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En guide till sjukdomen
Sanfilippos,
Mukopolysackaridos Typ 111

Vad ar Sanfilippos, MPS 111?

Sanfilippos &r en &rftlig inlagrings-
sjukdom, som ocksa ar kand som
Mukopolysackaridos typ 111 (MPS 111).
Sjukdomen har fatt sitt namn efter Dr.
Sanfilippo fran USA, som var en av de
forsta ldkarna som beskrev sjukdomen
1963.

I dagsléget kan man inte bota
sjukdomen men mycket forskning
pagar. Denna broschyr ger en
presentation av sjukdomen och av det
kliniska omhandertagandet.

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

Vad orsakar MPS 111?

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
ar en generell term for sockerdelen av
molekylen.

En annan term for mukopolysackarider
ar glukosaminoglykaner (GAGS), men
termen mukopolysackarider kommer
att anvandas genomgaende i
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 med MPS 111 saknar ett
enzym som behovs for att kunna bryta
ner anvanda mukopolysackarider.
Ofullstandigt nedbrutna
mukopolysackarider lagras inne i
lysosomerna i cellerna. Lysosomerna
blir svullna och stor cellfunktionen
vilket ger tilltagande skador.

Sjukdomen &r en av ca 40 lysosomala
inlagringssjukdomar. Nyfddda barn har
oftast inga tecken pa sjukdomen, men
symptomen blir successivt synliga da
allt fler celler blir skadade av en
6kande inlagring av
mukopolysackarider.

Finns det olika former av MPS
H1?

Hittills har man hittat fyra olika
enzymdefekter som orsakar MPS I11
och déarfor beskrivs sjukdomen som
MPS 11l typ A, B, Celler D. Typ A &r
den vanligaste formen och finns hos de
flesta folkslagen.

e MPS Il A saknar enzymet
heparan-N-sulfatas.

e MPS Il B saknar enzymet alfa-N-
acetylglukosaminidas.

e MPS IlI C saknar enzymet acetyl
CoA: alfa-glucosaminid-N-
acetyltransferas.

e MPS Il D saknar enzymet N-
acetylglucosamin 6-sulfatas.

Det &r viktigt att uppmdarksamma att det
inte finns nagra stora kliniska fysiska
skillnader mellan de olika subtyperna
av MPS 11 &ven om det har funnits
nagra fall av sen debut av MPS |11 typ
B dar personerna har varit relativt
opaverkade upp i vuxen alder. Det
forefaller som om vissa personer har en
viss kvarvarande enzymaktivitet vilket
gor sjukdomsforloppet langsammare,
medan de som har mer allvarliga
symptom inte har nagon enzymaktivitet
alls.

Hur vanligt ar MPS 111?

Den brittiska MPS-foreningen, som
koordinerar registret for
mukopolysackarider och nérliggande
sjukdomar har visat att MPS 111 &r ett
ovanligt tillstdnd som paverkar cirka 1
pa 85 000 fodda barn.

Under en tioarsperiod, mellan aren
1988 och 1998, foddes 97 barn med
MPS IlI i Storbritannien.

| Sverige foddes och diagnostiserades
17 barn under en 30-arsperiod mellan
1973 och 2004, dvs cirka 1 barn per
200 000 fodda ( 0.54/100 000), och
barnen fick i genomsnitt sin diagnos

forst vid cirka 7,5 ars alder. Troligen
finns det barn som ar odiagnostiserade,
om man jamfor med siffrorna fran
Storbritannien.

Hur arvs MPS 111?

MPS 111 &r en autosomal recessiv
sjukdom dar bada foraldrarna maste
vara bérare av samma defekta gen, och
den defekta genen maste sedan foras
over fran bada foraldrarna till barnet.
Dér bada foraldrarna ar barare av MPS
111 genen finns 25 % (1:4) risk att
barnet far sjukdomen vid varije
graviditet. Det finns 50 % (1:2) risk att
barnet bara mottar en kopia av den
defekta genen och darfor bara blir en
bérare. En bérare blir inte sjuk, men
kan i sin tur fora genen vidare till sin
avkomma. De aterstaende 25 % (1:4)
kommer inte att bli vare sig sjuk eller
barare.
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Genom att anvanda informationen fran
en sjuk persons DNA kan det vara
mojligt att avgéra om broder eller
systrar ar bérare av eller om de har
MPS I11.

Det finns en mer detaljerad forklaring
till detta komplicerade &mne i ett hafte
om éarftlighet, som gar att bestalla fran
den brittiska MPS-foreningen.

