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W maju obchodzimy Swiatowy Dzieii Budowania Wiedzy o Mukopolisacharydozie. To rzadka choroba,
diagnozowana w wieku dziecigcym, cho¢ przed postawieniem ostatecznej diagnozy pacjenci odwiedzaja
Srednio od 6 do 13 specjalistow, a 1 na 7 z nich rozpoznanie otrzyma dopiero po osiagnigciu szostego
roku zycia.

Nazwa choroby pochodzi od mukopolisacharydéw (inaczej glikozaminoglikanéw), bioracych udziat w
tworzeniu tkanki facznej. Btad genetyczny powoduje, ze organizm nie potrafi roztozy¢ nadmiaru
mukopolisacharydow, przez co odktadaja si¢ one w ré6znych narzadach ciata, powoli je niszczac.

Objawy mukopolisacharydozy

Mukopolisacharydoza jest choroba postepujaca o roznorodnym przebiegu i szerokim spektrum objawow.
Czegsto wystepuje jednak charakterystyczne pogrubienie rysow twarzy oraz zmiany kostne, powodujace
deformacje 1 niesprawnos¢ ruchowa.

— W najczestszych postaciach mukopolisacharydoz pierwsze objawy pojawiajq sie zazwyczaj w okolicy 3.
roku Zycia. Dochodzi do spowolnienia i zahamowania wzrostu, pojawiajq sie deformacje kosci, np. klatki
piersiowej i przykurcze stawow. Zmianom towarzyszy¢ moze miedzy innymi zmetnienie rogowki i
ostabienie stuchu, typowo wystepuje uszkodzenie zastawek serca. Rozwdoj intelektualny zaleiny jest od
typu choroby. W najciezszych przypadkach jest gteboko opozniony, jednak osoby z lzejszymi postaciami
mukopolisacharydoz dozywajq wieku dorostego i sq sprawne intelektualnie. W wieku dorostym nasilajq
sie natomiast dolegliwosci ze strony kosci i stawow a pacjenci czesto majq trudnosci z chodzeniem —
informuje prof. dr hab. n. med. Mirostaw Bik-Multanowski, specjalista z zakresu pediatrii 1 genetyki
klinicznej wspotpracujacy z Fundacja Saventic, ktora zajmuje si¢ diagnoza chordb rzadkich.

Wiedza na temat choroby ma kluczowe znaczenie dla poprawy sytuacji pacjentow, poniewaz ciagle
duzym problemem pozostaje wlasciwa diagnostyka.

Rézne typy choroby

Na Swiecie zarejestrowanych jest siedem typow mukopolisacharydoz, jednak w Polsce potwierdzono
dotad przypadki pigciu z nich.

Jedna z czesciej wystepujacych mukopolisacharodyz jest mukopolisacharydoza typu III — cierpi na niego
jedna na 70 tys. os6b. Inaczej nazywana zespolem Sanfilippo, uwazana jest za jedna z najbardziej
agresywnych form choroby. Pacjenci z najci¢zszym typem Illa umieraja zwykle w drugiej dekadzie
swo0jego zycia.

Raz na 100 tys. przypadkow zdarza si¢ mukopolisacharydoza typu I, ktora przybiera¢ moze trzy postaci:
choroby Hurler, choroby Hurler 1 Scheie oraz choroby Scheie. R6znia si¢ one migdzy sobg stopniem
nasilenia objawow. Ponad potowe wszystkich przypadkéw stanowi jej najcigzsza postac, czyli zespot
Hurler. Wystapienie tego zespotu wiaze si¢ ze znacznym skrdceniem oczekiwanej dtugosci zycia
pacjentow, ze wzgledu na powazne powiklania mézgowe, sercowo-naczyniowe, jak i ze strony uktadu
oddechowego.

Mukopolisacharydoza typu II, znana rowniez jako choroba Huntera wystgpuje w Europie u jednej na 140
tys. osOb, jednak w Polsce jest czgstsza od pozostatych mukopolisacharydoz. Wigkszos$¢ przypadkéw ma
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niestety ci¢zki przebieg. Na chorobe zapadaja gtéwnie chiopcy. Kobiety pozostaja bezobjawowymi
nosicielkami uszkodzonego genu, cho¢ znane sa pojedyncze przypadki wystgpowania schorzenia rowniez
u nich.

