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En guide till sjukdomen
Mukopolysackaridos typ Il
Hunters sjukdom

Vad ar MPS |1, Hunters sjukdom?
Hunters sjukdom &r en &rftlig
inlagringssjukdom, som ocksa ar kand
som mukopolysackaridos typ Il (MPS
). Sjukdomen har fatt sitt namn efter
Charles Hunter, en professor i medicin
i Manitoba, Kanada, som 1917 var forst
med att beskriva sjukdomen hos tva
broder.

Man har tidigare beskrivit att Hunters
sjukdom férekommer i tva varianter, en
mild och en svar form, men med
nuvarande kunskap om bakomliggande
genforandringar, har man visat att
sjukdomen egentligen innebar ett
spektrum av symptom i olika
svarighetsgrader.

Denna broschyr ger en presentation av
sjukdomen och synpunkter pa det
kliniska omhandertagandet av personer
med MPS Il samt
behandlingsmdgjligheter.

Broschyren &r framarbetad av den
brittiska MPS-féreningen, och 6versatt
av den svenska MPS-féreningen. Den
bygger pa foraldrars och lakares
erfarenheter med referenser till den
medicinska litteraturen.

Vad orsakar sjukdomen Hunter?
Alla personer med Hunter har en brist
pa enzymet iduronatsulfatas, vilket
resulterar i en tilltagande upplagring av
mukopolysackarider i kroppens celler.
Denna upplagring av

mukopolysackarider ger upphov till de
manga problem som drabbar personer
med Hunters sjukdom.

Mukopolysackarider &r langa kedjor av
sockermolekyler som anvands i
uppbyggnaden av ben, brosk, senor och
manga andra vavnader i kroppen.
Muko- refererar till den tjocka
geléaktiga konsistensen av molekylen, -
poly- betyder manga och -sackarider &r
en generell term for sockerdelen av
molekylen.

En annan term for mukopolysackarider
ar glukosaminoglykaner (GAGs) men
termen mukopolysackarider kommer
att anvandas genomgaende i den har
broschyren.

Under ett normalt liv sker en
kontinuerlig process da nya
mukopolysackarider bildas och gamla
bryts ner. Denna process kraver en
serie av biokemiska verktyg som kallas
enzymer. Barn och vuxna med Hunters
sjukdom saknar eller har brist pa ett
enzym som heter iduronatsulfatas, som
ar nodvandigt for nedbrytningen av
mukopolysackariderna dermatan- och
heparansulfat. Ofullstandigt nedbrutna
dermatan- och heparansulfat lagras
inne i delen av cellen som kallas
lysosomen. Lysosomerna blir svullna
och stor cellfunktionen vilket ger
tilltagande skador. Sjukdomen &r en av
ca 40 lysosomala inlagringssjukdomar
Nyfodda barn har oftast inga tecken pa
sjukdomen, men symptomen blir
successivt synliga da allt fler celler blir
skadade av en dkande inlagring av
mukopolysackarider.

Paverkar Hunters sjukdom personer
pa olika satt?

Tills nyligen har Hunters sjukdom
beskrivits som antingen en mild eller
en svar form, men baserat pa nuvarande
kunskap om enzymet och dess
genstruktur, vet man, att Hunters
sjukdom istallet utgdrs av ett spektrum
av symptom i varierande
svarighetsgrad. Nagra personer med
Hunters sjukdom kommer att fa en
tilltagande paverkan pa sina
intellektuella funktioner och tilltagande
fysiska problem. Andra kommer att ha
en normal intelligens, men gradvis
forvarrade fysiska problem, dér nagra
blir mer allvarligt drabbade &n andra.

Det &r viktigt att komma ihag att
Hunters sjukdom kan variera patagligt
mellan individer. En hel rad
forekommande symptom kommer att
tas upp i broschyren, men den enskilda
drabbade individen kanske inte behdver
fa alla. Effekterna av Hunters sjukdom
kan ocksa variera kraftigt mellan
syskon och generationer.

Nya behandlingsmdgjligheter

| dagsléget kan man inte bota
sjukdomen, men med hjalp av tillverkat
enzym av samma slag som kroppen
sjalv inte kan producera i tillracklig
mangd, kan man dock behandla manga
av symptomen, de flesta fysiska
problemen kommer sannolikt att
forbattras fransett att enzymet ej kan na
hjarnan och paverka den mentala
funktionen. Skelettet kommer sannolikt
inte heller att forbattras i nagon storre
utstrackning.

Hur vanligt &r MPS Il Hunters
sjukdom?

Den brittiska MPS-féreningen, som
koordinerar registret for
Mukopolysackaridoser och nérliggande
sjukdomar, har visat att det ar en
mycket ovanlig sjukdom som drabbar 1
av 100 000 fodda pojkar. Over en
tioarsperiod, mellan 1992 och 2002,
foddes 52 pojkar med Hunters sjukdom
i Storbritannien.

Over en 32-arsperiod i Sverige mellan
1973 och 2004 foddes 10 pojkar, vilket
innebar att 0,7 av 100.000 fodda pojkar
far sjukdomen, dvs 1 pojke fods vart
tredje ar med Hunters sjukdom i
Sverige.



Hur arvs Hunters sjukdom?

Hunters sjukdom har en annan form av
arftlighet &n de 6vriga MPS-
sjukdomarna da den arvs X-
kromosombundet recessivt. Den drvs
pa samma satt som hemofili
(blédarsjuka), en sjukdom som &r mer
allmént kénd.. Kvinnor kan vara béarare,
men utom i mycket séllsynta fall ar det
endast man som blir sjuka. Soner till
kvinnliga barare av en muterad gen
16per 50 % risk att arva sjukdomen och
dottrarna 16per samma risk att bli friska
bérare av en muterad gen. Det hér
innebér att det finns en 25 % (1 av 4)
risk att fa ett barn med Hunters
sjukdom vid varje graviditet.

Systrar och mostrar till en person som
diagnostiserats med Hunters sjukdom
kan saledes vara bérare av sjukdomen.
Dessa kvinnor har da en 50 %-ig risk
att fora den muterade genen vidare till
sina soner. | manga familjer &r det
majligt att hitta kvinnliga barare genom
analys av genetiskt material
(mutationsanalys). Lékaren ordinerar
da blodprov fran det sjuka barnet for att
den exakta gendefekten skall hittas. |
de flesta familjer ar det mojligt att
exakt identifiera det genetiska felet pa
X-kromosomen, och som &r ansvarigt
for Hunters sjukdom. Kunskapen om
den exakta mutationen ar sedan till
hjalp vid prenatal diagnostik
(fosterdiagnostik) och
bararskapsanalys.

Det ar dock inte i alla fall som modern
&r barare av Hunters sjukdom. | dessa
fall har sjukdomen uppstatt direkt hos
den drabbade sonen, en s& kallad

nymutation. Det finns en mer detaljerad
forklaring till detta komplicerade &mne
i ett hafte om arftlighet, som gar att
bestalla fran den brittiska MPS-
foreningen. Mer information om hur
Hunters sjukdom arvs finns ocksa i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om
sma och mindre kanda
handikappsgrupper, sok pa Hunters
sjukdom, direktlanken &r
http://www.sos.se/smkh/index.htm.
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Kan man testa om fostret har MPS 11
under graviditeten?