Mer information om hur Sanfilippos
sjukdom arvs finns ocksa i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om
sma och mindre kanda
handikappsgrupper, sék pa Hunters
sjukdom, direktlanken &r
http://www.sos.se/smkh/index.htm

Kan man testa om fostret har
MPS 111 under graviditeten?

For varje graviditet ar chansen att
barnet drver MPS 111 helt oberoende av
om ett tidigare barn har MPS II1.

Prenatala tester kan arrangeras tidigt i
graviditeten for de familjer som redan
har ett barn med MPS I11. Bade
fostervattensprov och moderkaksprov
kan anvéndas for att diagnostisera MPS
I11 hos fostret i livmodern.

Genetisk vagledning

Alla foréldrar till barn med lysosomala
inlagringssjukdomar bor dvervdga att
be om genetisk radgivning innan de
skaffar fler barn. Radgivaren kan ge rad
om riskerna for ndra slaktingar att fora
sjukdomen vidare, kan ge rad om
tillgangliga reproduktiva val och ge

besked om vilka fler sléktingar som bor
informeras.

Behandling av MPS 111

Det finns for narvarande inget
botemedel for MPS 111. Ett antal
experimentella metoder har anvants for
att forsoka ersétta det enzym som
saknas, men ingen metod har hittills
haft ndgra storre positiva effekter pa
ldngre sikt. Benmargstransplantation
har genomforts pa patienter med MPS
111, men med nedsldende resultat och
det rekommenderas darfor aldrig for
denna sjukdom.

Sjukdomsutveckling vid MPS 111

Sjukdomen kommer att paverka barn
pa olika satt och i vissa fall kommer
sjukdomen utvecklas mycket snabbare
an i andra fall. Forandringar sker
vanligtvis gradvis och &r darfor lattare
att vanja sig vid. | vissa fall sker dock
forandringarna snabbt och det tar sedan
en tid innan fler forandringar sker.
Detta kallas ett plata-stadium.
Sjukdomen beskrivs ofta som en trefas-
sjukdom, som vanligtvis utvecklas i tre
olika stadier:

Det forsta stadiet

Det forsta stadiet som vanligtvis, men
inte alltid, intraffar under barnets
forskolear kan vara mycket
frustrerande for foraldrarna. De bérjar
oroa sig nar deras barn hamnar efter i
utvecklingen jamfort med andra barn i

samma alder och de kan kanna att de
far skulden for deras barns 6veraktiva
och svéra beteende.

MPS Il1 diagnostiseras oftast valdigt
sent da nagra av barnen inte alls ser
annorlunda ut och deras symptom; som
diarré, aterkommande luftvags- och
oroninfektioner och hégljudda och
stokiga beteende, ar vanligt
forekommande hos barn. En l&kare
maste vara valdigt uppmarksam for att
upptécka att det &r nagot som ar
allvarligt fel och be om urin- och
blodprov for att kunna stéalla diagnos.
Det ar inte ovanligt att familjer har fatt
mer &n ett barn med MPS 111 innan
diagnosen é&r faststalld.

Det andra stadiet

Det andra stadiet av sjukdomen
karaktariseras av extremt aktivt, rastlost
och ofta mycket kravande beteende. En
del av barnen sover valdigt lite pa
natterna. Manga kommer att vilja ta pa
allt och kommer ofta att tugga pa
hander, kl&der eller vad som finns inom
rackhall.

Olyckligtvis kommer spraket och
forstaelsen gradvis att forsvinna och
foraldrarna kan tycka att det ar svart att
inte kunna fora ett samtal med sitt barn.
Manga kommer att hitta andra végar att
kommunicera, kanske genom
teckensprak.

Nagra barn kommer aldrig att bli
toalettranade och de som var det
kommer till slut att forlora den
formagan.

Det tredje stadiet

Under det tredje stadiet kommer barnen
med MPS 11 fa ett lugnare tempo. De
blir ostadiga pa sina fotter och tenderar
att ramla mycket nar de gar eller
springer. Till slut kommer de forlora
formagan att ga. Livet kommer att bli
mer stillsamt, men foréldrarna kommer
att behova hjalp med det fysiskt harda
arbetet att ta hand om ett orérligt barn
eller tonaring och med alla de
anpassningar som kravs for att kunna
varda dem. Detta stadium kan borja
eller fortsatta tills vuxen alder.



Klinisk presentation av
Sanfilippos, MPS 111

Utseende

Barn med MPS 111 blir relativt
normallanga och férandringar i
utseendet kan vara mindre &n vid andra
MPS-sjukdomar. Haret &r tjockt och
strdvare &n normalt och de kan ha mer
kroppsbeharing an normalt. Deras
Ogonbryn &r ofta morka och buskiga
och &r ibland hopvéaxta pa mitten. De
har ofta uppnésor med platt nésrygg.