Pozostate typy choroby to choroba Morquio (MPS 1V), zespét Maroteaux-Lamy’ego (MPS VI), zesp6t
Sly’a (MPS VII), 1 najrzadziej wystepujaca choroba Natowicza (MPS IX).

Mukopolisacharydoza jest choroba dziedziczna

Cho¢ mukopolisacharydoza wystepuje rzadko, znacznie wigcej 0s6b moze by¢ nosicielami genu z
mutacja, ktéra odpowiada za jej rozwoj. Bycie nosicielem oznacza, ze nie jest si¢ dotknigtym choroba, ale
wadliwy gen mozna przekazaé potomstwu.

— Mukopolisacharydoza dziedziczona jest gtownie w sposob autosomalny recesywny, co oznacza, Ze aby
dziecko zachorowato, musi otrzymac od kazdego z rodzicow po jednej wadliwej kopii genu. W wiekszosci
przypadkow, jesli odziedziczy ono jednq zmieniong kopie i jednq prawidtowq, bedzie zdrowym
nosicielem, gdyz prawidtowa kopia réownowazy obecnosé tej wadliwej. Jest to stosunkowo dobra
wiadomos¢ — nosicielstwo jednego z rodzicow nie przesqdza o wystgpieniu choroby u dziecka — thumaczy
prof. dr hab. n. med. Mirostaw Bik-Multanowski.

Problem pojawia si¢ natomiast wtedy, kiedy obydwoje z rodzicéw posiadaja wadliwy gen. Wyjatek
stanowi tutaj mukopolisacharydoza typu II, ktorej dziedziczenie sprz¢zone jest z chromosomem X. Stad
wystepuje ona gtoéwnie u chlopcow, ktérzy maja tylko jeden taki chromosom 1 moga odziedziczy¢
chorobg po mamie begdacej nosicielka mutacji (kobiety posiadaja dwa chromosomy X).

Diagnostyka i leczenie

Mukopolisacharydoza jest stosunkowo tatwa do potwierdzenia w badaniach laboratoryjnych, jednak jej
rzadkie wystgpowanie w potaczeniu z niska Swiadomos¢ istnienia tej choroby sprawia, ze proces
diagnostyczny zajmuje czasem wiele lat.

— Rutynowo stosowanq metodq diagnostyczng jest oznaczenie mukopolisacharydow w moczu 7
okresleniem ich rodzaju oraz badaniem aktywnosci enzymow rozktadajqcych mukopolisacharydy.
Uzupetniajqcq metodq stosowanq rownie? do okreslenia nosicielstwa, jest identyfikacja mutacji, czyli
analiza DNA izolowanego na przyktad z probki krwi pacjenta — informuje prof. dr hab. n. med. Mirostaw
Bik-Multanowski. Ze wzgledu na to, ze mukopolisacharydozy sq bardzo rzadkie a objawy wystepujqce u
matych dzieci poczatkowo sq dyskretne i mato specyficzne, czesto okazuje sie, Ze uzyskanie diagnozy nie
jest tatwe. Jezeli mamy podejrzenie, Ze ktoS z naszych bliskich choruje na mukopolisacharydoze,
powinnismy omowié problem z lekarzem. Przed wizytq u lekarza mozna rowniez sprobowac zweryfikowacé
swoje podejrzenia np. w Fundacji Saventic, ktora pomaga w diagnostyce chorob rzadkich, m.in.
mukopolisacharydoz — dodaje ekspert.

Obecnie nie istniejg skuteczne terapie hamujace lub cofajace chorobg. Ze wzgledu na to, ze jest to
choroba genetyczna, wyleczenie nie jest mozliwe. Chorzy moga korzystac jednak z leczenia
nastawionego na tagodzenie objawéw. W niektorych typach mukopolisacharydozy wykorzystuje si¢
przeszczep szpiku. Stosowana jest takze tzw. enzymatyczna terapia zastgpcza, polegajaca na
bezposrednim dozylnym podawaniu oczyszczonego enzymu rozktadajacego gromadzace si¢ w
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organizmie mukopolisacharydy.
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