ERKENNEN SIE
MORBUS HUNTER?

Morbus Hunter kompakt - friih erkennen, friih handeln
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GRUSSWORT

Sehr geehrte Arztinnen und Arzte,

erkennen Sie Morbus Hunter?

Mit dieser Broschire mochten wir Sie bei der Diagnose dieser seltenen und meist schwerwiegenden
Erkrankung unterstutzen. Die Symptome von Morbus Hunter sind nicht leicht zu erkennen: Sie sind
vielfaltig und gehen mit typischen Kindheitsbeschwerden (meist im Kleinkindalter) einher. Deshalb
bleibt die Erkrankung in vielen Féllen lange unerkannt.”® Dabei ist gerade bei Morbus Hunter eine frih-
zeitige Behandlung fur Betroffene Uberlebenswichtig.®*

Wie Sie die seltene Erkrankung in der Praxis erkennen und welche Untersuchungsschritte Sie bei
Verdacht einleiten sollten, haben wir in dieser Broschire zusammengestellt.

Bei weiteren Fragen wenden Sie sich an die zustandigen AuBBendienstmitarbeitenden.

Mit besten GriiBen
Ilhr Takeda-Team
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Mukopolysaccharidosen (MPS) im Uberblick

Wissenswertes fiir Neurologen

Wissenswertes fiir Padiater

Wissenswertes fiir die HNO-Heilkunde

Wissenswertes fiir Kardiologen

Wissenswertes fiir Rheumatologen

Kasuistiken - Erfahrungen von Angehérigen zu MPS Il
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MUKOPOLYSACCHARIDOSEN (MPS)

Morbus Hunter ist eine erblich bedingte Stoffwechselerkrankung aus der Gruppe der Mukopoly-
saccharidosen (MPS).” Zu den MPS zahlen zurzeit 7 verschiedene genetische Stoffwechselerkran-
kungen, die eine Storung des Glykosaminoglykan(GAG)-Katabolismus gemeinsam haben.’

Jeder MPS-Form liegen Genmutationen zugrunde, die den Mangel oder das Fehlen eines oder
mehrerer bestimmter Enzyme auslésen, welche am Abbau der GAG beteiligt sind.® Dadurch kommt
es zur Akkumulation von GAG in den Lysosomen im Gewebe und den Organen des gesamten
Korpers und fuhrt so zu progredienten Organschadigungen.®® Daher bezeichnet man diese Erkran-
kungen auch als lysosomale Speicherkrankheiten.®

Da der gesamte Korper betroffen sein kann, spricht man von einer Multisystemerkrankung.’
Die verschiedenen MPS-Formen werden in die Krankheitstypen | bis VIl eingeteilt (siehe Tabelle).®
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Morbus Hurler (MPS IH) a-L-Iduronidase

Morbus Scheie (MPS 1S) a-L-Iduronidase

Morbus Hurler-Scheie (MPS IH/S) a-L-lduronidase

Morbus Hunter (MPS 1) |duronat-2-Sulfatase

Morbus Sanfilippo Typ A (MPS III1A) Heparansulfatsulfamidase (SGSH)

Morbus Sanfilippo Typ B (MPS 11IB) a-N-Acetylglukoseamidase (NAGLU)
Acetyl-CoA

Higiols e2millipe WD G (e lle) a-Glukosaminid-N-Acetyltransferase (HGSNAT)

Morbus Sanfilippo Typ D (MPS IlID) N-Acetyl-Glukosamin-6-Sulfatsulfatase (GNS)
Morbus Morquio Typ A (MPS IVA) N-Acetyl-Glukosamin-6-Sulfatsulfatase (GNS)
Morbus Morquio Typ B (MPS IVB) B-Galactosidase

Morbus Maroteaux-Lamy (MPS VI) Arylsulfatase B

MPS Sly (MPS VII) B-Glucuronidase

Morbus Natowicz (MPS IX) Hyaluronidase
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WAS IST MORBUS HUNTER (MPS I11)?

Morbus Hunter ist eine X-chromosomal-rezessiv vererbte Erkrankung, von der fast aus-
schlieBlich mannliche Patienten betroffen sind.*” Schatzungen zufolge tritt die Erkrankung mit einer
Pravalenz von ca. 1:140.000 bis 1:156.000 (bei mannlichen Neugeborenen sogar von ca. 1:77.000) auf.®*

Bei den meisten Hunter-Patienten &uBern sich die ersten Anzeichen und Symptome im Alter von
2 bis 4 Jahren."® Typisch fur Morbus Hunter sind faziale Merkmale, vergroBerte Leber/Milz, Muskel-
steifigkeit, wiederkehrende Ohrenentzindungen und Hernien (Nabel- und Leistenbrlche; im Alter
von 1 bis 2 Jahren)."®

Besonders tlickisch: Viele der Anzeichen sind Ubliche Kindheitsbeschwerden und weisen erst in
Kombination auf Morbus Hunter hin — dies kann zu einer verspéateten Diagnose fuhren.™

Eine klinische Betreuung von Patienten mit Morbus Hunter ist kontinuierlich erforderlich.*® Das
mediane Uberleben bei behandelten (unter einer kausalen Therapie) und unbehandelten Patienten
betrug 33,0 Jahre bzw. 21,2 Jahre. Patienten mit kognitiver Beeintrachtigung hatten ein fast funf-
mal hdheres Risiko zu versterben als Patienten ohne eine kognitive Beteiligung.®
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URSACHEN DER ERKRANKUNG

Einleitung

Bei Morbus Hunter kommt es zu einer verminderten Aktivitat oder einem Mangel des lysosomalen
Enzyms Iduronat-2-Sulfatase (12S) aufgrund einer Mutation im IDS-Gen**"° Wie bereits erwahnt,
kdnnen durch den Enzymdefekt GAG nicht abgebaut werden und sammeln sich in den Lysosomen
an.® Diese progrediente Akkumulation fUhrt zu einer gestorten Zellfunktion in vielen Organsystemen.®
So kommt es letztendlich zu der multi-systemischen Erkrankung.**

d
O 12S-Enzym
Lysosomen
Nucleus
Mannose
3
p P Phosphat
\P‘, H—/ M6P-Rezeptor

Transport-Vesikel
GAG

Abbildung a* zeigt die normale intrazellulare
Prozessierung der Iduronat-2-Sulfatase vom
ER Endoplasmatischen Retikulum (ER) Uber den
Golgi-Apparat zu den Lysosomen (siehe 1-3).
Nur wenige Glykosaminoglykane (GAG)
befinden sich in den Lysosomen, da sie von
der |duronat-2-Sulfatase abgebaut werden.

Nucleus

Abbildung b* zeigt die lysosomale Akkumulation
von GAG aufgrund eines Mangels des Enzyms
lduronat-2-Sulfatase (Mutation im /DS-Gen).

