Mukopolysackaridos
typ IV

Mukopolysackaridos typ IV (MPS IV) ar en
arftlig sjukdom som innebar brist pa ett enzym.
Det leder till att de mukopolysackarider som
normalt bryts ned av enzymet inlagras i kroppen
och skadar olika vavnader och organ.
Sjukdomen finns i tva former, typ A och typ B,
med liknande sjukdomsbild, men olika genetisk
bakgrund. Typ A ar vanligast.

Den exakta forekomsten av MPS IV ér inte kdnd men
sjukdomen, dven kallad Morquios sjukdom, &r mycket
séllsynt. Uppskattningsvis finns sjukdomen hos mindre &n
tre barn per miljon fodda. I Sverige kdnner man till ett
drygt 10-tal personer med MPS IV, samtliga med typ A.

SYMTOM
Symtomen domineras av paverkan pé skelettet, med stora
individuella variationer i sjukdomsbild och svérighetsgrad.

Barn med sjukdomen verkar till en borjan friska. Fran ett
till tre ars alder borjar forandringar av skelettet ge symtom
som felstéllningar i knéleder, onormala krokningar i rygg-
raden och avstannad ldngdtillvdxt med kort bél och kort
hals. Skelettférandringarna blir med aren alltmer framtré-
dande.

Alla med sjukdomen har svaga ledband (ligament),
vilket medfor verrdrliga leder.

En allvarlig komplikation till sjukdomen ar forskjut-
ningar mellan ryggkotorna i nacken, med fortringning av
ryggmirgen som kan medfora allvarliga neurologiska
komplikationer.

Liksom vid &vriga MPS-sjukdomar kan hjartfunktionen
paverkas. Horselnedsittning dr vanligt, liksom synnedsétt-
ning till foljd av inlagringar i hornhinnan.

ORSAK

Typ A orsakas av brist pa enzymet galaktosamin-6-sulfatas

och typ B av brist pa enzymet beta-galaktosidas.
Sjukdomen &r arftlig. Bada fordldrarna &r i regel anlags-

barare och sannolikheten for att fa ett barn med sjukdomen

ar da 25 procent.

BEHANDLING

Det finns ingen behandling som botar MPS IV. Insatserna
inriktas pa att lindra symtom, kompensera for funktions-
nedsittningarna och forsdka underlétta i vardagen.

Personer med sjukdomen behdver samordnade insatser
inom flera specialistomraden dér habilitering ingér.

Symtom frén skelett och leder finns hos alla med sjukdo-
men, vilket gor att de flesta ndgon géng behdver genomga
en ortopedisk operation.

Vid MPS 1V finns en risk for komplikationer i samband
med narkos. Darfor behéver en narkoslédkare med kunskap
om sjukdomen gora en bedomning infor en eventuell
operation.

Enzymet galaktosamin-6-sulfatas har kunnat framstéllas
pa konstgjord vig och finns registrerat som ldkemedel.
Behandlingen rekommenderas &n s lidnge inte i Sverige,
framst for att likemedlets effekt inte anses motsvara
kostnaden.

RESURSER

Team med sérskild kunskap om sjukdomsgruppen
mukopolysackaridoser finns vid universitetssjukhusen i
Goteborg, Lund och Stockholm.Vid universitetssjukhusen
finns ocksé Centrum for séllsynta diagnoser (CSD). De kan
ge vagledning och information om séllsynta hélsotillstand.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser fran samhillet. Mer
information finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om
séllsynta hélsotillstind under Samhdllets stodinsatser.

INTRESSEORGANISATIONER
» Svenska MPS-foéreningen

* Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsittning

» Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn och Ungdomar
* Neuro

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
mukopolysackaridos typ IV i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstind. Se vidare:
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna 1 kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta héilsotillstand
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.
E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum

Reviderad februari 2021.
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