Fysiska problem

Av samtliga MPS-sjukdomar ar MPS
[11 den som ger de minst allvarliga
fysiska problemen. Det &r dock viktigt
att enkla och behandlingsbara
sjukdomar som oroninfektioner inte
negligeras bara for att beteende-
problemen gér undersokningen svar.
Foraldrar kanske maste leta innan de
hittar en lakare med talamod och
intresse for att behandla barn med en
langvarig sjukdom. Tveka inte att
konsultera din lakare om du tror att
barnet har ont ndgonstans. Svenska
habiliteringslakare &ar vana att
understka barn med olika grader av
utvecklingsstérningar.

Intellektuell formaga

Den stora majoriteten av barn som har
MPS I11 kommer gradvis att forlora
sina intellektuella och kognitiva

formagor under barndomen, men ett
fatal barn kommer att behalla

intellektuella formagor till vuxen alder.

Personer med Sanfilippo far en
tilltagande inlagring av
mukopolysackarider i hjarnan. Detta
orsakar en gradvis forlust av olika
formagor innan de avlider, men
monstret varierar kraftigt.

Barnen kan uppskatta barnvisor och
enkla pussel och bér uppmuntras att
lara sig s& mycket som mojligt innan
sjukdomen forvarras. Aven nar barnet
borjar forlora de fardigheter som det
lart sig kan det finnas dverraskande
formagor kvar.

Barnen kommer att fortsatta forsta och
hitta gladjedmnen i livet &ven om de
har forlorat formaga att tala.

-

Neurologiska problem

Under de senare stadierna av MPS I11
kommer en del barn att f4 anfall, som
beror pa avbrott av den elektriska
aktiviteten i hjarnan, vilket brukar
kallas epilepsi eller krampanfall.

Epilepsi

Under de senare stadierna av
sjukdomen kan en del barn med MPS
I11 borja fa aterkommande mindre
anfall da de under nagra dgonblick har
en fordndrad medvetandegrad
(franvaroattacker). Detta kan innebéara
ett stirrande under nagra fa sekunder,
brist pa svar eller en liten ryckning. De
dagar som detta hédnder kan barnet
verka svarare att fa kontakt med och
vara svarare att mata.

Nagra barn kan ha storre epileptiska
anfall (grand mal) som innebér att de
antingen forlorar medvetandet eller far
kramper. Dessa maste kanske
medicineras. Ibland innebér det att man
maste ta ett antal olika mediciner och
barnet kan bli dasigt tills det vanjer sig
vid medicinen. Medicinering ar inte
alltid effektiv pa lang sikt.

Ogonen

Grumling av hornhinnan, som
forekommer hos vissa av de andra
MPS-sjukdomarna, forekommer inte
hos personer med MPS Il1I.

Oronen

En viss grad av horselnedséttning ar
vanlig hos personer som har MPS 11I.
Det kan vara orsakat av ledningshinder
eller sensorineural horselnedsattning
eller bade och, sa kallad blandad
horselnedsattning, och hdrselskadan
kan forvarras med aterkommande
oroninfektioner.

Det ar viktigt att personer med MPS 111
far sin horsel undersokt regelbundet
samt att problemen behandlas i ett
tidigt stadium for att forbéattra eller
bibehalla kapaciteten att kommunicera
och léra, sa att den blir sa optimal som
mojligt.

Ledningshinder ar nedsatt dverforing
av ljudvagorna genom horselgangen,
trumhinnan och mellanérat. Felfri
funktion av mellandrat &r beroende av
att trycket bakom trumhinnan &r
detsamma som i ytterorats horselgang
och atmosfaren. Detta tryck utjgmnas
av orontrumpeten som Iéper mellan
mellandrat och bakom nésan/svalget.

Om Grontrumpetgangen ar blockerad
kommer trycket bakom trumhinnan att
sjunka och trumhinnan dras inat och
overféringen av ljudvagorna blir
forsdmrad. Om det negativa trycket
haller i sig kommer vatska fran
mellandrat ansamlas och med tiden bli
tjockt som klister.

Ledningshinder - behandling av
mellandreinfektioner

Under narkos gors ett litet snitt genom
trumhinnan och vétskan sugs ut



(myringotomi). Ett litet ventilationsror
kan sedan séttas in for att halla halet
Oppet och tillfora luft fran horselgangen
tills 6rontrumpeten borjar fungerar
igen. Réren ramlar sa smaningom ut.

Om ledningshindret aterkommer kan T-
ror anvéndas, en typ av ror som stannar
pa plats langre. Pa grund av
narkosrisker hos personer med MPS 111
kan oronkirurgen bestdamma sig for att
sétta in T-ror redan vid forsta
operationstillfallet.