* Dies ist eine schematische Darstellung einer menschlichen Zelle und entspricht nicht den realen Begebenheiten (GréBenverteilung, Anordnung
der Zellorganellen etc.). FUr weitere Informationen zum schrittweisen Abbau der Glykosaminoglykane (GAG) bitte in Referenz Nr. 5 nachlesen.
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ANZEICHEN UND SYMPTOME

Morbus Hunter kann prinzipiell in zwei verschiedenen Auspragungen vorkommen: neuronopathisch
(schwere Form) und nicht-neuronopathisch (milde Form).® Beide Formen zeigen somatische Anzei-
chen und Symptome — die neuronopathische Form zeigt zusétzlich kognitive Einschrankungen.®
Ca. 75 % aller MPS-II-Patienten haben die neuronopathische, schwere Auspragung.®

Neuronopathische Symptome kénnen ab einem Alter von 18 Monaten bis 2 Jahren auftreten,
nicht-neuronopathische Symptome treten meistens zwischen dem 2. und 4. Lebensjahr auf."***

Erkennungsmerkmale und Symptome von Morbus Hunter
an einem Fallbeispiel:”

1-2 Jahre 2-3 Jahre 3-4 Jahre 4-6 Jahre 6-8 Jahre
e Hernien e Vergroberte e Skelettfehlbil- e Horminderung ¢ Kyphose und
Gesichtszlige dungen und Skoliose
¢ Wiederkehrende Gelenkprobleme ¢ Herzklappen-
Ohrinfektionen e \ergroBerte erkrankungen e Karpaltunnel-
Leber und Milz e Hernien-OP syndrom
¢ Klauenhand
¢ Diverse chirurgi- e VergréBerte Man- ) )
sche Eingriffe deln und Polypen * Tonsillektomie
Verhaltensauf-
falligkeiten

Viele der frihen Symptome sind unspezifisch, u.a. Verhaltensauffalligkeiten wie Hyperaktivitat,
Eigensinn und Agressionen (gehdren zu den neuronopathischen Symptomen), da sich diese und
andere Symptome haufig mit anderen Kindererkrankungen Uberschneiden.®*

* Die Erkennungsmerkmale und Symptome zeigen ein Patientenbeispiel und kénnen bei anderen Patienten abweichen.
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2,5,6,8,11

Morbus Hunter hat ein breites Symptomspektrum

Zentrales Nervensystem (ZNS)/
Verhaltensauffalligkeiten

Augen Gehor

Gesichtsziige

Zahne und Rachen

Atemwege

Herz

Nervensystem

Gastro-
intestinaltrakt

Skelett

=

L N

. Neuronopathische Symptome ‘ Nicht-neuronopathische Symptome
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DER VERLAUF DES MORBUS HUNTER IST

Alter | | — -~ | _

(in Jahren) g 1 2

MPS-II-Patienten scheinen I

bei der Geburt |"ee
ei der Geburt norma 1,5-2 Jahre

Neuronopathische Symptome kdnnen ab einem
Alter von 18 Monaten bis 2 Jahren auftreten***

Wiederkehrende Ohr- und Atemwegs- Ca. 20 % der mannlichen MPS-II-
erkrankungen (z. B. chronischer Husten, Patienten bekommen ein Pauken-
Otitis, obere/untere Atemwegsinfekte) rohrchen eingesetzt.? Weitere hdufige
sind hdufig bei MPS-II-Patienten. Operationen (meist noch vor der

Diagnose®) sind Hernienoperationen,
Bei ca. 78 % der MPS-II-Patienten tre- (Adeno-)Tonsillektomie und Karpal-
ten Hernien im Alter von 1-2 Jahren auf! tunnelsyndrom.?

Das mediane Alter bei der ersten
Operation liegt bei 2,6 Jahren und die
meisten Patienten (57 %) durchlaufen
mindestens einen chirurgischen
Eingriff vor Diagnosestellung?
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PATIENTENINDIVIDUELL ZU BETRACHTEN

on
c
3
b=
i
=
L

SCHWERE FORM
Neuronopathisch®

MILDE FORM
Nicht-
neuronopathisch®

3 4 5

2-4 Jahre
Nicht-neuronopathische Symptome treten meistens
zwischen dem 2. und 4. Lebensjahr auf"***

Jungen mit MPS Il erscheinen bei der Gelenksteifheit kommt im Alter von
Geburt gesund, aber mit fortschreiten- 3 bis 4 Jahren haufiger vor (in 84 %
der Erkrankung zeigen sich ab dem 2. bis der Falle) und nimmt mit zunehmen-
3. Lebensjahr vergroberte Gesichtsziige, dem Alter zu!

wie zum Beispiel ein vergroRerter

Kopfumfang, eine vergréRerte Zunge, Die Hande verkriimmen sich ,krallen-
unregelmalig geformte Zahne und artig” und schranken die Feinmotorik
verdickte Haut.s# ein, bspw. beim Halten eines Stiftes.'s

Der Bauch des Kindes kann vergréRert
aussehen, verursacht durch eine ver-
groRerte Leber und Milz (im Alter von
ca. 3 Jahren)!
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VERERBUNG

Mittlerweile sind Uber 500 verschiedene Mutationen des Iduronatsulfatase(/DS)-Gens dokumentiert,
die zu Morbus Hunter fUhren kénnen.” Diese umfassen Punktmutationen, SpleiBdefekte, gréBere
Genveranderungen und sogar vollstandige Deletionen.*"

Die Mutationen fihren zu Morbus-Hunter-Erkrankungen von unterschiedlichem Schweregrad
und Verlauf.*"

Durch den X-chromosomal-rezessiven Erbgang ist fast ausschlieBlich das méannliche Geschlecht
von Morbus Hunter betroffen.>*

Es ist also von groBer Bedeutung, Familienmitglieder eines Morbus-Hunter-Patienten auf Mutationen
des IDS-Gens hin zu untersuchen. Ein frihzeitiger Behandlungsbeginn ist bei progredienten
Erkrankungen Uberaus wichtig.*®
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Einleitung

Betroffene Frauen geben das X-Chromosom mit dem defekten Gen mit einer Wahrscheinlichkeit von 50 % an

Tochter (Tragerinnen) bzw. Séhne weiter.

Betroffene Manner geben das X-Chromosom mit dem defekten Gen an alle Téchter weiter.