Tre tankbara situationer for att spara
Hunters sjukdom for fosterdiagnostik
under tidig graviditet &r féljande: 1) om
du redan & mamma till ett barn med
Hunters sjukdom, 2) om du vet att du ar
bérare eller 3) om du &r en slékting till
en mamma som har en son med
Hunters sjukdom och du inte har gjort
ett barartest. Det &r viktigt att du
kontaktar din lakare nér du planerar att
bli gravid eller sa snart som du anar att
du &r gravid om du vill ordna ett sadant
test. Bade moderkaksprov och

fostervattensprov kan anvéandas for att
diagnostisera Hunters sjukdom hos
fostret i livmodern

Genetisk vagledning

Alla foréldrar till barn med lysosomala
inlagringssjukdomar bor 6vervéga att
be om genetisk radgivning innan de
skaffar fler barn. Radgivaren kan ge rad
om riskerna for néra slaktingar att fora
sjukdomen vidare, kan ge rad om
tillgéngliga reproduktiva val och ge
besked om vilka fler sléktingar, som
bor informeras.

Forvéantad livslangd.

Livslangden varierar mycket beroende
pa sjukdomens svarighetsgrad. De som
har en mildare form kan leva ett relativt
langt liv sa till vida att deras fysiska
problem, hjért- och lungsjukdomar inte
&r alltfor allvarliga.

Overlevnad upp till 50-60 ars alder
finns dokumenterat. Det finns till och
med en dokumentation om en man med
Hunter som levt till 87 ars alder. Tyvarr
kommer de som har en allvarligare
form av sjukdomen med storsta
sannolikhet att do fore de sena tonaren.
En del barn med Hunter dor &nnu
tidigare an sa.

Klinisk presentation av MPS 11
Hunters sjukdom

Utseende

Personer med Hunters sjukdom ser
valdigt lika ut med manga liknande
drag. Deras ansikten ar ofta runda med
rosiga kinder och deras huvuden ar
ganska stora med framtradande panna.
Halsen &r kort och nésan bred med platt
nésrygg. Lapparna dr ofta tjocka och
tungan forstorad. Deras har ar ofta
tjockt och stravt, dgonbrynen buskiga
och de kan ha mer kroppsbeharing an
normalt. Personer med Hunters
sjukdom har utputande magar och ett
karakteristiskt satt att ga och halla sina
armar, pa grund av kontrakturer i
hofter, skuldror, armbagar och knan.



Tillvaxt

Nyfodda med sjukdomen Hunter kan
vara storre an normalt och vaxa mer &n
normalt de forsta tva levnadsaren.
Personer med den svarare varianten av
Hunter blir séllan langre an 120-
140cm. De med den mildare formen av
Hunter blir vanligtvis lite kortare an
normalt, de blir vanligtvis mellan 150
och 165 cm.

Intellektuell formaga

Personer med den allvarliga formen av
Hunters sjukdom far ofta en tilltagande
inlagring av mukopolysackarider i
hjarnan vilket orsakar en forsenad
utveckling fran tva- till fyradrsaldern.
Detta foljs ofta av en gradvis forlust av
olika formagor innan de avlider, men
monstret varierar kraftigt. En del barn
kommer endast att lara sig séga nagra
enstaka ord, medan andra lar sig prata
bra och lasa lite grand. Barnen kan
uppskatta barnvisor och enkla pussel
och bor uppmuntras att ldra sig sa
mycket som mgjligt innan sjukdomen
forvarras. Aven nar barnet bérjar
forlora de fardigheter som det lart sig
kan det finnas Gverraskande férmagor
kvar. Barnen kommer att fortsatta
forsta och hitta gladjeamnen i livet
aven om de har forlorat formaga att
tala.

Personer med en mildare form av
Hunters sjukdom kan ha normal
intelligens. De har vanligtvis liknande
utseende som de med den allvarligare
formen av sjukdomen men férsémras
langsammare.

Hjarnan

Hjarnan och ryggmaérgen ar skyddade
fran skakningar och stotar av
cerebrospinalvatskan som cirkulerar
mellan skallen och hjarnan-
ryggmargen. Hos vissa individer med
Hunters sjukdom kan dock vatske-
cirkulation s& smaningom bli
blockerad. Blockeringen
(kommunicerande hydrocefalus) skapar
ett 6kat tryck i huvudet, vilket kan
trycka pa hjarnan och ge huvudvark,
synnedsattning och paverka den
mentala utvecklingen. Vid Hunters
sjukdom kan ocksa hjarnans funktion
paverkas av syrebrist och sémnbrist
orsakat av sdmnapneer.

Hydrocefalus

Hydrocefalus (vattenskalle) kan
konstateras med en CT
(datortomografi) eller MR

(magnetréntgen). En lumbalpunktion;
en undersdkning av ryggvatskan genom
att man sticker in en nal i ryggraden,
med tryckmadtning &r ett annat satt att
utreda om hydrocefalus foreligger. Om
hydrocefalus &r konstaterat kan det
behandlas genom att en tunn slang
(shunt) opereras in for att drénerar
hjarnan pa vatska. Shunten har en
tryckkanslig ventil/klaff som tillater
ryggmargsvéatska att dréneras ut, nar
trycket runt hjarnan blir fér hogt. Vid
hogt tryck inne i hjarnan kan
6gonnerverna skadas och ge en
synnedsattning. Oftast kan man se en
svullnad runt blinda flacken, nar ett
sadant okat tryck foreligger, men
avsaknad av en sadan svullnad utesluter
inte hydrocefalus hos en person med
Hunters sjukdom.

Epilepsi

Ett antal personer som har en allvarlig
form av Hunters sjukdom kommer att
utveckla epilepsi. Detta kan ta sig olika
uttryck och visa sig som till exempel
franvaroattacker eller storre toniskt-
kloniska anfall med medvetsldshet.
Lyckligtvis svarar de flesta bra pa
antiepileptiska lakemedel.

Ogonen

Grumling av hornhinnan, som
forekommer hos vissa av de andra
MPS-sjukdomarna, ar ovanligt bland
personer med Hunters sjukdom. | vissa
fall kan det finnas problem med synen
som ar orsakat av forandringar pa
néthinnan eller av glaukom , som &r ett

abnormt hogt tryck inne i 6gat som kan
orsaka skador pa nathinnan och leda till
atrofi eller fortvining av synnerven.
Detta skall undersokas vid
synundersokning. Inlagringar i
nathinnan kan resultera i forlorad
perifer syn och nattblindhet.

Nattblindhet

Manga familjer har berattat att deras
barn med Hunters sjukdom inte vill
sova eller ga i morker eller ar radda nar
de vaknar upp pa natten. Ibland kan en
nattlampa i hallen eller sovrummet
fungera bra. Nagon bra forklaring till
detta problem finns inte.

Oronen

En viss grad av horselnedsattning &r
vanlig hos personer som har Hunters
sjukdom. Det kan vara orsakat av
ledningshinder eller sensorineural
horselnedsattning eller bade och, sa
kallad blandad hdrselnedsattning.
Horselskadan kan forvérras av
aterkommande éroninflammationer.
Det &r viktigt att personer med Hunters
sjukdom far sin horsel undersokt
regelbundet samt att aktuella problem
behandlas i ett tidigt stadium for att
forbattra och bibehalla mojligheten att
kommunicera och lara, sa att den blir sa
optimal som mgjligt

Ledningshinder &r nedsatt 6verforing
av ljudvagorna genom hérselgangen,
trumhinnan och mellandrat. Felfri
funktion av mellandrat &r beroende av
att trycket bakom trumhinnan ar
detsamma i ytterdrats horselgang och



atmosfaren.. Detta tryck utjamnas av
drontrumpeten som léper mellan
mellandrat och bakom nésan/svalget.
Om Grontrumpetgangen ar blockerad
kommer trycket bakom trumhinnan att
sjunka och tumhinnan dras inat varvid
overforingen av ljudvagorna blir
forsamrad. Om det negativa trycket
haller i sig kommer vatska fran
mellandrat ansamlas och med tiden bli
tjockt som lim/klister.