Sensorineural horselnedsattning -
’nervdovhet”

| de flesta fall av sensorineural
horselnedsattning ar orsaken skada pa
de sma harcellerna i innerérat. Om
detta finns samtidigt som
ledningshinder kallas det blandad
horselnedsattning. Sensorineural
horselnedsattning behandlas genom att
prova ut hérapparater. Barnen kan i
boérjan vilja ta ut hérapparaterna, men
da ar det viktigt att framharda sa att
barnens kommunikationsférmaga kan
bevaras.

Andra barn med MPS sjukdom har
tyckt att mikrofon och radioslingor &r
bra hjalpmedel i skolan och hemma. Pa
senare ar har man ocksa borjat operera
in elektroder i hdrselsnackan for att
forbattra horseln (cochlea implantat).

Nasa, hals och luftvagar

De problem som beskrivs i det har
avsnittet ar vanliga hos barn med MPS-
sjukdomar, men mindre vanliga hos

personer med MPS I11. Hur allvarliga
problemen ér, skiljer sig mellan barnen.

Frekvent hosta, forkylning och
halsinfektioner &r vanliga problem.
Tonsillerna och polyperna blir ofta
forstorade och kan delvis blockera
luftvégarna. Av den anledningen kan
de opereras bort.

Halsen &r oftast kort vilket bidrar till
andningssvarigheterna. Luftstrupen blir
trangre ju mer inlagring av
mukopolysacckaridosmaterial som
sker, och &r ofta mjukare an vanligt pa
grund av deformerade broskringar i
luftstrupen. Sma knélar eller forhardnat
overskott av vavnad kan ytterligare
blockera luftvagarna.

Den typiskt tillplattade nésryggen och
passagen bakom ndsan som &r mindre
an normalt, ar orsakad av dalig tillvéxt
av skelettet i mellanansiktet och
fortjockning av slemhinnebekladnaden.

En kombination av skelettet-
deformiteten och inlagring av
mukopolysackarider i de mjuka
vavnaderna i ndsa och hals kan leda till
att ndsan lattare blir tdppt. En del barn
med MPS 111 kan ha en kronisk
utsondring av genomskinligt
slem/snuva fran nasan (rinorré) och
bihaleinflammation.

Andningssvarigheter

Manga barn med MPS 111 har en
mycket ljudlig andning dven utan en
infektion. Nattetid kan barnen vara
rastlosa och snarka. Ibland kan barnet
sluta andas korta stunder under sémnen

(sémnapnéer). Den ljudliga andningen
som slutar och bérjar kan vara véldigt
skrammande for foraldrar att lyssna pa,
och de kan vara rédda for att deras barn
haller pa att d6. Faktum &r att manga
barn kan andas pa det har sattet i flera
ar. Manga barn med MPS 111 har
aterkommande forkylningar, tappta
nasor och luftvagsinfektioner. Detta
kan hanteras genom att anvanda C-PAP
(se nedan).

Infektioner i luftvdgarna

Olika mediciner kan paverka personer
med MPS olika, sa det ar viktigt att
konsultera en lékare hellre &n att kopa
receptfri medicin. Avsvallande medel
innehaller vanligtvis stimulantia som
hojer blodtrycket och drar ihop
blodkarlen, vilket badadera ar odnskade
effekter om man har MPS I11.
Hostmedicin som har lugnande effekt
kan orsaka mer problem med
sOmnapnéer eftersom muskeltonus och
andning paverkas. Personer med MPS
11 far ofta sekundara bakteriella
infektioner, som skall behandlas med
antibiotika.

Nattlig CPAP (Continuos positive
airway pressure)

Detta kan rekommenderas om en
somnstudie har visat att en individ har
somnapnéer med Iaga syrenivaer pa
natten (sémnapnéer ar 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 luftvdgarna
for att forhindra att de kollapsar. Detta
kan lata extremt, men det kan forbattra
somnkvalitén mycket och hjélpa till att
forhindra eller minska risken for
hjértsvikt orsakad av for lag syrgashalt
under natten. I svara fall av
somnapnéer med hjértsvikt kan en
trackeostomi (ett hal pa halsen dar man
andas genom en kanyl) vara
nodvandigt. De som fatt en
trackeostomi tidigt sager sig ma mycket
battre efter att ha fatt forbattrad
andning nattetid.




Mun och tander

Lapparna &r tjocka, tandgommen bred
och tungan blir forstorad. Det &r brett
mellan tanderna. Deras emalj ar battre
an vid 6vriga MPS-sjukdomar, men det
ar viktigt med god tandvard for att
undvika karies som kan ge tandvark.