. Defektes Gen Nichtdefektes Gen

28.07.22 19:19
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Aufgrund der progredienten Natur von
Morbus Hunter ist eine fruhe Diag-
nose wichtig, um mdglichst frih
mit dem Krankheitsmanagement zu

beginnen.®

e FErste Hinweise bei
MPS-Verdacht

e Aufschluss Uber GAG-Menge
im Urin
- Differenzialdiagnose
notwendig

¢ \erringerter |duronat-
2-Sulfatase (12S)-Spiegel
im Blut grenzt die
MPS-II-Diagnose ein

e Mutationen auf dem IDS-Gen
bestéatigen die Diagnose

@ Start/Ziel
<€ Entscheidungspunkt

Il Néchster Testschritt

* Mod. nach Scarpa et al. 2011
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Patient mit Verdacht auf MPS |l

v

(Frihe)
klinische Zeichen

Ja

Urin-_GAG

v

Dermatansulfat +
Heparansulfat erhoht

Ja

MPS-II-Blutenzymtest

v

|duronat-2-
Sulfatase niedrig

Ja

Analyse zweiter
Sulfatase

Zweiter Sulfa-
tasemangel

Molekulare Genanalyse
verflugbar

v

Pathologische
Mutation identifiziert

MPS Il genetische Analyse

Nein

J
Ja

v

niedrig

VN

Anderer MPS?

Multipler Sulfa-

tasemangel

Molekulare Genanalyse
nicht verflgbar

Iduronat-2-Sulfatase

N_Qiﬂ’ Auf andere Diagnosen
Uberprufen

4 Oder LSD?
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VERLAUFSKONTROLLE

Es wird empfohlen, dass sich die Patienten nach der Diagnose engmaschigen und umfassenden
korperlichen, biochemischen und verhaltensbezogenen Untersuchungen unterziehen, mindestens
alle 612 Monate (Intervall ist abhangig vom Ausmal3 und der Entwicklung der Symptome).**®

e Kdrperliche Untersuchungen®
e GAG-Ausscheidung im Urin®

e 6-Minuten-Gehtest®

e Hortest®®
e Untersuchungen der Augen®®

e Untersuchungen zur Uberwachung von Knochen- und Gelenkkomplikationen

(den Symptomen entsprechend)®®
e EKG und Herzultraschall (alle 1-3 Jahre)®®

¢ |ungenfunktion®®

¢ \erhaltens-/kognitive Bewertungen (dem Alter entsprechend/jahrlich)®

e Andere neurologische Beobachtungen (dem Alter entsprechend/jahrlich)®
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MULTIDISZIPLINARES TEAM

Morbus-Hunter-Patienten sollten von einem multidisziplinaren Team behandelt werden. Dazu
gehdren Experten fur die verschiedenen Aspekte der Krankheit (z. B. kardiale, neuronale, ophthal-
mologische oder pulmonale Symptome) oder flr die unterstitzende medizinische Versorgung
(z.B. Physiotherapie, Sprachtherapie und Verhaltenstherapie)."***

Anasthesisten

Padiater

Rheumatologen

Neurologen/

Neuropadiater
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Pneumologen

Kardiologen

Gastroenterologen

Padiatrische
Chirurgen
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NEUROLOGIE

Ca. 75 % der MPS-II-Patienten haben die neuronopathische, schwere Form.® Im Speziellen fuhrt
bei diesen Patienten eine Ansammlung von Heparansulfat zur Schadigung des zentralen Nerven-
systems (einschlieBlich Verhaltensauffalligkeiten).*”

Tests zur Bewertung der kognitiven Beeintrichtigung

Neurologische Verhaltensauffalligkeiten®

Verhaltensprobleme bei Morbus Hunter, einschlieBlich Hyperaktivitat, Eigensinn und Aggression,
scheinen auf Patienten mit einem schweren Phanotyp beschréankt zu sein. Eine medizinische
Therapie zur Kontrolle des stérenden Verhaltens ist im Allgemeinen nicht wirksam. Programme
zur Verhaltensmodifikation kénnen ausprobiert werden, aber auch sie sind in der Regel nicht
sehr erfolgreich.

Einschatzung der neuronalen Entwicklung®

Die Beurteilung der neuronalen Entwicklung bei Morbus Hunter kann verwendet werden, um die
kognitiven Fahigkeiten des Patienten zu bestimmen und das Fortschreiten der neuronalen Beteili-
gung zu verfolgen. Daflr muss der Patient kooperativ und in der Lage sein, zu hdren, zu verstehen
und die geforderten korperlichen Aufgaben auszufUhren. Um eine genaue Beurteilung der
Auswirkung auf die neuronale Entwicklung machen zu kdnnen, ist es notwendig, mehrere
Funktionsbereiche mit altersgerechten Instrumenten und Wiederholungstests im Laufe der
Zeit — wenn moglich in jahrlichen Abstanden — durchzufihren. Familienangehdérige und Betreuer
konnen dann Uber das kognitive Alter des Patienten aufgeklart werden.

Klinische Bildgebungsmethoden®

Klinische Bildgebungsmethoden haben nur einen begrenzten Nutzen, da Patienten mit und ohne
neurologische Manifestationen die gleiche zerebrale Morphologie und Physiologie aufweisen.
Dennoch kann eine atlantoaxiale Instabilitdt durch Flexion-/Extension-Rdntgenaufnahmen
identifiziert werden. Eine MRT ist erforderlich zur Bestatigung der Strangkompression
sekundar zu duraler Verdickung.

Elektrophysiologische Tests®

StandardmaéaBige elektrophysiologische Tests kénnen eine Kompression des Nervus medianus vor
dem Auftreten von Symptomen identifizieren. Sie sind daher vor Ende des 5. Lebensjahres sinnvoll
und sollten in 1- oder 2-Jahres-Intervallen wiederholt werden.
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Neurologie

Anfalle sind bei MPS-II-Patienten mit neuronopathischer Beeintrachtigung haufig
und verlaufen parallel zum kognitiven Verfall® Krampfanfalle treten bei 27,7 % der
Patienten mit einem schweren Phanotyp und bei nur 5,9% der Patienten mit
einem milden Phanotyp auf Die ersten Anfélle werden womaoglich nicht erkannt, da
die Eltern sie falschlicherweise als ,Starren interpretieren konnten.® Generalisierte
tonisch-klonische Krampfanfélle sind im Verlauf der Erkrankung haufig und kénnen
durch eine antikonvulsive Monotherapie kontrolliert werden®

Ein Karpaltunnelsyndrom tritt bei MPS-lI-Patienten haufig zwischen dem 5. und
10. Lebensjahr auf® Dabei berichten Patienten selten Gber Schmerzen, bevor es
zu einem Funktionsverlust kommt8 Wenn das Karpaltunnelsyndrom unbehandelt
bleibt, kann das schwerwiegende Folgen haben: Irreversible Kontrakturen der
distalen Interphalangealgelenke, Dyséasthesie, Sensibilitatsverlust in den ersten
drei Fingern oder auch Paresen der Thenarmuskulatur sind moglich.f Eine
Dekompressionsoperation wird empfohlen fur Patienten mit nachgewiesenem
Verlust der Handfunktion oder abnormaler Nervenleitfahigkeit und flihrt meist zu
einer schnellen und anhaltenden Verbesserung der Funktion.®