Ledningshinder-behandling av
mellandreinfektioner

Under narkos gors ett litet snitt genom
trumhinnan och vatskan sugs ut
(myringotomi). Ett litet ventilationsror
kan sedan sttas in for att halla halet
Oppet och tillfora luft fran ytterorats
kanal tills 6rontrumpet borjar fungerar
igen. Roren ramlar sa smaningom ut.
Om ledningshindret aterkommer kan T-
ror anvédndas, en typ av rér som stannar
pa plats langre tid. Pa grund av
narkosrisker hos personer med Hunters
sjukdom kan dronkirurgen bestamma
sig for att sétta in T-ror redan vid forsta
operationstillfallet.

Sensorineural horselnedsattning-
’nervddvhet”

| de flesta fall av sensorineural
horselnedsattning ar orsaken skada pa
de sma harcellerna i innerérat. Om
detta finns samtidigt som
ledningshinder och kallas det blandad
horselnedsattning. Sensorineural
horselnedsattning behandlas genom att
prova ut horapparater. Barnen kan till
en borjan vilja ta ut hdrapparaterna,
och da ar det viktigt att framharda sa att

barnens kommunikationsformaga kan
bevaras. Andra barn med Hunters
sjukdom har tyckt att mikrofon och
radioslingor &r bra hjalpmedel i skolan
och hemma. P4 senare ar har man
ocksa borjat operera in elektroder i
horselsnackan for att forbattra hérseln
(cochlea implantat).

Nasa, hals och luftvagar

Den typiskt tillplattade ndsryggen och
tranga passagen bakom nésan ar
orsakad av en dalig tillvaxt av skelettet
i mellanansiktet och fortjockade
slemhinnor. En kombination av
skelettetdeformiteten och inlagringen
av mukopolysackarider i de mjuka
vavnaderna i ndsa och hals kan leda till
att ndsan lattare blir tdppt. Tonsillerna
och polyperna blir ofta forstorade och
kan delvis blockera luftvdgarna. Av
den anledningen kan de opereras bort.
Halsen &r kort vilket bidrar till
andningssvarigheter. Luftstrupen blir
trangre ju mer inlagring av
mucopolysackaridosmateriel material
som sker, och luftrren dr ofta mjukare
an vanligt pa grund av deformerade
broskringar i luftstrupen. Sma knolar
eller dverskott av vavnad kan
ytterligare blockera luftvdgarna och
gora det svart att svalja.

Ett vanligt utmérkande drag hos barn
med Hunters sjukdom &r den kroniska
utsondringen av genomskinligt
slem/snuva fran nasan (rinorré) och
bihaleinflammation.

Frekvent hosta, forkylning och
halsinfektioner &r vanliga problem for
manga med Hunters sjukdom. Dessa

personer, som har tranga luftvagar och
Okad slemsekretion riskerar att drabbas
av astmaliknande episoder. Manga med
Hunters sjukdom &r darfor hjalpta av
astmamediciner vid olika 6vre
luftvagsinfektion.

Manga andas valdigt ljudligt aven nar
de inte har en infektion. Under natten
kan de bli rastlésa och snarka.
Sjukhusinlaggning under en natt for att
gora en somnstudie kan da
rekommenderas. Kontrollapparatur
placeras pa huden och kopplas till en
dator som mater syrehalten i blodet
liksom andningsregistrering. Fran en
sadan studie kan lakaren utvardera hur
andningen ar blockerad, hur svart
barnet har att dra in luft i lungorna
under somn och vilken effekt det har pa
kroppen.

Nattlig CPAP (Continuos positive
airway pressure)

Detta kan rekommenderas om en
somnstudie har visat att en individ har
somnapnéer med laga syrenivaer under
natten (sémnapnéer &r ndr individen
slutar att andas under korta perioder
under somn). Detta kan leda till trétthet
och huvudvark under dagen.

CPAP innebdr att man placerar en
mask dver munnen och nésan varje natt
som pumpar in luft i luftvigarna for att
forhindra att de kollapsar. Detta kan
lata extremt men det kan verkligen
forbattra somnkvalitén och hjélpa till
att forhindra eller minska risken for
hjértsvikt orsakad av for lag syrgashalt
under natten. | svara fall av
somnapnéer med hjartsvikt kan en

trakeostomi (ett hal pa halsen dar man
andas genom en kanyl) vara nédvéndig.
Manga personer med Hunters sjukdom
vill forsoka undvika trakeostomi da det
ar ett stort ingrepp i det dagliga livet
och kan forsvara nar man skall &ta och
tala. De som fatt en trakeostomi tidigt
sager sig dock ma sa mycket béttre
efter att ha fatt en forbattrad andning
nattetid.

Mediciner for luftvégarna

Olika mediciner kan paverka personer
med MPS olika, sa det ar viktigt att
konsultera en l&kare hellre an att kopa
receptfri medicin. Medicin for att
kontrollera slemproduktionen kanske
inte hjélper. Medicin som
antihistaminer kan torka ut slemmet,
gora det tjockare och svarare att hosta
ut. Avsvallande medel innehaller
vanligtvis stimulantia som hojer



blodtrycket och drar ihop blodkérlen,
badadera o6nskade effekter om man
har Hunters sjukdom. Hostmedicin som
har lugnande effekt kan orsaka 6kade
problem med sémnapnéer eftersom
muskeltonus och andning paverkas.
Personer med Hunters sjukdom far ofta
sekundara bakteriella infektioner, som
skall behandlas med antibiotika.

Brostkorgen

Formen pa brostkorgen &r deformerad
och féreningspunkten mellan revbenen
och brostbenet (sternum) ar inte lika
flexibel som den bor vara. Brostkorgen
&r darfor stel och kan inte rora sig fritt
for att lata lungorna ta in en stor
luftvolym. Muskeln under brostkorgen
— diafragman — kan vara upptryckt av
den forstorade levern och mjalten vilket
ytterligare minskar platsen for
lungorna. Lungvavnaden blir
fortjockad av inlagrat material och &r
stelare &n normalt. Det blir som en
ballong som aldrig varit uppblast forrut
och darfor behdver mer kraft for att den
skall expandera. Det férekommer en
okning av sekretionen som blir svarare
att rensa ut da den begransade
lungkapaciteten gor det svart for de
med MPS I att ta tillrackligt djupa
andetag for att kunna hosta ordentligt.
Nar lungorna inte blir tillrackligt
rensade Okar risken for
luftvagsinfektion vilket kan leda till
lunginflammation.

Tander och mun

Personer med Hunters sjukdom har
vanligen tjocka lappar, en forstorad
tunga och bred tandgom. Det &r brett
mellan tanderna, som &r sma och har
skor emalj. Tandvarden ar viktigt for
att undvika karies och tandrota vilket
kan orsaka smarta

Tandhygien

Tanderna maste skétas val for att
undvika att behdva dra ut dem. Om
vattnet i ditt omrade inte har fluor
tillsatt sa bor ditt barn fa fluortabletter
dagligen. Att tvatta runt i munnen med
en muntork doppad i munvatten
kommer att halla munnen frasch och
minska risken for dalig andedrakt.
Dregling ar ett vanligt problem och en
plastad haklapp under kladerna kan
forhindra sarig hud.

Regelbundna tandl&karkontroller &r
viktiga da karies kan vara en orsak till
tandvark. Om ditt barn &r svart
paverkat av MPS Il kan det vara
sakrare att utfora all behandling pa
sjukhus. Det &r viktigt att tandldkaren
informeras om ditt barn har
hjartproblem, eftersom man i sa fall
sakert kommer vilja ordinera
antibiotika fore och efter
tandbehandling. Detta ar for att vissa
bakterier i munnen kan komma ut i
blodbanan och orsaka infektion pa
hjartklaffarna. Om man behéver dra ut
tander under narkos skall detta goras pa
ett sjukhus av en erfaren narkoslakare
och aldrig pa en tandklinik. Det kanske
ar mojligt for sjukhuset att utféra andra
behandlingar eller undersokningar vid
samma narkostillfalle.

