Mukopolysackaridos
typ VI

Mukopolysackaridos typ VI ar en medfodd
sjukdom som innebar brist pa ett enzym.
Enzymbristen leder till att mukopolysackarider
lagras in och skadar olika organ. Graden av
enzymbrist paverkar hur svar sjukdomen ar. Den
intellektuella utvecklingen paverkas inte.
Personer med sjukdomen har ofta gemensamma
utseendemassiga drag som med tiden blir tydligare.

Mukopolysackaridos typ VI ar arftlig. Det finns nagra fa
personer med sjukdomen i Sverige.

SYMTOM

Sjukdomen péverkar framfor allt skelettet, hjértat och
lungorna men ocksa andra vivnader. Manga har ocksa
nedsatt syn och horsel.

Enzymbristen gor att lederna blir stela. Forandringar i
ryggraden kan leda till att ryggen blir sned eller att brost-
ryggen far en 6kad bojning. Hoftlederna kan bli instabila
och gér latt ur led. Fran sex till atta ars alder véxer perso-
ner med sjukdomen langsamt och blir kortviaxta.

Hos de flesta paverkas hjértat, ibland tidigt i barndomen.
Manga har tranga luftvigar och far aterkommande luftviags-
infektioner. En del har andningssvarigheter. Senare i livet
kan hjért- och lungfunktionen férsdmras av att brostkorgen
ar stel och trang.

Synnedsittningen som manga har beror ofta pa grumlingar i
hornhinnan. Andra orsaker ar gron starr, skador pa synnerven
eller forandringar i ndthinnan. En del far horselnedséttning
efter upprepade droninflammationer. Horselnedséttningen
kan ocksa bero pa att horselnerven ar skadad.

Manga har karpaltunnelsyndrom. Det innebdr smértor
och domningar i hinderna som beror pa att en nerv vid
handleden blir klamd. Hos en del paverkas hinnorna runt
halsryggmargen. Det leder till nedsatt muskelkraft i armarna
och benen. Levern och mjilten kan forstoras. Ofta bildas
brack som navelbrack eller ljumskbrack.

ORSAK

Mukopolysackaridos typ VI orsakas av en fordndring i en
gen som gor att enzymbristen uppkommer.

BEHANDLING

Mukopolysackaridos typ VI gér inte att bota, men det finns
behandlingar som till viss del kan bromsa sjukdomsutveck-
lingen. Vanligast dr enzymbehandling som ofta pagar under
hela livet. Aven stamcellstransplantation ir en méjlig
behandling. Personer med syndromet behdver samordnade
insatser inom flera specialistomraden dér habilitering ingér.

Mukopolysackaridos typ VI 6kar risken for komplikationer
i samband med narkos. Darfor behdver en narkoslékare
med kunskap om sjukdomen gora en bedémning infor en
eventuell operation.

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
fé olika typer av stdd och insatser. Mer information om
samhdllets stdd finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand under
”Sambhéllets stddinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

Svenska MPS-foéreningen

Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedséittning

Riksforbundet Sillsynta diagnoser

LAS MER

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

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstindet &r reviderad
januari 2019.
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