Die Symptome einer Riickenmarkskompression kénnen ein anormales Gangbild,
Muskelschwéache, Ungeschicktheit hinsichtlich der Feinmotorik, Schmerzen und
Gefuhlsverlust sowie Darm- und Blasenfunktionsstérungen umfassen.® Unbehan-
delt kann eine RUckenmarkskompression zu irreversiblen neurologischen
Dysfunktionen fiihren® Daher sollte eine Dekompressionsoperation bei Beginn
der Symptome in Betracht gezogen werden, bevor eine signifikante Beein-
trachtigung auftritt.®

Ein Hydrocephalus communicans tritt haufig bei MPS-II-Patienten mit neurono-
pathischer Beeintrachtigung auf® Subtile Anzeichen flr ein Hydrocephalus com-
municans, das zur neurologischen Degeneration beitragen kann, sind Verhaltens-
anderungen, Kopfschmerzen und Sehstérungen und bedurfen einer genauen
Beobachtung® Ein ventrikuloperitonealer Shunt ist die Standardtherapie beim
Hydrocephalus communicans, dadurch kénnen Sehstérungen verbessert und
Kopfschmerzen reduziert werden ®

220728_04_Awarenessbroschuere_Hunter_RZ.indd 19 28.07.22 19:19



NEUROLOGIE

Vergroéberter
Mund und Zunge'

Abweichende
Korperform,
geringe
KorpergroBe'

Verformte
FuBe~

* Name des Patienten wurde abgeéndert.
** Symptom des hier aufgeflihrten Patienten.
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Anzeichen und Symptome
Zeigt |hr Patient z. B.:

Verhaltensprobleme und kognitive Beeintrachtigung?®

QK

Anfélle, Karpaltunnelsyndrom, RUickenmarkskompression und
Hydrocephalus communicans?®

eine Vielzahl von haufigen Kindheitsbeschwerden wie Otitis media
und Abdominalhernien?’

@

Test und Diagnose

¢ RegelmaBige Bewertungen (Empfehlung Konsensus-Publikation)®™

Symptom Diagnose Untersuchungs-
yme g intervall nach Diagnose

Sie haben einen Verdacht auf Morbus Hunter?

Nutzen Sie unseren kostenfreien Diagnostikservice unter
www.LSD-Diagnostik-Partner.de
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PADIATRIE

Das Krankheitsbild des Morbus Hunter ist bezlglich der Schwere der Symptome heterogen.?
Typisch fur alle MPS-Formen, auch MPS I, ist ein progredienter Verlauf, der die Notwendigkeit einer
frihen Diagnose erklart.**** Meist wird die Diagnose Morbus Hunter aber erst in einem medianen

Alter von ca. 3 Jahren gestellt."®* Solche Verzdgerungen erhdéhen das Risiko einer irreversiblen
Organschadigung und kénnen den Nutzen einer kausalen Therapie verringern.®

Kinder mit Morbus Hunter zeigen bei der Geburt und in den ersten Lebensmonaten einen unauf-
falligen Phanotyp."*® Erst im Verlauf der Erkrankung entwickeln sie Anzeichen und Symptome, die
den gesamten Organismus betreffen kénnen.*®

Padiater sollten bei Jungen mit Entwicklungsverzogerungen auf bestimmte Dysmorphiezeichen
achten, die phanotypisch oft in Kombination miteinander auftreten:'"**'

e Makrozephalie'

e vergroberte Gesichtszige'

¢ abgeflachte und eingesunkene Nasenwurzel*®
e wulstige Lippen®

e vergroBerte Zunge'*®

¢ dicke Wangen®

e dicht gewachsene Augenbrauen®

Spatestens, wenn klinische Symptome wie
rezidivierende Otitiden, eine Hepatosplenomegalie,
Leisten- und Nabelhernien, Gelenksteifigkeit

oder Skoliose hinzukommen, sollte an

Morbus Hunter gedacht werden.'
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Bei Verdacht auf Morbus Hunter mussen differenzialdiagnostisch auch andere MPS-Formen,
ein multipler Sulfatase-Defekt und eine Alpha-Mannosidose in Erwagung gezogen und entsprechend

abgeklart werden.?

Morbus Hunter kann in einer milden (nicht-neuronopathisch) und einer schweren (neuronopathisch)
Verlaufsform vorliegen.® Eine Differenzierung ist nicht immer einfach, wird aber prinzipiell im Alter
von 2 bis 4 Jahren anhand von Verhaltensmerkmalen mdglich."**¢ Dazu gehdren Schlafstérungen,
Hyperaktivitat, motorische Unruhe und anfallsverdachtige Zustande.’
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PADIATRIE

Grobe
Gesichts-
ziige und

vergréBerte
Zunge®*®
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Gelenk-
steife'

Hepatospleno-
megalie™®

Eingeschrankte
Beweglichkeit"®

Karpal-
tunnel-
syndrom’

Buschige
Augenbrauen’

* Name des Patienten wurde abgeandert.
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Anzeichen und Symptome

Zeigt |hr Patient z.B.:

Q Entwicklungsverzdgerungen?®
Q Dysmorphiezeichen?'-***"

Q rezidivierende Otitiden, eine Hepatosplenomegalie, Leisten- und Nabelhernien?’

(V]
"=
)
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Q Gelenksteifigkeit oder Skoliose?’

Test und Diagnose

Bei Verdacht auf Morbus Hunter: differenzialdiagnostisch andere MPS-Formen (wie multipler
Sulfatase-Defekt oder Alpha-Mannosidose) in Erwagung ziehen und entsprechend abklaren.

Sie haben einen Verdacht auf Morbus Hunter?

Nutzen Sie unseren kostenfreien Diagnostikservice unter
www.LSD-Diagnostik-Partner.de
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HNO-HEILKUNDE

Erste auBerliche Anzeichen bei Morbus Hunter sind ein groBer Kopfumfang und vergroberte
Gesichtszlge wie z. B. eine breite Nase, groBe Wangen, dicke Lippen und eine vergroBerte, hervor-
stehende Zunge.*® Auf diese auBerlichen Merkmale sollten HNO-Spezialisten aufmerksam werden,
wenn sie einen Patienten untersuchen.