Tandhygien

Tanderna maste skotas 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 dr ett vanligt problem och en
plastad haklapp under kldderna kan
forhindra sarig hud. Det kan vara
sakrare att utfora all tandbehandling pa
sjukhus. Om man behdver dra ut tander
under narkos skall detta goras pa ett
sjukhus av en erfaren narkoslakare och
aldrig pa en tandklinik.

Hjartat

Hjartat ar oftast inte paverkat vid MPS
.

Lever, mjalte och buk

Levern och mjalten kan vara nagot
forstorad pa grund av inlagrade
mukopolysackarider
(hepatosplenomegali). Den forstorade
levern orsakar faktiskt inte nagra
problem och leder inte till leversvikt,

men dess storlek kan stra atandet och
andningen.

Magproblem

Manga personer med MPS 111 lider
periodvis av 10s avforing eller diarré.
Ibland ar det orsakat av svar
forstoppning da det lacker 16s avforing
fran bakom den solida avforings-
massan. Men oftast s& beskriver
patienterna det som att det *aker rakt
igenom’. Man tror att det &r en stérning
i det autonoma nervsystemet, det
nervsystem som bortom viljemassig
paverkan kontrollerar kroppsliga
funktioner. En barnldkare kan behdva
be om en réntgenundersékning for att
undersoka vad som kan vara orsaken.
Problemet kan forsvinna nér barnet blir
&ldre, och det kan forvérras av
antibiotika, utskrivet for andra
problem.

Om man har diarré (och det inte &r
sekundart till forstoppning) kan enkel
medicinering med exempelvis
loperamid (Imodium) fungera bra. En
diet utan alltfor mycket fibrer kan
ocksa vara bra. Forstoppning kan vara
ett problem nar barnen blir dldre,

mindre aktiva och musklerna forsvagas.

Om en mer fiberrik diet inte hjalper
eller inte & majlig, sa kan lakaren
skriva ut laxermedel eller lavemang.

Huden

Personer med MPS |1l tenderar att ha
tjock och hard hud som saknar
elasticitet. Pa vissa stallen kan detta
orsaka hudirritation och sarighet
framfor allt i hudveck, till exempel bak
i nacken.

Overdriven behdring i ansikte och pa
ryggen férekommer hos vissa personer
med Sanfilippo.

Svettningar och kalla hander och fotter
ar ocksa vanliga problem. Orsaken ar
dalig temperaturkontroll da den del av
hjarnan som reglerar
kroppstemperaturen kan bli skadad
senare i livet.

Skelett och leder

Personer med MPS 1l har valdigt fa
problem med skelett och tillvaxt.

Leder

Ledstelhet &r vanligt vid alla typer av
MPS-sjukdomar. I MPS I11 blir lederna
stela och rorligheten kan bli begrénsad.
Senare i barnets liv kan detta orsaka
smarta som kan lindras genom varme
och receptfria smartstillande tabletter.
Den begrénsade rorligheter i axlar och
armar kan gora det svart att ta av och
pa sig klader.

Ben och fotter

Manga personer med MPS 111 star och
gar med knan och hofter bojda. |
kombination med den spénda achilles-
senan kan detta orsaka att de gar pa ta.
Ibland kan dessa personer vara
kobenta, nagot som oftast inte behover
behandlas. Fotterna &r breda och kan
vara stela med tarna krokta nedat, likt
fingrarna.

Hander

Fingrarna pa barn med MPS II1 &r
ibland krokta (kloliknande) och de kan
kanske inte rdta ut sina armar helt.
Senare kan de fa begransningar i
rorligheten i de stora lederna som axlar,
armbagar, hofter eller knan.




Hofter

Personer med MPS Il1 kan lida av
hoftluxation, men behandling &r inte

alltid rekommenderad eller nédvéndig.

Hoftsjukdom

Manga personer med MPS 11 har
perioder nar de haltar eller verkar ha
ont i sina hofter. Om man rontgar
hofterna tror man ofta att det ar
sjukdom som kallas Perthes sjukdom.
Dessa forandringar som syns pa
rontgen ar mycket vanliga vid MPS |11
och ar troligtvis en del av den
bensjukdom som finns hos alla barn
med MPS II1.

Generell omvardnad av
personer med MPS 111

Diet

De flesta barn med MPS I11 har ofta
god aptit, men om det finns mycket
som de vagrar att ata kan det vara svart
att fa en balanserad diet. Fraga din
lakare eller dietist om vitamintillskott
ska ges. Det finns inga vetenskapliga
bevis for att en speciell kost skulle ha
valgorande effekt, och symptom som
diarré har en bendgenhet att komma
och ga pa ett naturligt sétt.