Hjartat

Hjartsjukdom &r ganska vanligt hos
personer med Hunters sjukdom, men
det behover inte utvecklas eller skapa
storre problem férran mycket senare i
livet. Da medicin kan anvéndas for att
dampa symtomen. Hjartat kan paverkas
pa olika stt.

Klafflackage

Hjartklaffarna &r utformade for att
stanga tatt nar blod passerar fran en
kammare i hjartat till en annan och
forhindrar att det lacker tillbaka i fel
riktning.

Klaffarna hos MPS 1l kan forsvagas av
att mukopolysackarider fortjockar
klaffarna. Hjartklaffarna kanske inte
kan stanga tillrackligt tatt da och sma
mangder blod lacker tillbaka. Blasljud
forekommer om hjéartklaffarna blir
skadade av inlagrade
mukopolysackarider.

En del personer med Hunters sjukdom
kan fa problem med mitralis- eller
aortaklaffarna, dar en klaffsjukdom kan
utvecklas under flera ar utan uppenbara
kliniska symptom. Om tillstandet
forvarras kan en operation vara
nddvéndig for att byta ut de skadade
klaffarna.

Hjartmuskeln kan ocksa skadas av
inlagring av mukopolysackarider
(kardiomyopati) och hjartat utsatts dven
for anstrangning av évre
luftvagsobstruktion och aterkommande
luftvégsinfektioner eller nar den
behover pumpa blod genom stela och
ineffektiva lungor (cor pulmonale;
sjuklig hogersidig hjartférstoring vid

okat tryck i lungartdren). Manga av
barnen har hogt blodtryck.

Da hjartproblem ar sa vanligt hos
personer med Hunters bor ultraljud pa
hjartat goras arligen (eller sa ofta som
doktorn tycker det behovs) for att fa
reda pa om nagra problem haller pa att
uppsta. Testet ar smartfritt och liknar
det man gor under graviditeten. Det kan
identifiera problem med hjartmuskeln,
hjartfunktionen och klaffarna.




Lever, mjalte och buk

Hos de flesta personer med MPS |1 blir
levern och mjalten forstorade pa grund
av inlagrade mukopolysackarider
(hepatosplenomegali). Den férstorade
levern orsakar oftast inte nagra problem
och leder inte till leversvikt, men dess
storlek kan sttra atandet och
andningen. Hos personer med Hunters
sjukdom kan buken bukta ut pa grund
av forsvagade muskler och den
forstorade levern och mjélten. Delar av
bukens innehall kan tryckas ut vid
svaga punkter i bukvéggen och ge
brackbildningar.

Brack

Ett brack kan komma fran bakom
naveln (navelbrack) eller fran ljumsken
(ljumskbrack). Ljumskbrack atgardas
med operation, men brack kan

aterkomma. Navelbrack behandlas
oftast inte om de inte &r stora och
orsakar inkl&mning av tarmen, eller &r
valdigt stora och problematiska.
Navelbrack aterkommer ofta efter
atgard.

Magproblem

Manga personer med Hunters sjukdom
lider under perioder av 16s avforing
eller diarré. Orsaken till detta &r inte
helt klarlagd. Ibland &r diarren orsakad
av en svar forstoppning med lackage av
16s avforing bakom den forstoppade
avféringsmassan. Men oftast beskriver
foraldrarna att den l6sa avforingen
"aker rakt igenom”. Man tror det
orsakas av en storning i det autonoma
nervsystemet, det nervsystem som
bortom viljemassig paverkan
kontrollerar kroppsliga funktioner.
Barnldkaren kan behdva be om en
rontgenundersokning for att understka
vad som kan vara orsaken. Problemet
kan forsvinna nér barnet blir aldre, och
det kan forvarras av antibiotika,
utskrivet for andra problem.

Om man har diarré (och det inte ar
sekundart till forstoppning) kan enkel
medicinering med exempelvis
loperamid (Imodium) fungera bra. En
diet utan alltfér mycket fibrer kan
ocksa vara bra. Forstoppning kan vara
ett problem nar barnen blir dldre,
mindre aktiva och musklerna férsvagas.
Om en mer fiberrik diet inte hjalper
eller inte &r mojlig, sa kan lakaren
skriva ut laxermedel eller lavemang.

Huden

Personer med Hunters sjukdom
tenderar att ha tjock och hard hud som
saknar elasticitet. P& vissa stallen kan
detta orsaka hudirritation och sarighet
framfor allt i hudveck, till exempel bak
i nacken. Nagra personer med Hunter
har en karaktéristisk knottrig eller
bucklig hud. Dessa sma hudféargade
utbuktningar vid skulderbladen,
Overarmarna och laren beror pa
inlagringar av mukopolysackarider
(apelsinskals hud, peau d orange).
Overdriven behdring i ansikte och pé
ryggen férekommer hos vissa personer
med Hunter. Svettningar och kalla
hander och fotter ar ocksa vanliga
problem. Orsaken &r dalig
temperaturkontroll da den del av
hjarnan som reglerar
kroppstemperaturen kan bli skadad
senare i livet.

Skelett och leder

Personer med Hunters sjukdom
tenderar att ha betydande problem med
sitt skelett, leder och tillvéxt.
Ledstelhet &r vanligt vid Hunters
sjukdom och rérligheten kan begransas
i alla leder. Ledstelheten kan orsaka
smarta som lindras av varme och
vanliga smartstillande tabletter. Den
begransade rorligheten i axlar och
armar kan forsvara pakladningen.
Antiinflammatoriska ldakemedel, som
ibuprofen, kan hjélpa vid ledsmérta,
men de ska tas med eller efter maten
och man bor noga kontrollera att
magkatarr och magsar inte utvecklas.
Medicinerna bor ges i samrad med
lakare.

Ryggraden

Ryggradens kotor ar normalt en linje
fran nacken till svanskotan. Personer
med Hunters sjukdom kan ha en daligt
formad ryggrad med instabilitet. En
eller tva av kotor pa mitten av
ryggraden ar ibland lite mindre an
resten och hamnar lite bakom linjen.
Detta bakatglidande kan orsaka att en
kantig kurva (kyfos, puckel) utvecklas.
Den &r vanligtvis lindrig och behdver i
allmanhet inte behandlas. Aldre barn
och vuxna med Hunters sjukdom kan
dock utveckla en kompression av
ryggmargen pa grund av fortjockning
av ligamenten runt benen i nacken.
Lékaren kommer vilja att folja detta
noga och om nédvandigt operera.

Hénder

Formen pa hander hos barn och
ungdomar med Hunter ar mycket
karaktaristiska och olika MPS-
foreningar har anvant handerna av en
pojke med Hunters sjukdom som sin
logo. H&nderna &r korta och breda, med
knubbiga fingrar vilka gradvis kroker
sig och blir kloliknande™.

Karpaltunnelsyndrom

Personer med Hunters sjukdom
upplever ofta smérta och férlorad
kénsel i fingertopparna orsakat av
karpaltunnelsyndrom. Handleden eller
carpus bestar av atta sma ben, kianda
som karpalbenen, vilka &r forenade av
band av proteinfibrer kallade ligament.
Nerver maste passera genom
handlederna i mellanrummet mellan
karpalbenen och ligamenten.



Fortjockning av ligamenten orsakar
tryck pa nerverna och kan orsaka
oreparabel nervskada. Nervskadan
kommer att orsaka att musklerna vid
tumbasen fortvinar.