Weitere Warnsignale sind u.a. Schwerhdrigkeit, beispielsweise aufgrund von Otitis media,
und Schwierigkeiten beim Kauen, Schlucken oder Atmen in Zusammenhang mit weiteren
phanotypischen Hinweisen."**

Myringotomie? Einsatz eines Paukenrdhrchens bei schweren Symptomen

Gibt Auskunft Uber die Schwere der obstruktiven Schlafapnoe

Der Schweregrad kann mit einer Schlafstudie oder einer
formelleren Polysomnographie beurteilt werden. Wenn
maoglich, sollten praoperativ eine flexible Nasenendoskopie
und eine Computertomographie der Atemwege durchgefihrt
werden, um die Anatomie der Atemwege zu beurteilen

Zu den ersten Behandlungen bei obstruktiver Schlafapnoe
gehort zusatzlicher nachtlicher Sauerstoff

Schlafstudies

Entfernung der Mandeln, der Polypen

Eine Tonsillektomie und Adenoidektomie kann durchgefihrt
werden, wenn die Mandeln bzw. die Polypen vergroBert sind,
doch aufgrund der fortschreitenden Beteiligung des Rachens
und der Luftréhre kdnnen die Verbesserungen nur teilweise
und/oder vortbergehend sein

Entfernung der Obstruktionend
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Tympanotomie, Adenoidektomie und Tonsillektomie gehdren zu den haufigsten durchgeflhrten
chirurgischen Eingriffen zur Linderung der Symptome bei MPS-lI-Patienten.” Einer Tympanatomie
mussen sich 51 % der MPS-II-Patienten unterziehen."

In Vorbereitung auf Operationen ist die Abklarung moglicher Atemwegsobstruktionen besonders
wichtig, da sich Schwierigkeiten bei der Intubation ergeben konnen?"

Eine Verengung der oberen Atemwege tragt zur erhodhten Sterblichkeit bei MPS Il bei™*
34% der Todesfalle (behandelte Patienten 34,7% und unbehandelte Patienten 35,7 %)
bei MPS-II-Patienten sind auf Atemwegs-/Atembeeintrachtigungen zurtckzufiihren?
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HNO-HEILKUNDE

Karpaltunnel-
syndrom?®

Horverlust"*®®

_\ Abgeflachte und
eingesunkene
Nasenwurzel®®

Vergroberte
Gesichtsziige'

* Name des Patienten wurde abgeéandert.
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Anzeichen und Symptome
Zeigt |hr Patient z.B.:

Schwerhorigkeit aufgrund von Ofitis media oder anderen konduktiven Beeintrachtigungen/

@

sensorineuraler Degeneration?"

Schwierigkeiten beim Atmen und beim Kauen/Schlucken aufgrund von Atemwegsob-

@

struktionen (vergréBerte Mandeln und Polypen, nasale Obstruktion)?'®

Skelettdeformationen?’

QK

einen aufgebldhten Bauch (aufgrund einer Hepatosplenomegalie)?!

Test und Diagnose

e Schwerhorigkeit durch otologische und audiologische Untersuchungen im Abstand von
6 bis 12 Monaten®

e Zur Diagnose von Atemwegsobstruktionen sind eine umfassende Bewertung der Kranken-

@
°

c

3
i~
]
:II:
o
P
-

geschichte, kdérperliche Untersuchungen und Bildgebungsverfahren notwendig®'*

Sie haben einen Verdacht auf Morbus Hunter?

Nutzen Sie unseren kostenfreien Diagnostikservice unter
www.LSD-Diagnostik-Partner.de

220728_04_Awarenessbroschuere_Hunter_RZ.indd 29 28.07.22 19:21



KARDIOLOGIE

Kardiale Erkrankungen weisen fast alle Patienten (82 %) mit Morbus Hunter auf.”” Sie zéhlen zu den
Haupttodesursachen bei MPS-II-Patienten.” Anzeichen und Symptome einer Herzerkrankung
treten bereits im Alter von 5 bis 6 Jahren auf.* Herzklappenerkrankungen, die zu rechts- und links-
ventrikularer Hypertrophie und Herzinsuffizienz fuhren, sind besonders haufig.? In einer Studie mit
27 Jungen mit Morbus Hunter im Alter zwischen 2 und 11 Jahren hatten nur 5 unauffallige echo-
kardiographische Ergebnisse und/oder Autopsieergebnisse.” Die Beteiligung der Herzklappen war
mit 63 % der haufigste kardiovaskuldre Befund.** Andere, weniger haufige kardiale Symptome von
MPS I, sind Bradykardie, periphere GefaBerkrankung, Tachykardie, Arrhythmie und kongestive
Herzinsuffizienz (kardiale Symptome < 4 % der untersuchten MPS-II-Patienten).*

e Grundsatzlich: Behandlungsoptionen sollten immer individuell mit dem Patienten
abgestimmt werden®

* RegelméBige Uberwachung der kardialen Beeintrachtigung der MPS-II-Patienten anhand
von Echokardiographien, 12-Kanal-Elektrokardiographie und Holter-Uberwachung (idealerweise
alle 1 bis 3 Jahre)°

¢ Thoraxrontgenaufnanmen und Echokardiographie: Ermittlung einer rechts- oder links-
ventrikularen Hypertrophie®

¢ Kardiale MRT oder Echokardiographie konnen ebenfalls Informationen liefern und
auf Klappenversagen hinweisen®

¢ Bluthochdruck wird bei Patienten mit MPS |l typischerweise unterdiagnostiziert und
sollte mit Standardmitteln wie ACE-Hemmern, Angiotensin-Rezeptor-Blockern,
Diuretika und Kalziumkanalblockern therapiert werden®*

e Herzrhythmusstérungen sollten mit Ablation, Antiarrhythmika, Antikoagulantien und ggf. dem
Einsetzen eines implantierbaren Kardioverter-Defibrillators therapiert werden®*

220728_04_Awarenessbroschuere_Hunter_RZ.indd 30 28.07.22 19:21



e Oft kommt es zu einer verzdgerten Entscheidung fur eine Herzklappenreparatur oder einen Herz-
klappenersatz. Zwei unterschiedliche Grinde fuhren dazu: Erstens fehlen offensichtliche klinische
Anzeichen einer kardialen Beeintrachtigung. Zweitens bestehen besondere perioperative Risiken
bei einer OP unter Vollnarkose, was die Entscheidungsfindung erschweren kann (z. B. Intubations-
schwierigkeiten und postoperative Atemwegsddeme).**

e Obwohl Atmungs- und Atemwegsbeeintrachtigungen mit ca. 34 % die haufigste Todesursache bei
MPS-II-Patienten darstellen, sollte der Einfluss kardialer Erkrankungen nicht unterschatzt werden:*
Etwa 20 % der Todesfalle bei MPS |l sind auf kardiale Beeintrachtigungen zurtickzufUhren (kum-
mulativ fUr behandelte Patienten mit einem Herzstillstand: ca. 13 %, kardiorespiratorische Mani-
festationen: ca. 5%, Herzversagen: ca. 4 %)

e Bei 83% der MPS-lI-Patienten sind 4 bis 5 Organsysteme zum Todeszeitpunkt beeintrachtigt
(einschlieBlich Herz-Kreislauf-, Lungen-, Atemwegs- und Magen-Darm-System sowie neurologische
Systeme): Es ist wahrscheinlich, dass alle diese Pathologien zu einer friihen Sterblichkeit beitragen.”®
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Die wichtigsten klinischen Konsequenzen bei MPS I

¢ \erzdgerte Entscheidung fUr einen Herzklappenersatz®

e Ca. 20% der Todesfalle sind auf kardiale Beeintrachtigungen zurtckzufihren?
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KARDIOLOGIE

Skoliose/
Kyphose'

\ J
GroBer
Zahnabstand®
Klauen-
hande®®
- Gelenk-
steife’
Kurzer Rumpf
und Nacken®***
—
Karpaltunnel-
syndrom®

* Name des Patienten wurde abgeandert.
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Erkennen Sie Morbus Hunter?