En del foraldrar, & andra sidan, tycker
sig se att en forandring i barnets kost
kan underlatta problem som 6éverdriven
slembildning, diarré eller
hyperaktivitet. Att skdra ner pa mjolk,
mejeriprodukter, socker samt mat med
hogt innehall av kemiska tillsatser och
fargdmnen har kunnat hjélpa enskilda
barn.

Radfraga forst er lakare eller dietist om
du tanker gora stora férandringar i
kosten for att vara saker pa att den
tilltankta kosten inte utelamnar nagra
vasentliga naringsamnen.

Om ditt barns problem lindras kan du
forsoka aterinfora fodoamnen, ett
fododmne i taget, for att testa vilket
speciellt fododmne som verkar forvérra
barnets symtom.

Matning

Det ar séllan nagra storre problem med
barnets tidiga uppfodning. Nagra borjar
dock aldrig ata mat som maste tuggas.
Andra lar sig att tugga, men far det allt
svdrare att hantera storre bitar, speciellt
om de &r blandade med mjuk mat.
Manga blir ganska krasna och véljer
bort en hel del mat utan nagon tydlig
anledning.

Barnen kan bli mycket svarmatade,
men om det &r mojligt ska fordldrarna
forsdka hjalpa dem att vara delaktiga i
att ata sjalva. Att se och lukta pa sin
mat och vara med i att fora maten till
munnen hjalper dem att bli redo att
svélja. Nagra foraldrar marker att
musik eller tv-tittande lugnar barnen
under maltiderna.

Nér barnen forlorar formagan att svélja
normalt kan de borja spotta och hosta
nar de ater. Detta beror pa att de drar
ner mat och vatska i lungorna.
Dessutom kan dreglingen tillta.

Det ar béttre att servera mat som ar
mosad for att minska risken att de ska
sdtta i halsen. Fortjockningsmedel i
vatska kan ofta gora det lattare att
svélja ndr de dricker. Att féra en hand
bakat fran hakan och ner mot halsen
kan hjélpa tungan att rora sig och
uppmuntra svaljning.

For nagra personer med MPS I11 blir
det allt svarare att 4ta och dricka och
det kan ocksa bli livsfarligt. | dessa
situationen kan lakaren rekommendera
en gastrostomi.



Svélja

Nér ett barn inte kan tugga och har
svart att svalja sa finns det en risk att
sétta i halsen. Mat, speciellt kott, skall
skaras upp i mycket sma bitar, men ett
barn kan borja sétta i halsen trots dessa
sakerhetsatgarder. Om detta hander sa
ska du vanda barnet upp och ner, eller
lagga dem med huvudet ner Gver ditt
kna och sla barnet mellan skuldrorna
tre eller fyra ganger i snabb takt. Det ar
skrammande att sétta i halsen och du
kan lugna barnet genom att stryka det
éver ryggen och halla handen.

Gastrostomi/PEG

For en del personer kommer svaljandet
och dérmed &tandet och drickandet bli
mycket svart och riskabelt, och under
dessa omsténdigheter rekommenderas
en gastrostomi.

Detta ar en slang som placeras i magen
under en kort operation. Ett annat
alternativ &r att fa en sond via nésan.
De flesta foréaldrar foredrar en
gastrostomi eller PEG som det ocksa
kallas, eftersom den inte paverkar
andningsvégarna eller irriterar ndsan.

Aven om en gastrostomi kraver en kort
narkos sa brukar det inte innebara
nagra komplikationer om den gors
innan barnet blir alltfor sjukt eller
svagt. Gastrostomier kan lacka och
ibland orsaka hudinflammation runt
slangens ingang. Om det intraffar
kommer du fa rad fran kirurgen om hur
det ska hanteras.

Mediciner

Barn med MPS kan reagera annorlunda
pa mediciner, och darfor ar det viktigt
att alltid radfraga en lakare forst. Vissa
mediciner som anvands for att fa bukt
med slemproduktionen kan ibland gora
slemmet tjockare och svarare att hosta
ut och kan gora barnet mer lattretligt.
Anvéndandet av lugnande medel kan
Oka problemet med sémnapnéer genom
hdmmad andning.

Det &r idag valkénnt att tat anvandning
av antibiotika kan minska dess verkan,
nér de verkligen behdvs. Upprepad
anvandning kan ocksa orsaka torsk, en
vanlig sorts svampinfektion som kan
drabba munnen och slidan och syns
som en vit ostliknande beldggning. Den
fororsakar irritation och obehag och
behdver behandlas. Din l&kare kan
darfor vilja begrénsa behandlingar med
antibiotika nér det inte finns bevis for
att det ar en bakteriell infektion.