Om ditt barn verkar ha ont i hdnderna
speciellt nattetid kan det vara klokt att
utfora en nervledningstest som kan visa
om karpaltunnelsyndrom ar orsaken.
Aven om ett barn eller vuxen med
Hunters sjukdom inte klagar pa smarta
kan de redan ha karpaltunnelsyndrom.
Lakare kan foresla att man gor ett
nervledningstest som kommer visa om
syndromet foreligger. Denna test bor
ocksa goras om det foreligger nagon
forsvagning eller avdomning i
h&nderna eller minskad muskelmassa
vid tumbasen. Detta problem kan
behandlas med en mindre operation.

Ben och fotter

Manga individer med Hunters sjukdom
gar och star med knan och hofter bojda.
I kombination med den spanda achilles-
senan kan detta orsaka att de gar pa ta.
Ibland kan dessa personer vara
kobenta, nagot som oftast inte behdver
inte behandlas. Fotterna &r breda och
kan vara stela med tarna krokta nedat,
likt fingrarna.

Generell omvardnad av
personer med MPS II, Hunters
sjukdom

Diet

Det finns inga vetenskapliga bevis for
att en speciell kost skulle ha vélgérande
effekt, och symptom som diarré har en
benagenhet att komma och ga pa ett
naturligt satt. En del foraldrar & andra
sidan tycker sig se att en forandring av
barnets kost kan underlétta problem
som dverdrivet slem, diarré eller
hyperaktivitet. Att skara ner pa mjolk,
mejeriprodukter, socker samt mat med
hogt innehall av kemiska tillsatser och

fargdmnen har verkat hjalpa enskilda
barn.

Det &r att rekommendera att forst
radfraga en lakare eller dietist om du
tanker gora stora férandringar i kosten
for att vara saker pa att den tilltankta
kosten inte utelamnar nagra vasentliga
néringsdmnen. Om ditt barns problem
lindras kan du férsoka aterinfora
fododmnen, en sak i taget, for att testa
vilket speciellt fododmne som verkade
forvarra barnets symtom.

Mediciner

Barn med MPS kan reagera annorlunda
pa mediciner darfor ar det viktigt att
alltid radfraga en lakare innan man
anvander receptfri medicin. Vissa
mediciner som anvands for att fa bukt
med slemproduktionen kan ibland géra
slemmet tjockare och svarare att fa upp
och kan gora barnet mer lattretligt.
Anvéandandet av lugnande medel kan
Oka problemet med sémnapnéer genom
hammad andning.

Det dr idag vélkant att frekvent
anvéandning av antibiotika kan gora
dem mindre verksamma ndr de
verkligen behdvs. Upprepad
anvandning kan ocksa orsaka
svampinfektion som vanligen paverkar
mun och slida och producerar en vit
ostliknande bekaggning pa
slemhinnorna. Den fororsakar irritation
och obehag och behdver behandlas.
Din l&kare kan déarfor vilja begransa
behandlingar med antibiotika vid hosta
och forkylningar

Narkos

Att s6va en person med Hunters
sjukdom kraver goda kunskaper och
skall alltid utforas av en erfaren
narkoslakare. | lakarboken ”Smith’s
Anaesthesia for infants and children”
star att ’MPS barn har de svaraste
luftvagsproblemen i barnsjukvarden”.
Narkosriskerna vid ett kirurgiskt
ingrepp &r storre an riskerna med
ingreppet i sig sjalvt hos patienter med
MPS, oavsett vilket ingrepp det ror sig
om.

Narkos maste noga vagas mot de
fordelar man kan forvénta sig av den
planerade kirurgiska proceduren. For
vissa ingrepp kan man anvanda lokal
eller regional beddvning istéllet for
narkos.

Inlagringen av glycosaminoglykaner
gor att ndsans passage blir trangre an
normalt. Inlagringen forstorar aven
halsmandlarna, polyperna och tungan
kraftigt samt orsakar att 16s dverflodig
vavnad bildas runt ingangen till
luftstrupen. Inlagring i luftroren,
bronkerna, gér dem tranga. Struplocket
ar ofta langt och styvt. Slemhinnorna ar
skora och MPS individer har ofta
kraftigt 0kad slemsekretionen av tjockt
slem. Alla dessa faktorer begrénsar
kraftigt mojligheten att se struphuvudet
med laryngoskopet och darmed att
placera andningstuben i luftstrupen
&ven for en skicklig narkoslakare

Att extubera innebdr att man tar bort
endotrakealtuben. Da kan det uppsta
problem eftersom mps-patienter latt
kan svullna igen i luftvégarna, och dven



struplocket kan bli svullet vilket kan
leda till att det blir svart att bibehalla
tillracklig luftvég.

Lungorna har ofta begrénsad kapacitet;
pa grund av inlagringen sa att de ar
stela,och &ven brostkorgen &r stel och
forhindrar den normala utvidgningen
vid andning.

Ryggraden ar stel och det kan finnas en
ledinstabilitet i nacken med risk for
skador pa ryggmargen om nacken bojs
kraftigt bakat, vilket forhindrar
narkoslakaren fran att placera huvudet
och nacken i basta position for att
kunna se struphuvudet. Det kan vara
bra att rontga nackkotpelaren infér en
operation for att ta reda pa om nacken
ar instabil eller inte. Radet ar &ndock
att behalla nacken i en neutral position
under hela sévningen, formoda att
instabilitet foreligger och inte boja
nacken bakat.

Den korta nacken, den begransade
rorligheten i kéken, den lilla
mundppningen och den hos vissa barn
patagligt lilla hakan bidrar till att gora
intuberingen svar.

Barn med MPS har ofta fortjockad hud
och kontrakturer pa lederna vilket gor
det svart att satta en intravends infart,
speciellt i en akut situation, vilket
ocksa kan utgdra en riskfaktor.

Under narkos av MPS patienter sa kan
inlagringen av glycosaminoglykaner i
hjértat bidra till en 6kad risk for
komplikationer. Vid Hurlers sjukdom
sker en inlagring av
glycosaminoglykan i hjértats kranskérl
och ocksa i hjartklaffarna, som kan

gora att de lacker. Aven pulmonell
hypertension, foérhéjt tryck i lungornas
blodkarl kan féreligga och utgor da en
riskfaktor. MPS barn kan ha hjartsvikt,
eller arytmier vilket innebdr att
hjartrytmen kan vara oregelbunden,
hjartmuskeln kan vara valdigt kanslig
for narkosmedel, vara kanslig for
syrebrist och MPS patienten kan ha en
benégenhet att svanga i blodtryck.

Naturligtvis ar det stora variationer pa
hur stora narkosriskerna &,r beroende
pa om man har en lindrigare eller
svarare variant av sjukdomen.

Nya tekniker och hjalpmedel har dock
utvecklats som gor det enklare att
sékert sdva patienter med MPS, som
exempelvis fiberoptisk intubation och
larynxmask.

Vad som kan goras for att minska
riskerna ar att se till att barnen sévs pa
ett regionssjukhus dér det finns erfarna
narkoslakare for barn, som ar vana att
sOva svarsovda barn. Det ar viktigt att
narkoslakaren ar insatt i den speciella
problematiken rérande MPS barn och
att man gor en narkosbedémning innan
ingreppet sa att man kan forutse vilka
risker som foreligger och vilken teknik
som bor anvéndas.

Det finns mer detaljerad information
om detta komplicerade dmne i ett
speciellt h&fte om narkos som
publicerats av MPS-féreningen.

Sjukgymnastik och vattengymnastik
Sjukgymnastik och vattengymnastik
kan vara anvandbart for att hjalpa
personer med Hunters sjukdom att
uppna specifika och realistiska mal i
sitt vardagliga liv eller for att dranera
slem fran brostet. Nar det galler barn
rekommenderas det att
sjukgymnastiken integreras i leken.