Anzeichen und Symptome
Zeigt |hr Patient z. B.:

@ Klappendysfunktion??
@ pulmonale Dysfunktion und Herzmuskelhypertrophie??

@ Bradykardie, periphere GefaBerkrankung, Tachykardie, Arrhythmie oder
kongestive Herzinsuffizienz?*°

Test und Uberwachung

e Kardiale Uberwachung und operative Eingriffe sind grundiegende Bestandteile des
multidisziplinarischen Managements von Morbus-Hunter-Patienten®®

e Echokardiographie, 12-Kanal-Elektrokardiographie und Holter-Uberwachung alle
1 bis 3 Jahre®
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Sie haben einen Verdacht auf Morbus Hunter?

Nutzen Sie unseren kostenfreien Diagnostikservice unter
www.LSD-Diagnostik-Partner.de
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RHEUMATOLOGIE

Muskuloskelettale Veranderungen konnen die Mobilitdt und Lebensqualitat von MPS-II-Patienten
stark einschranken.*® Wenn Steifigkeit und Kontrakturen beispielsweise die Kndchel und Achillesseh-
nen betreffen, beginnen die Patienten, auf den Zehenspitzen zu gehen.**

Eine Kombination aus Gelenkkontrakturen, FuBanomalien, HUftgelenkanomalien und haufig stark
ausgepragtem Genu valgum kann schwerwiegende Auswirkungen auf das Gangbild des Patienten
oder sogar die Fahigkeit des selbststandigen Gehens haben.?*%%*

MUSKULOSKELETTALE PATHOLOGIEN
(DYSOSTOSIS MULTIPLEX)

MUSKULOSKELETTALE ANZEICHEN
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Differenzialdiagnose

Muskuloskelettale Anzeichen von MPS |l Gberschneiden sich haufig mit den Symptomen mehrerer
anderer Erkrankungen, z.B. Arthritis.*

SYMPTOM MPS I ARTHRITIS

Eher lokale Wachstumsstdrungen;
Beinlangendifferenz; proportionaler
Minderwuchs

Gelenksteifigkeit - : o Morgens schlimmer; durch

und Kontrakturen Unabhéangig von der Tageszeit und Aktivitat Aktivitat gemindert

AuBere Anzeichen Keine; Gelenke kdnnen nur durch die Kno- Schwellung; erhdhte Temperatur an
einer Entzindung chenvergroBerung geschwollen aussehen den Gelenken; Bertihrungssensibilitat

Vor allem das Langenwachstum ist

U Elel beeintrachtigt; Kleinwlchsigkeit

Systemische Anzeichen Fehlen Fieber; erhdhte Werte von Entzin-
einer Entzindung dungsmarkern wie ESR und CPR
CRP-An.spreChe.n Nicht vorhanden Ansprechen vorhanden
auf Kortikosteroide
Zervikale Instabilitat Du‘rch odontoide Hypopla&e; vgrbqnden mit Ohn'e n?urqlogsche

weiteren neurologischen Komplikationen Beeintrachtigungen

Gelenkbeschwerden kdénnen Patienten mit nicht diagnostiziertem MPS |l veranlassen, einen

Rheumatologen aufzusuchen. Die Abgrenzung des MPS Il von entzindlichen Arthritiden ist
essenziell, um eine frihzeitige Therapieeinleitung zu gewahrleisten.*

Tests zur Bewertung der muskuloskelettalen Beeintrichtigung

6-Minuten-Gehtest: Zur Beurteilung der Gelenksteifigkeit und -kontrakturen, Arthropathie und

Wirbelsaulendeformitaten, zur Untersuchung der Haltung und Gehfahigkeit und um den Bewe-
gungsumfang der Gelenke zu messen, wenn die Krankheit fortschreitet®

Roéntgenaufnahmen: Aufdecken von Anomalien wie vergroBerte Knochendicke und -form,
unregelmaBige epiphysare Ossifikation der Hand-, Schulter- und Ellbogengelenke, Einkerbungen
an den Seitenflachen der Wirbel, destruktive Huftarthropathien und Rickenmarksdeformitaten®*®

Nachdem neurologische Einflisse (z.B. Ruckenmarkskompression mit spastischer Gangart oder
Schwache) ausgeschlossen wurden, kdnnen folgende MaBnahmen zur Erhaltung und Verbesserung
der korperlichen Funktion ergriffen werden:®®

¢ Physiotherapieprogramm®®
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¢ Orthopéadische Vorrichtungen (z. B. orthopéadische Schuhe, Orthesen und Gehhilfen)®

e QOperative Eingriffe, um die langfristige Mobilitdt zu erhalten (z.B. Huft- oder Kniegelenk-
ersatz, Arthroskopie)®
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RHEUMATOLOGIE

Eingeschrankte
Beweglichkeit>*#**

Gelenke wirken
vergrobert'

* Name des Patienten wurde abgeandert.
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Veranderte
Knochenform

und geringe
KorpergroBe'®®

T .
\ ~ Klaven-

hande®®

Unfahigkeit,
eigenstandig
zu gehen®
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Erkennen Sie Morbus Hunter?

Anzeichen und Symptome

Zeigt |hr Patient z.B.:

Gelenkkontrakturen, Gelenkschmerzen ohne Entztindungsanzeichen?*
andere muskuloskelettale Symptome?*

Dysostosis multiplex?*

Einschrankungen in der Mobilitat (und Lebensqualitat)?°°

Gang auf den Zehenspitzen?**

Unfahigkeit, eigenstandig zu gehen?®

QAROAQQ

Test und Uberwachung

Die muskuloskelettalen Anzeichen von MPS Il kbnnen auch anderen Ursachen zugeschrieben
werden. Die Unterscheidung dieser Anzeichen von arthritischen Merkmalen ist fur Rheumatologen
daher entscheidend.
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Sie haben einen Verdacht auf Morbus Hunter?