Soémnstérningar

Manga barn med MPS 111 har svara
somnstorningar och man vet inte vad
orsaken till detta &r.

Forekomsten av somnproblem hos
MPS-patienter &r, enligt forskarna Bax
och Colvile, sa hdg som 71 % och nar
varden upp till 86-87 % hos patienter
med MPS I1I.

Hos patienter med Sanfilippos &r det
vanligt med nattliga uppvaknanden,
svarigheter att komma till ro och
minskad varaktighet av nattsomnen.
Ibland &r barnen vakna hela natten,

eller har bisarra beteenden som att
skratta eller sjunga hela natten.

Tidigare har man fokuserat pa
beteendet under natten och sdmnvanor,
men under kliniska observationer har
man sett att Sanfilippopatienter visar ett
forandrat somn- och vakenhetsmonster,
som kan utvarderas med en 24-timmars
somnprofil. Manga av de aldre
Sanfilippopatienterna visar ett extremt
oregelbundet sémnmdnster, med
manga somnperioder med olika
varaktighet, oregelbundet fordelat
under 24 timmar. Yngre patienter
uppvisar flera nattliga uppvaknanden.
Denna typ av somnstoérningar kan
ocksa ses vid andra sjukdomstillstand,
dar nervcellerna bryts ner pga en
bakomliggande sjukdomsprocess.

Somnstorningarna hos Sanfilippo kan
saledes mer beskrivas som ett
oregelbundet sdmn- och vakenhets-

monster an som somnloshet. Detta kan
forklara varfor vanliga somnmediciner
har sa dalig effekt hos Sanfilippo-
patienter, liksom det &ven har hos andra
patienter med ett oregelbundet sémn-
och vakenhetsmonster.

Man kan da forsoka med andra
behandlingar, som har som mal att
samordna sémnen. Antingen endast
beteendeterapi, beteendeterapi och
ljusterapi kombinerat, eller
melatoninbehandling.

I Sverige &r melaton medicinen belagt
med licens, viket gor att lakaren skall
skriva recept och licens. Melatonin &r
ett kroppseget amne, det ger mycket fa
biverkningar, och vid svara
somnproblem bér man préva om det
hjalper. Medicinen ges atminstone en
timme fore sanggaende. Det &r viktigt
med regelbundna rutiner fore
sanggaende, sa tyst som mojligt och
maorkt 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 hjalp. Om sémnsvarigheterna &r
svarbehandlade och stor foraldrarna for
mycket, bor man fa hjalp med
avlastning, korttidsvistelse eller
avlastningsfamilj for att orka fungera sa
normalt som mojligt for resten av
familjen .

Narkos

Att s6va en person med MPS I11 kraver
goda kunskaper och skall alltid utforas
av en erfaren narkoslakare. Nar det
beror ett barn skall det vara en



narkoslakare med erfarenhet av barn.
Luftvagarna kan vara mycket sma och
behova en mycket liten endotrakeal
tub. Att satta in en sadan tub kan vara
svart och kraver ett flexibelt
bronkoskop. Dartill kan nacken vara
nagot slapp och att boja bak nacken
under narkos eller intubation kan
orsaka skador pa ryggmargen. | en del
enskilda fall kan det vara svart att
avlagsna endotrakealtuben efter
operation. Det finns mer detaljerad
information om detta komplicerade
&mne i ett speciellt hafte om narkos
som publicerats av MPS-féreningen.
Vid MPS 111 kan finnas en
blédningsbendgenhet, varfor
blédningsbendgenheten bor undersokas
och ev. Medicineras fore operation.

Sjukgymnastik och
vattengymnastik

Sjukgymnastik och vattengymnastik
kan vara anvandbart for att hjalpa
personer med MPS 111 att uppna
specifika och realistiska mal i sitt
vardagliga liv eller for att drdnera slem
fran brostet. Personerna bor vara sa
aktiva som mojligt for att forbattra sin
hélsa och en sjukgymnast kan foresla
évningar for att uppna detta. Den basta
formen av sjukgymnastik for barn ar
den som integreras i leken. Hos
tonaringar och vuxna ar det viktigt att
komma ihag att passiv stretching kan
vara smartsamt och bor anvéndas med
forsiktighet. Det &r viktigt att inte
Overskrida personens naturliga
rorlighet. Vattengymnastik &r en viktlgs

form att trdning och kan vara bra for
personer med MPS Il1.

