &r reviderad
oktober 2019.
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