Nutzen Sie unseren kostenfreien Diagnostikservice unter
www.LSD-Diagnostik-Partner.de

220728_04_Awarenessbroschuere_Hunter_RZ.indd 37 28.07.22 19:23



KASUISTIKEN - ERFAHRUNGEN VON

ANGEHORIGEN ZU MPS II

»2Aiden war ein hibsches, gesundes Baby. Er hatte sehr haufig Ohrinfektionen, doch unser Kinder-
arzt meinte, das sei ,ganz normal’. Als er etwa 18 Monate alt war, zu der Zeit, als sein Bruder
AJ geboren wurde, wurden Aidens Polypen entfernt, aber er war immer noch ein fréhliches Baby.
Er spielte gerne mit seinem kleinen Bruder; sie machten alles zusammen.*

»Als er zwei Jahre alt war, bemerkte ich eine Verzdgerung in Aidens Sprachentwicklung. Ich sprach
mit seinem Kinderarzt dartiber und Aiden wurde an einen Spezialisten Uberwiesen. Dort wurde mir
bestatigt, dass er Ergotherapie, Physiotherapie und Sprachtherapie bendtigte. Wir dachten einfach,
er ist halt ein Junge, ein bisschen faul, das ist nichts Schlimmes. Nach einem Jahr schlug sein
Kinderarzt uns vor, einen Genetiker aufzusuchen.”

* Die hier aufgefuhrten Kasuistiken sind Erfahrungen von Angehdrigen.
Alle Angehérige haben der Verdffentlichung zugestimmt.
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,ZU dieser Zeit war sein Bruder AJd etwa 12 Monate alt und Aiden war zweieinhalb Jahre alt. AJ kam
mit uns zu dem Termin, denn wir hatten keinen Babysitter.

Sobald wir uns hinsetzten, fing die Genetikerin an, aufzuzahlen, was alles mit Aiden nicht stimmte.
Dass seine Fingerspitzen gebogen waren, sein Nasenrlcken flach und er stark behaart war. Sie
drehte sich dann zu meinem anderen Sohn AJ um und sagte, sie kdnne erkennen, dass er diesel-
ben Symptome habe.

lhr Verdacht war MPS I, also Morbus Hunter... Es war sehr schwer zu verstehen. Ich redete mir
selbst ein, sie liege falsch, aber zu Hause sah ich mir Bilder von anderen Jungen mit MPS Il an, und
sie sahen genauso aus wie meine Jungs.”

»Sie spielen gerne, sind sehr sozial. Sie haben eine spezielle Verbindung und ich denke, das kommt
dadurch, dass sie so viel zusammen durchmachen mussen. Unsere Jungs haben uns viel gezeigt.
Wissen Sie, sie kdnnen vielleicht nicht viel sprechen, aber sie haben uns als Menschen mit
Sicherheit verandert. Ich sehe alles, was sie jeden Tag durchmachen mussen, und sie machen alles
mit einem L&cheln, einem Kichern und einem Lachen.”
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KASUISTIKEN - ERFAHRUNGEN VON

ANGEHORIGEN ZU MPS II

»,Mein Mann und ich fuhlten uns wie die glucklichsten Menschen der Welt, als wir unseren kleinen
Jungen zum ersten Mal in den Armen hielten. Aber als er 6 Monate alt war, bemerkten wir, dass sein
Kopf flacher wurde und dass er Schwierigkeiten hatte, seinen Kopf zu halten. Er lag auch nicht

gerne auf dem Bauch.*

,Mit einem Jahr bekam Silas eine schwere Erkaltung, hohes Fieber und obstruktive Bronchitis. Ein
Arzt fragte uns, ob Silas” Kopfumfang schon einmal untersucht worden sei, denn er dachte, sein
Kopf sei ungewdhnlich gro3, wortber ich mich ganz schon aufregte.”

Silas, 6 Monate

e

- 6 " lé f’lﬁ'

So wie ich es sah, war unser
Kleiner perfekt, und ja, er hatte
einen groBBen Kopf, aber Silas
war eben ein groBes Kind.

* Die hier aufgeflhrten Kasuistiken sind Erfahrungen von Angehdrigen.
Alle Angehorigen haben der Verodffentlichung zugestimmt.
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»Mit 2 Jahren bekam unser kleiner Junge eine MRT. Ein Facharzt erklarte uns, dass die MRT eine
Anomalie zeigte, die ein Symptom einer seltenen Krankheit sein kénnte, die Mukopolysaccharidose
heil3t. Ich war vollkormmen geschockt. Ich konnte nicht einmal weinen.*

Sir mussten noch einen Monat auf die Ergebnisse der Bluttests warten, die bei Silas
Morbus Hunter bestétigten. Es ist sehr schwer, wenn Sie denken, Sie haben ein gesundes Kind
und dann bekommen Sie gesagt, Sie haben ein sehr, sehr krankes Kind, das sterben kénnte. Es war
furchtbar. Es ist immer noch furchtbar.”

»oilas hat viel SpalB im Kindergarten, aber der Nachteil ist, dass er sich standig mit Krankheiten von
anderen Kindern ansteckt. Es war auch schwierig, einen Kindergarten und eine Schule zu finden,
die ihn mit seinen Lernschwierigkeiten aufnehmen, denn er spricht nur ein paar Worter."

,Er interagiert auch kaum. Wir kénnen nicht zusammen spielen, wie man es mit einem
gesunden Kind tun wirde. Wir missen auBerdem daflr sorgen, dass

alle TUren und Schranke geschlossen sind, denn sonst kdnnte

er einfach davonlaufen oder mit etwas Scharfem spielen
*, und sich oder andere verletzen. Das sind unsere alltag-
lichen Probleme.*
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KLINIKEN UND KOMPETENZZENTREN

FUR MORBUS HUNTER

HAMBURG ~ SCHWERIN
BERLIN
) HANNOVER
MUNSTER
MAGDEBURG
COTTBUS
BOCHUM GOTTINGEN
JENA
GIESSEN
MAINZ
HEIDELBERG
FREIBURG MUNCHEN
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BERLIN

Dr. med. Natalie Weinhold

Charité —Universitdtsmedizin Berlin

Campus Virchow —Klinikum

Interdisziplindres, Sozialpédiatrisches Zentrum
Padiatrische Stoffwechselmedizin
Augustenburger Platz 1, 13353 Berlin
Telefon: 030 4 50 56 65 85

E-Mail: natalie.weinhold@charite.de

BOCHUM

Prof. Dr. med. Thomas Liicke

Klinik flir Kinder- und Jugendmedizin der Ruhr
Universitat Bochum im St. Josef-Hospital
AlexandrinenstraBe 5, 44791 Bochum
Telefon: 0234 509 26 87