Hos vuxna ar det viktigt att komma
ihdg att passiv stretching kan vara
smartsamt och bor anvandas med
forsiktighet.

Barn med mps-sjukdom bor fa en
remiss till en sjukgymnast sa snart som
mojligt efter diagnos. Undersdkningen
bor innehalla en utvardering av barnets
motoriska fardigheter, hur barnet ror
sig, sitter och star, och av ledrorlighet,
sd att man far en bild av vad barnet har
storst problem med. Sjukgymnasten ska

tillsammans med familjen g6ra upp en
plan och satta upp mal for att mata
barnets forbattringar.

Sjukgymnasten kan ocksa
rekommendera nattskenor for
stretching eller ortoser for att motverka
kontrakturer.

Hur ofta ett barn ska ha sjukgymnastik
far sjukgymnasten avgadra. Det beror pa
flera faktorer, men generellt kan man
saga att barn som skall uppratthalla en
funktion eller forbattra funktionen bor
ha sjukgymnastik en till tva ganger per
vecka tillsammans med ett hem-
traningsprogram. Barn som far
enzymterapi kan ha férdel av mer
intensiv traning for att 6ka mojligheten
att stérka skelettetet och forbéattra
rorelseférmagan. Malet med
sjukgymnastik &r att maximera barnets

funktioner och rorelseférmaga och se
till att de bibehalls sa lange som
mojligt.. Sjukgymnastik kan ocksa
underlatta barnets sjalvstandighet och
underlétta mojligheterna att delta i
aldersanpassade aktiviteter. Barn med
MPS med patagliga skelettproblem
kan I6pa risk for inklamning av
ryggmargen med smértor och
forlamningar soml foljd, och de far ofta
karpaltunnel syndrom. Sadana har
problem behdver identifieras infor
sjukgymnastikbehandling. Barn med
mps-sjukdom kan ha nytta av flera
olika behandlingsmetoder.
Gangtraning, statisk och dynamisk
balanstraning och aktiviteter i dagliga
livet bor betonas i ett funktionellt
sammanhang. Det &r viktigt att



uppmuntra forlangd stretching i ett
funktionellt sammanhang flera ganger
varje dag for att bevara rérligheten i
lederna. Exempelvis genom att sitta
med framstrackta ben pa golvet eller
genom att sta med tarna pa ett hogre
underlag &n halarna, medans man ser
pa TV eller laser for att stracka ut
knélederna

Samhallets stddinsatser

De flesta barn eller ungdomar med
MPS 1l har behov av insatser fran
Habiliteringsorganisationen i
landstinget. D&r samarbetar man i ett
interdisciplinart team bestaende av
psykolog, kurator, sjukgymnast,
arbetsterapeut, logoped,
specialpedagog och lakare for att
tillsammans med foraldrarna kartlagga
barnets behov av insatser och ge de
behandlingar eller det stdd som behdvs.

Habiliteringen och
hjalpmedelscentralen har stor
erfarenhet av de mojligheter som finns
tillgangliga for familjer som har barn
med funktionshinder. En del barn kan
behova hjalpmedel som rullstol,
speciella bilstolar, badstolar och
specialbestick mm och detta kan ordnas
via habiliteringen

Barn med Hunters sjukdom kan ocksa
ha ratt till stod fran kommunen enligt
Lagen om stdd och service for vissa
funktionshindrade (LSS).
MPS-fdreningen kan &ven férmedla
kontakt med andra familjer i liknande
situation.

Samhillet ger stod at barn och vuxna
med funktionshinder pa flera satt. Ett
funktionshinder eller en diagnos ger
inte automatiskt réatt till en viss
stddinsats utan graden av
funktionsnedsattning och behovet ar
det som avgor. Olika lagar reglerar de
mojligheter till stod som finns for
familjer och enskilda. Kommunen har
yttersta ansvaret for att den enskilde far
hjélp och det stéd han eller hon
behover.

Kommunen ansvarar for sadant stod
som kan underldtta vardagen for
personer med funktionshinder, t ex
personlig assistans, avldsning i
hemmet, bostad med sarkskild service,
bostadsanpassningsbidrag och
fardtjanst. Personer med omfattande
funktionshinder kan fa stod och service
enligt en sérskild lag, LSS (Lagen om
stod och service till vissa
funktionshindrade) Kontakta
kommunens bistandsbeddmare,
handikappkonsulent, LSS-handlaggare
eller motsvarande for ytterligare
information.

Landstinget har ansvar for halso- och
sjukvard inkl habiliteringen,
rehabiliteringen och hjalpmedel,
tandvard samt tolktjanst for bl a déva.
Habiliteringen/rehabiliteringen kan
innebdra stdd av t ex arbetsterapeut,
kurator, logoped, psykolog och
sjukgymnast. For ytterligare
information kontakta lakare, kurator,
handikappkonsulent, LSS-handlaggare
eller motsvarande inom landstinget.

Forsékringskassan handlagger och
beviljar ekonomiskt stéd som t ex
foraldraforsakring, vardbidrag, bilstod,
assistansersattning och
handikapperséttning.

Kontakta forsakringskassan pa
hemorten for ytterligare information.

Att leva med ett barn eller
vuxen som ar allvarligt
paverkad av Hunters sjukdom

Precis som allting annat sa finns dven
hér en stor variation i hur sjukdomen
paverkar den enskilda individen. Barn
med Hunters sjukdom har precis som
alla friska barn sin egen
grundpersonlighet. Manga barn med
mental paverkan av Hunter kan vara
Overaktiva och starka. De flesta &r
oftast gladlynta och tillgivna men det
kan krdvas mycket av omgivningen for
att vardagslivet ska fungera. Manga
kan ha koncentrationssvarigheter och
samre formaga att forstd an vad som ar
normalt for deras alder och fysiska
utveckling. En del gillar tuff och aktiv
lek, &r hogljudda och mycket fysiskt
aktiva. Andra leker hellre ensamma,
eller tittar pa nar andra leker. Barn med
Hunterssjukdom kan vara omedvetna
om faror, och kan upplevas som envisa
och ovilliga att lyssna da de inte forstar
vad som forvantas av dem. Nagra kan
fa aggressiva utbrott. Kommunikations
problem kan manga ganger paverka
beteendet och skapa frustration hos
saval sandare som mottagare.

En del barn kan toalettréanas, men de
flesta kommer alltid att behdva bl6jor.
Att som foralder fa tillrackligt med
somn kan vara svart och man ska inte
tveka att be lakare om hjélp.

Mat

De flesta barn med Hunters sjukdom
tycker om mat &ven om vissa har en
mycket sndv matrepertoar. De dricker
ofta en hel del. Manga lar sig inte att



anvanda kniv och gaffel och vanliga
glas och till sist kan det vara
nddvandigt att mata barnet. | de senare
stadierna kan barnet fa det allt svarare
att tugga ordentligt och maten behdver
mosas eller goras flytande.

Sétta i halsen

Nér ett barn eller vuxen inte langre kan
tugga och har svart att svélja finns det
en risk att de satter i halsen. Mat,
framfor allt kott, ska skéras i mycket
sma bitar, men trots detta kan de satta i
halsen. Om det hander séa ska du vanda
barnet upp och ner, eller 1dgga dem
med huvudet ner 6ver ditt kna och sla
barnet mellan skuldrorna tre eller fyra
ganger.

For vissa personer kan svéljningen bli
sa problematisk att en gastrostomi kan
rekommenderas.

