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Behandling for MPS VI, Marateaux-Lamy
dvs patienter med arylsulfatas B. brist

Benmirgstransplantation, Enzymterapi och annan symtombehandling

Benmirgstransplantation

Ett sitt att tillfora det saknade enzymet dr genom transplantation med blodstamceller
(hematopoetisk stamcellstransplantation, vardagligt oftast kallat "benmérgstransplantation’). Denna
behandling har anvints vid andra enzymbristsjukdomar (bland annat Hurlers sjukdom, en annan av
MPS-sjukdomarna). Transplantation med blodstamceller gar till pd f6ljande sétt: Givarens friska
blodstamceller (genom en transfusion) ersitter mottagarens egna celler, borjar dela sig och
producera det enzym som saknas. Mottagarens egna stamceller har dessforinnan slagits ut med hjélp
av cellgifter.

P& senare ar har olika tekniker for att minska avstotningsreaktioner hos obeslidktade givare
utvecklats, vilket givit 6kade mdjligheter att utfora transplantation med blodstamceller. Bésta givare
ar ett vivnadsidentiskt (HLA-identiskt) syskon. Chansen att tva syskon dr HLA-identiska &r 25
procent. Om ingen vidvnadsidentisk sldkting finns soks stamcellsgivare via olika register. Antalet
registrerade givare 0kar kontinuerligt.

P4 senare ar har olika tekniker utvecklats for att minska avstotningsreaktioner orsakade av
stamceller frdn obesléktade givare. Endast ett fatal transplantationer har gjorts vid Maroteaux-
Lamys sjukdom, eftersom riskerna har bedomts vara storre én vinsterna. Metoden har frimst
anvénts for att forebygga hjért- och lungsjukdom samt inlagring av mukopolysackarider 1 leder,
hornhinnor och andra organ. Diaremot péverkas inte skelettfordndringarna.

Enzymbehandling Naglazyme (Lds mer pA www.bmrn.com och www.naglazyme.com)

Det finns dnnu ingen fullstdndigt botande behandling vid Maroteaux-Lamys sjukdom, men de
senare drens intensiva forskning har gjort det mojligt att framstélla det saknade enzymet pa
konstgjord vdg, och det finns nu tillgdngligt som lakemedel. Behandlingen startar sa snart
diagnosen ir faststdlld och ges sedan direkt i blodet (intravendst) varje vecka under resten av livet.
Langtidseffekten av behandlingen &r &nnu inte tillrackligt utvérderad.

Biomarin Pharmaceutical Inc. tillkdnnagav den 30 januari 2006 att Europeiska kommissionen har
godként Naglazyme for forsédljning 1 EU. Det har godkénts 1 15 lander 1 EU samt Island och Norge.
Den 1 juni 2005 godkénde FDA 1 USA Naglazyme for forsédljning och ger BioMarin 7 ars marknads
exklusitivetet. 39 patienter ingick 1 studien som var randomiserad dubbelblind och
placebokontrollerad och som pagick i 24 veckor.

Naglazyme har visat sig forbattra kapaciteten att gé i trappor, Naglazyme gruppen forbéttrades med
5,7 trappsteg/minut jamfort med placebo gruppen som gick 2,9 trappsteg/minut. Naglazyme
gruppen forbéttrade dven sin uthéllighet och gangférméga, de gick 92 m jamfort med placebo
gruppen som gick 40 m pa 12 minuter. GAG nivaerna i blodet sjunk med 75.5% hos Naglazyme
gruppen.

Reaktioner pa enzymet var relativt vanliga sd det &r viktigt att ta del av sékerhetsinformationen.
Naéstan alla utvecklade antikroppar men hur allvarliga reaktionerna var verkar inte vara relaterade
till nivn pd immunforsvaret.BioMarin har gjort en 6verenskommelse med FDA att utvirdera
effekten av Naglazyme behandling pé skelett-dysplasi hos patienter under ett ars alder.
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Annan Symtombehandling (text himtad frén socialstyrelsen)

Ovrig behandling inriktas pa att s& mycket som mdjligt motverka medicinska komplikationer och
forsoka underlatta 1 vardagsmiljon for att livskvaliteten ska bli sa god som mojligt.

Grumlingar i hornhinnan med synnedséttning till foljd kan behdva opereras med
hornhinnetransplantation. Horselnedséttning orsakad av tita 6roninfektioner och vitska bakom
trumhinnan forebyggs genom att plastror opereras in i trumhinnorna. Horselnedsdttning orsakad av
skador pa horselnerven kan krava horselhjalpmedel.

Hjéartsymtom orsakat av klaffel kan behandlas med mediciner eller genom att nya klaffar opereras
n.

Karpaltunnelsyndrom kan enkelt opereras, vilket bor goras innan man fir permanenta nervskador.

For att motverka klamskador pa ryggmérgen kan en avlastande operation behova gora.
Hydrocefalus atgirdas genom att en shunt opereras in. Overskottsvitska fran hjarnan avleds da till
buken med hjélp av en slang.

Habilitering 1 form av tillgang till sjukgymnast och arbetsterapeut, psykolog- och kuratorstdd, ska
erbjudas barnet och familjen. Sjukgymnasten instruerar om andningsgymnastik och
arbetsterapeuten hjilper till med bedomning av atgarder for att underlétta vardagen, bland annat
olika hjalpmedel. Horsel- och synhabilitering kopplas in vid behov.

De felstillningar (kontrakturer) som barnen har orsakas av fortjockade, stela ligament och
muskelfdsten runt lederna pé grund av inlagrad MPS-substans. Felstidllningarna gar inte att fa bort
med sjukgymnastik, och de dterkommer litt efter ortopediska operationer. Daremot kan
sjukgymnasten hjilpa till att med rorelser och aktiviteter forsoka halla uppe ledrorligheten séa
mycket som mdjligt. Smértsamma ténjningar bor dock undvikas. Barnen kan ha nytta av lampliga
ortopediska skenor (ortoser).

Alla personer med MPS-sjukdomar 16per risk for skador vid intubation (nér ett ror fors in 1
luftstrupen for att hjélpa till med andningen under operationen) och bér bedomas av
narkosspecialist infor eventuell operation.

Fordldrarna kan behdva psykologiskt stod bade 1 samband med att de far besked om diagnosen och
nir det blir pafrestningar. Aven barnen och ungdomarna kan behova stdd av psykolog allt eftersom
sjukdomen fortskrider och olika problem tillstoter.