E-Mail: t.luecke@klinikum-bochum.de

COTTBUS

Dr. med. Simone Stolz
Carl-Thiem-Klinikum Cottbus

Klinik flir Kinder- und Jugendmedizin
ThiemstraBe 111, 03048 Cottbus
Telefon: 0355 46 23 36

E-Mail: s.stolz@ctk.de

FREIBURG

Prof. Dr. med. Ute Spiekerkotter
Universitéatsklinikum Freiburg

Klinik flir Allgemeine Kinder- und Jugendmedizin
MathildenstraBe 1, 79110 Freiburg

Telefon: 0761 27 04 30 60

E-Mail: zkj.sekretariat.prof.spiekerkoetter@
uniklinik-freiburg.de

GIESSEN

Prof. Dr. med. Andreas Hahn und

Dr. med. Christina Lampe
Universitétsklinikum GieBen und Marburg GmbH
Zentrum flir Kinderheilkunde und Jugendmedizin
FeulgenstraBe 10 —12, 35392 GieBen

Telefon: 0641 985 60 (Information)

E-Mail: Andreas.HalU@paediat.med.
uni-giessen.de

E-Mail: christina.lampe@paediat.med.
uni-giessen.de

GOTTINGEN

Prof. Dr. med. Chris Miihlhausen
Universitdtsmedizin Géttingen

Klinik fiir Kinder- und Jugendmedizin
Robert-Koch-StraBe 40, 37075 Gottingen
Telefon: 0551 396 62 10

E-Mail: chris.muehlhausen@uni-goettingen.de
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HAMBURG

PD Dr. med. Nicole Muschol

Universitatsklinikum Hamburg-Eppendorf
Internationales Zentrum fiir Lysosomale
Speicherkrankheiten (ICLD)

Klinik und Poliklinik fiir Kinder- und

Jugendmedizin

MartinistraBe 52, 20246 Hamburg

Telefon: 040 7 41 05 37 14 - Fax: 040 7 41 04 02 64
E-Mail: icld@uke.de

HANNOVER

Prof. Dr. med. Anibh M. Das
Medizinische Hochschule Hannover

Klinik fir Padiatrische Nieren-, Leber- und
Stoffwechselerkrankungen und Zentrum flir
Seltene Erkrankungen

Carl-Neuberg-StraBe 1, 30625 Hannover
Telefon: 0511 532-38 63 oder -32 20
E-Mail: das.anibh@mh-hannover.de

HEIDELBERG

Prof. Dr. med. Georg F. Hoffmann

Dr. med. Christian Staufner

Zentrum fiir Kinder- und Jugendmedizin
Sprechstunde fiir Lysosomale Speichererkrankungen
Im Neuenheimer Feld 430, 69120 Heidelberg
Telefon: 06221 56 48 23 - Fax: 06221 56 48 61
E-Mail: kinderklinik.stoffwechselambulanz@med.
uni-heidelberg.de

JENA

Dr. med. Ralf Husain
Universitétsklinikum Jena
Stoffwechselzentrum Thiiringen
Klinik fir Kinder- und Jugendmedizin
Am Klinikum 1, 07747 Jena
Telefon: 03641 9 32 96 80

E-Mail; ralf.husain@med.uni-jena.de

MAGDEBURG

Dr. med. Katja Palm

Universitétskinderklinik der Otto-v.-Guericke-Universitét
Bereich Endokrinologie und Diabetologie

Leipziger StraBe 44, 39120 Magdeburg

Telefon: 0391 67-24044 - Fax: 0391 67-24045
E-Mail: katja.palm@med.ovgu.de

MAINZ

Prof. Dr. med. Julia Hennermann
Universititsmedizin Mainz

Kinderklinik

Villa Metabolica

LangenbeckstraBe 1, 55131 Mainz

Telefon: 06131 17 57 54

E-Mail: julia.hennermann@unimedizin-mainz.de

MUNCHEN

Prof. Dr. med. Esther Maier

Dr. von Haunersches Kinderspital der LMU Miinchen
Stoffwechselerkrankungen & Neurometabolik
LindwurmstraBe 4, 80337 Miinchen

Telefon: 089 44 00-55137 - Fax: 089 44 00-55111
E-Mail: esther. maier@med.uni-muenchen.de

MUNSTER

Prof. Dr. med. Thorsten Marquardt

Klinik fiir Kinder- und Jugendmedizin

des Universitatsklinikums Minster

Bereich Angeborene Stoffwechselerkrankungen
Albert-Schweitzer-Campus 1, 48149 Miinster
Telefon: 0251 835 64 94

E-Mail: anja.wolf@ukmuenster.de

SCHWERIN

Prof. Dr. med. Peter Clemens

HELIOS Kliniken Schwerin

Stoffwechselambulanz fir Kinder UND Erwachsene
Wismarsche StraBe 393—-397, 19055 Schwerin
Telefon: 0385 520 59 60

E-Mail: peter.clemens@gmx.com

PATIENTENORGANISATION

Gesellschaft filr Mukopolysaccharidosen e.\V.
Beratungs- und Geschéftsstelle

HerstallstraBe 35, 63739 Aschaffenburg

Telefon: 06021 85 83 73 - Fax: 06021 85 83 72
E-Mail: info@mps-ev.de - Internet; www.mps-ev.de

Nahere Informationen erhalten Sie

unter www.mps-ev.de
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ACE: Angiotensinkonversionsenzym

CRP: C-reaktives Protein

EKG: Elektrokardiogramm

ER: Endoplasmatisches Retikulum

ESR: Erythrozytensedimentationsrate

GAG: Glykosaminoglykan

GNS: N-Acetyl-Glukosamin-6-Sulfatsulfatase
HGSNAT: Acetyl-CoA a-Glukosaminid-N-Acetyltransferase
I12S: |duronat-2-Sulfatase

IDS: Iduronatsulfatase

LSD: Lysosomale Speicherkrankheit

MPS: Mukopolysaccharidose

M6P: Mannose-6-phosphat

MRT: Magnetresonanztomographie

NAGLU: a-N-Acetylglukoseamidase

SGSH: Heparansulfatsulfamidase

ZNS: Zentrales Nervensystem
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NOTIZEN
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Sie haben einen Verdacht auf Morbus Hunter?
Fordern Sie jetzt ein Trockenblut-Testset an!

Nutzen Sie unseren kostenfreien Diagnostikservice fur Patienten mit seltenen Erkrankungen.
Ein einfacher Bluttest (mittels Trockenblutkarte) liefert ein schnelles Ergebnis.

Bestellen Sie bei Verdacht auf Morbus Hunter Uber unsere Website

www.LSD-Diagnostik-Partner.de ein Trockenblut-Testset.

Fullen Sie dort einfach das Kontaktformular aus.
Wir schicken Ihnen dann die Trockenblutkarte zu.
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