Gastrostomi/PEG

For en del individer kommer svaljandet
och darmed &tandet och drickandet bli
mycket svart och riskabelt, och under
dessa omsténdigheter rekommenderas
en gastrostomi. Detta ar en slang som
placeras i magen med hjalp av en kort
operation, eller sa kan man ha en sond
via ndsan. De flesta foraldrar foredrar
en gastrostomi eller PEG som det ocksa
kallas, for den paverkar inte
andningsvégarna eller irriterar nasan.
Aven om en gastrostomi kraver en kort
narkos sa brukar det inte innebéra
nagra komplikationer om den gérs
innan barnet blir for svagt.
Gastrostomier kan lacka och ibland
orsaka hudinflammation runt ingangen
for slangen. Om det intraffar kommer

du fa rad fran kirurgen om hur det ska
hanteras.

Smarta

Smarta kan leda till aggressivitet eller
passivitet For den som star bredvid kan
det manga ganger handla om att gissa
sig fram till var det gor ont, eller vad
som ar “fel”.

Det ar mycket svart nar ett barn inte
kan prata och uttrycka sig att veta om
det grater av smarta eller frustration.
Barnet kan ha droninflammation,
tandvark, vark och smarta i lederna
eller kdnna obehag fran magen. Precis
som med nyfodda far en foralder prova
sig fram till ratt och fel. Ibland kan
skrikiga perioder tolkas som
beteendestorningar. Tveka inte att
kontakta din lakare for en undersokning
for att utesluta eventuella fysiska
orsaker for ditt barns beteende.

Sémnstorningar

En del barn med MPS 1l kan ha
sdmnstdrningar och man vet inte vad
orsaken till detta &r.

Forekomsten av somnproblem hos
MPS-patienter, ar enligt forskarna Bax
och Colvile, &ar sa hog som 71%
Somnstorningarna kan vara svara att
behandla med vanliga somnmediciner.
Man kan da forsoka med andra
behandlingar som exempelvis
melatonin som &r ett kroppseget &mne,
det ger mycket fa biverkningar, och vid
svara sémnproblem bor man préva om
det hjalper. Medicinen ges atminstone
en timme fore sdnggaende. Det &r

viktigt med regelbundna rutiner foér
sanggaende, sa tyst som mojligt och
morkt i rummet.

Det &r helt nodvandigt att foraldrar far
sova pa natterna om de ska orka under
dagarna, sa tveka inte att fraga er lakare
om hjélp.

Om soémnsvarigheterna ar
svarbehandlade och stor foraldrarna
mycket, bor man fa hjalp med
avlastning, korttidsvistelse eller
avlastningsfamilj for att orka fungera sa
normalt som mojligt for resten av
familjen .

Utbildning

Medan vissa barn med Hunter kan ha
en helt vanlig skolgang , kan det for
andra vara fordelaktigt att fa
undervisning i en specialklass med
farre elever och specialutbildad
personal. Du kan ocksa vélja att som
inkluderad sérskoleelev ga pa vanlig
grundskola med ett "ovanligt” schema
eventuellt da med en elevassistent som
stod Skolgangen ska alltid anpassas
efter den enskilda individen och har
finns ett otal varianter att valja bland.
Vid val av skola och skolform &r det
viktigt att hela barnet tas med i
planeringen, och inte bara den del som
berdr utbildning och inlarning, da
skolan &r en stor del av barnets sociala
liv. Varje familj har rétt att prova sig
fram till den variant som passar deras
barn, och familj ,bast i just den
situation de befinner sig i just da.
Barnet har alltid ratt att byta skolform,
eller prova nagon ny variant under

langre eller kortare tid, om det inte
kénns bra.

For att fa hjalp med utredningar och
planering finns specialpedagoger bade
vid habilitering, kommun och enskilda
rektorsomrade. Barn med Hunters har
alltid ratt till en individuell atgéardsplan
som omvarderas regelbundet for att ge
basta mojliga skolgang for det enskilda
barnet.

Att ha en elevassistent i klassrummet
under skoldagen och dven under raster
och lunch kan gora att barnet far ut sa
mycket som mojligt av undervisningen
och far hjalp med att uppréatthalla sin
hélsa och sakerhet. | en sadan situation
kan lararen skapa l&mpliga uppgifter
for barnet och assistenten kan hjélpa
barnet fokusera och koncentrera sig pa
uppgiften.

Anpassningar i hemmet

Barn med allvarlig form av Hunter blir
successivt mindre mobila och mer
beroende av sina foréldrar och vardare
for sina dagliga behov — sa som
inkontinens, personlig hygien och
naringstillforsel. Det &r viktigt att redan
i ett tidigt skede tanka pa hur familjen
och vardarna skall 16sa situationen nar
det inte langre ar mojligt for barnet att
ga eller ga i trappor. Ett intilliggande
badrum och sovrum &r idealiskt med
mycket svangrum for rullstol och
vardare. Nar lyft inte langre ar méjliga
kan en lift eller hissanordning vara bra
med direktspar fran sang till badet.
Bostadsanpassningar kan ta lang tid
och darfor &r det viktigt att planera i
forvag.



Att ta en paus

Att varda ett barn med den allvarliga
formen av Hunter &r ett tungt arbete
och bade foraldrar och vardare och kan
behover avbrott for vila Manga familjer
anvander sig av personliga assistenter,
korttidshem dar habiliteringen kan ge
rad om lagliga rattigheter. Barn med
forstandshandikapp har sarskilda
rattigheter enligt LSS (Lagen om st6d
och service).

Det tystare stadiet

Forandringen fran det Gveraktiva och
ljudliga stadiet sker oftast gradvis.
Familjer kommer att mérka att deras
barn inte langre springer runt hela tiden
och att det &r mer ndjd med att sitta an
att std. Manga kommer att vara mer
lattroade, kanske genom att titta i
samma fotoalbum, eller hora sagor,
eller titta pa samma video om och om
igen. Barn och vuxna med Hunters
sjukdom kan ofta slumra till en liten
stund.

Palliativ omvardnad

Palliativ vard erbjuds familjer och barn
med livsforkortande sjukdom dar
medicinering inte kan bota. Detta &r ett
stod som omfattar aspekter sa som
avlastning, behandling av symptom,
och stdd vid dddsfall och som kan l6pa
under en lang period. Den personliga
omvardnaden som matning och
personlig hygien kan krava valdigt
mycket tid, och stressen som det
innebar kan vara mycket pafrestande
for familjen. En utvardering av det

medicinska behovet och omvardnaden
som kravs, och en vardplan bor leda till
att bade barn och familj far det stod
som behovs for att samtliga ska fa en sa
bra livskvalitet som mojligt.
Habiliteringsorganisationen i lanet kan
ge de rad och det stod som behovs.

En langsam viktnedgang kommer att
ske i takt med att musklerna fortvinar.
Luftvéagsinfektioner och
lunginflammationer kommer att bli
vanligare och manga kommer att do
lugnt och fridfullt efter en infektion
eller pa grund av att hjartat sviktar. Det
kan vara bra att forbereda sig for den
tiden

Tveka inte att soka professionell hjalp
av kurator eller psykolog via sjukhuset
eller habiliteringen. Att se sitt barn
forsamras eller forlora det &r nagot av
det svaraste man kan utsattas for

Att leva med ett barn eller
vuxen med den mildare formen
av Hunters sjukdom

Barn som har den mildare formen av
Hunters sjukdom kan ha ett helt
normalt beteende och de &r ofta
tillgivna och har ett gott humor. De kan
ibland vara lattirriterade och frustrerade
nér deras fysiska begrénsningar gor
livet besvarligt.

Utbildning

De flesta barn med en mild form av
Hurlers gar i den vanliga skolan. For att
ett barn skall kunna utnyttja sin fulla
potential &r det viktigt att skolan &r val
informerad om vilka resurser och ev.
hjalpmedel som krévs. Det kan
innebdra en egen assistent i
klassrummet, lampliga mdbler i
klassrummet samt tillgang till egen
dator.

