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Jest to choroba dziedziczna polegajaca na spichrzaniu
glikozaminoglikanéw (GAG), powodujgca postepujace zmiany stawowe
i zaburzenia sercowo-oddechowe’?. Najczesciej diagnozowana jest
miedzy 18 a 36 miesigcem Zycia. U dzieci chorych na
mukopolisacharydoze dochodzi do nadmiernego gromadzenia w
tkankach zwigzkéw zwanych mukopolisacharydami. Sg to fanicuchy
czgstek cukru, ktore powinny byc nieustannie rozktadane przez enzymy
i ponownie odtwarzane, gdy sg potrzebne. W organizmie osoby
dotknietej MPS proces ten jest przerwany z powodu braku jednego z
enzymow.

MPS |

Mukopolisacharydoza ma wiele odmian, ktére dzieli sie w zaleznosci od brakujgcego enzymu na siedem
nastepujacych podtypow : MPS I, MPS II, MPS III, IV MPS , MPS VI, MPS VII i MPS IX - w Polsce potwierdzono
do tej pory wystepowanie pieciu z nich.

Choroba charakteryzuje sie przewleklym, postepujacym przebiegiem z bogatg symptomatologig i duza
zmiennoscig przebiegu klinicznego, a jej gtéwne objawy dotyczg ukladu kostnego, oddechowego, sercowo-
naczyniowego i nerwowego. Najciezsza postac choroby rozpoznaje sie czesto w pierwszym roku zycia, inaczej
jest w lzejszych postaciach, w ktérych objawy kliniczne cechujg sie wiekszg zmiennoscia, sg tagodniejsze i
pojawiajg sie pozniej. Czesto wczesne objawy sg bardzo trudne do zdiagnozowania, stad tez witasciwe

leczenie rozpoczyna sie, gdy choroba jest juz bardzo zaawansowana.



OBJAWY

Zaburzenia rozwoju umystowego, zmetnienie rogéwki, opéznienie wzrastania, powiekszony obwod glowy,
zaburzenia snu, sztywno$¢ i bél stawdw, krétkie i szerokie stopy oraz dionie, zespdt ciasni nadgarstka,
nawracajgca przepuklina®.

DIAGNOSTYKA

Pierwszym etapem rozpoznania mukopolisacharydozy sg badania moczu, w celu sprawdzenia poziomu
glikozaminoglikanéw (GAG). U oséb z MPS I jest on zdecydowanie podwyzszony. Kolejnym krokiem do
wystawienia poprawnej diagnozy, jest pomiar aktywnosci enzymédw w komérkach krwi i skéry. Poziom ten
jest znacznie nizszy w chorym organizmie, a badanie to okresla, ktéry konkretnie enzym Zzle funkcjonuje.
Dodatkowg metodg moze by¢ badanie genetyczne, ktére wykorzystuje sie np. przy sprawdzaniu nosicielstwa,

a takze badania prenatalne.

LECZENIE

Leczenie mukopolisacharydozy polega gtownie na tagodzeniu jej objawéw. MPS I jest chorobg

wielonarzadowg, wiec jej leczenie moze wymagac zaangazowania kilku specjalistow.

Stosowang obecnie metodag leczenia jest enzymatyczna terapia zastepcza, ktéra polega na dozylnym
podawaniu brakujgcego enzymu w organizmie. Terapia pozwala zmniejszy¢ dotkliwos¢ objawéw choroby i

spowolni¢ jej rozwo;.
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