Skolgangen ska alltid anpassas efter
den enskilda individen. Hjalp med ev
utredningar och planering kan man fa
utav de specialpedagoger som finns
bade pa skolorna och pa habiliteringen.
Barn med Hurlers har alltid ratt till en
individuell atgardsplan som ska
omvarderas regelbundet. Det finns
vuxna med Hurlers som har varit
framgangsrika i sin skolgang och vissa
har en hogskole och/eller
universitetsutbildning

Sjéalvstandighet

Nar personer med Hunters sjukdom
vaxer upp bor de uppmuntras till att bli
sa sjalvstandiga som mojligt eftersom
manga vuxna med Hunters sjukdom
kan fa bra, och fullvérdiga liv. Tonaren
kan vara jobbiga, om vanliga
tonaringar oroar sig éver finnar, tank
dig da hur mycket en tonaring med
Hunters maste oroa sig ver sitt
utseende och de begransningar som
sjukdomen ger. Det kan vara till stor
hjalp att fa traffa eller komma i kontakt
med andra i samma situation. Om
mojligt kan MPS-féreningen hjalpa till
med det. De som har en mindre



allvarlig form av Hunters sjukdom
kommer att genomga en normal
pubertet, men kanske ett ar eller sa
efter sina jamnariga.

Anpassningar i hemmet

L&mpliga anpasshingar av hemmet
forbéattrar avsevart mojligheterna for
individer med Hunters sjukdom att
utveckla sin sjalvstandighet. Nagra
personer med mild Hunters har fatt bra
jobb som socialarbetare, dévlarare,
tjdnsteman, och en har blivit
marinarkitekt. Det finns all anledning
att uppmuntra en ung person med
Hunters sjukdom att leva ett sa helt och
sjalvstandigt liv som mgjligt.

Framtiden

En del vuxna med Hunters sjukdom &r
gifta och har barn. Séner kommer inte
att fa Hunters om inte mamman ar
bérare. Dottrar till en pappa med
Hunters kommer alla att bli bérare av
sjukdomen.

Behandlingar for Hunters
sjukdom

Enzymbehandling eller ERT (enzyme
replacement therapy)
Enzymbehandling for Hunter blev
godkant i Europa den 8 januari. Man
tillfor da det saknade enzymet via
intravendsa infusioner en gang per
vecka. De kliniska studierna som
foregick godkannandet visade att
enzymbehandling hade god effekt pa
manga organ De parametrar som
foljdes i studien visade att barnen
kunde ga snabbare och langre, att
vardet pa lungfunktionstesterna
forbéattrades.

Nivaerna av Glykosaminoglykaner i
urinen normaliserades. Lever och
mjalte krympte i storlek under
behandlingen. Vénster hjartkammares
storlek minskade och man kunde se en
nagot forbattrad ledrorlighet i armbagar
och axlar. Andra effekter man har sett
av enzymbehandling ar att haret ater
blir mjukt och ansiktet mindre
pluffsigt. Barnen har mindre smartor
och mer energi. Tyvarr sa kan man inte
komma in med enzymet i hjarnan sa
man kan &n sa lange inte behandla den
paverkan sjukdomen har pa det centrala
nervsystemet.

Benmargstransplantation (BMT)
Sedan nagra ar tillbaka har
benmérgstransplantation anvants for att
behandla MPS-sjukdomar och andra
lysosomala sjukdomar, men det
rekommenderas for narvarande inte till
barn med Hunters sjukdom.
Benmargstransplantation av personer
med Hunter har inte visat sig ha nagon
effekt pa mentala funktioner vid den
allvarliga formen av Hunters sjukdom.

Framtida behandlingar

Det pagar en forskning som kan leda
till andra behandlingsformer i
framtiden. Utmaningen &r att kunna fa
in enzymet i hjarncellerna. Ett forsok
att l16sa detta &r att injicera enzym i
cerebrospinalvatskan, sa kallad
intratekal terapi (IT). Man tror att om
tillrdcklig méngd enzym sprutas in den
végen sa kommer en liten del att
passera blod-hjarnbarridren och komma
in i hjarnan.

Genterapi (att byta ut en felaktig gen
med en kopia av en normal gen) kan
kanske bli en realistisk mgjlighet i
framtiden.

Din l&kare kan kanske ge dig
uppdaterad information om vilka
behandlingsalternativ som ar
tillgangliga och du kan ocksa kontakta
MPS-féreningen.



Svenska MPS-foreningen

MPS-féreningen har som mal
att:

e Framja vard och
habilitering

e Sprida information och
kunskap om MPS-
sjukdomar till drabbade
familjer samt sjukvarden
och samhéllet

e Stddja forskning kring
MPS-sjukdomar och
formedla information
om den pagaende
forskningen pa omradet

e Svenska MPS-
foreningen skall daven
fungera som en lank
mellan patienter och
forskning

Foreningen ateruppstartades
2004 och da som en formell
forening registrerad hos
skattemyndigheterna. Trots att
det bara finns cirka 30 familjer
drabbade av MPS-sjukdom i
Sverige, sa har foreningen runt
500 stddmedlemmar.

Foreningen ger ut ett nyhetsbrev
tva ganger per ar dar det star om
senaste forskningen och
behandlingar, kommande
konferenser om MPS-sjukdomar
samt diverse andra artiklar om
problem som kan drabba MPS-

sjuka. Det innehaller dven mer
personliga familjesidor
Foreningen har en egen hemsida;
www.mpsforeningen.se, dar kan
man se hur man blir medlem
eller stddmedlem.

Foreningen har som mal att ha
en stor familjekonferens
vartannat ar. Vi har under éaren
fatt en harlig gemenskap mellan
de familjer som &r engagerade i
foreningen men aven med manga
norska familjer, vilket innebér att
familjerna kanner sig mindre
ensamma i sin situation och har
andra MPS familjer att bolla
diverse problem med.

Den svenska MPS féreningen
ingar i ett internationellt natverk
tillsammans med alla de andra
MPS-féreningarna i varlden, och
traffas arligen for att informera
och inspirera varandra och
gemensamt bestdmma vad vi
skall jobba for, vilka
forskningsprojekt som skall
sponsras mm. Brittiska MPS-
foreningens hemsida &r
Www.mpssociety.co.uk och den
amerikanska MPS-féreningens
hemsida ar www.mpssociety.orqg,
vilka bada ar mycket
informativa.

Vi ingar i GOLD, "Global
Organisation for Lysosomal
Storage Disease’. Andra
medlemmar i organisationen ar
lakare, genetiker och forskare
som jobbar med lysosomala

sjukdomar, samt féreningar och
ldkemedelsforetag,
www.goldinfo.org.

Vi &r ocksa medlemmar i
Eurordis; European organisation
for rare disorders’, samt
foreningen for séallsynta
sjukdomar. Foreningen far stod
fran paraplyorganisationen FUB
"Foreningen for
Utvecklingsstorda Barn och
ungdomar’, som &r en stor
forening med ca 29 000
medlemmar. www.fub.se.

Den har broschyren

ar oversatt till svenska fran engelska

efter att vi kdpt copyrighten av den

brittiska MPS-foreningen, dar har den
kommit till efter ett samarbete mellan
foreningen, familjerna och ldkare med
specialkunskap om MPS-sjukdomar.

Broschyren &r faktagranskad av
Docent Gunilla Malm
Barnenurolog pa Karolinska
Sjukhuset i Stockholm

Broschyren gar att bestalla
genom svenska MPS-féreningen
eller ladda ner fran var hemsida
www.mpsforeningen.se
mps-foreningen@sverige.nu
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