Kalla hander och fotter

Man kan inte séga om kalla hander och
fotter beror pa sjukdomen eller helt
enkelt beror pa brist pa aktivitet. Det
kanske inte besvéarar barnet, men om
det gor det kan man testa exempelvis
farskinnstofflor och varma vantar.
Senare kan temperaturkontroll-
mekanismen bli skadad och barnet kan
svettas pa natten och ha kalla hander
och fotter pa dagen. Nagra barn har
episoder nar deras kroppstemperatur
sjunker (hypotermia). Om det hander
ska du varma upp barnet och fraga
lakaren om rad for det basta sattet att
hantera problemet.

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 & mycket svart nar ett
barn inte kan prata och uttrycka sig att
veta om det grater av smarta eller
frustration. Barnet kan ha
oroninflammation, 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 beteendestérningar. Tveka
inte att kontakta din l&kare for en
undersokning for att utesluta eventuella
fysiska orsaker for ditt barns beteende.

Att leva med ett barn med
MPS 111, Sanfilippo

Utbildning

Medan vissa barn med Sanfilippo 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
sarskoleelev ga pa vanlig grundskola
med ett "ovanligt’ schema, eventuellt
da med en elevassistent som stod.
Skolgangen ska alltid anpassas efter
den enskilda individen och hér finns ett
otal varianter att vélja bland.

Vid val av skola och skolform &r det
viktigt att hela barnet tas med i
planeringen, och inte bara den del som
berd6r 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 atgardsplan
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 mgjligt av undervisningen
och far hjalp med att uppréatthalla sin
hélsa och sékerhet. | en sadan situation
kan lararen skapa lampliga uppgifter
for barnet och assistenten kan hjalpa
barnet fokusera och koncentrera sig pa
uppgiften.

Anpassningar i hemmet
Hyperaktiva fasen

De flesta barnen med MPS 111
genomgar ett hyperaktivt stadium nar
de ar pa allting, &r svara att kontrollera
och omedvetna om faror. Det &r inte
latt att forandra detta med medicin och
det &r battre, om mojligt, att fordndra
hemmet.

Det bésta & om barnet kan vara i
forskola eller skola dar en méngd olika
aktiviteter kan erbjudas barnet som
endast kan koncentrera sig korta
stunder i taget och som inte kan
forvéntas sitta still.

Idealiskt ska det finnas utrymme for
barnet att springa runt och anvénda sin
energi samtidigt som det haller sig i
god form sa lange som mojligt. Manga
barn lugnas av rorelsen i en bil och
tycker om att aka bil.

For att en familj ska kunna hantera sitt
barns extremt aktiva beteende och
vardbehov sa kravs oftast anpassningar
i hemmet.



Under det hyperaktiva stadiet av MPS
I11 tycker foraldrar att det &r bra om de
kan ha ett rum som ar inom hérhall.
Det rummet, som kan ha en grind som
stangs fran utsidan, kan goras sakert for
barnet att leka i utan standig tillsyn.

Mabler som latt gar sonder eller har
vassa kanter ska tas bort och istéllet ska
man ha stora kuddar eller madrasser pa
golvet. Fonstren kanske behdver ha
sékerhetsglas. Vaggarna kanske
behover vara madrasserade for extra
sékerhet.

Taliga favoritleksaker ska finnas dar
och tv och hogtalare kan placeras pa en
hog hylla eller hangas fran taket och
foraldrarna styr dem med fjarrkontroll.

Lugnare fasen

Barn med Sanfilippo blir successivt
mindre mobila och mer beroende av
sina foraldrar och vardare for sina
dagliga behov — sa som inkontinens,
personlig hygien och néringstillforsel.

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.

Nér lyft inte langre ar mojliga kan en
lift eller hissanordning vara bra med
direktspar fran sang till badet.
Bostadsanpassningar kan ta lang tid
och déarfor &r det viktigt att planera i
forvéag. Habiliteringens arbetsterapeut
och sjukgymnast hjalper er med detta.

Pubertet

Barn med MPS Il kommer att
genomga de normala férandringarna
under puberteten, ibland tidigt. Det
finns olika satt att hantera flickornas
menstruationer och man bor fraga sin
lakare om hjalp.

Att ta en paus

Att varda ett barn med MPS |11 &r ett
tungt arbete och bade foraldrar och
vardare och kan behéva avbrott for
vila. Manga familjer anvander sig av
personliga assistenter, korttidshem mm
och déar kan habiliteringen ge rad om
lagliga réttigheter. Barn med allvarliga
funktionshinder har sérskilda
rattigheter enligt LSS (Lagen om stod
och service).

Palliativ omvardnad

Palliativ vard erbjuds familjer och barn
med en sjukdom med begrénsad
livslangd déar det inte finns nagon
botande behandling. Detta &r ett stod
som omfattar aspekter sa som
avlastning, behandling av symptom,
och stdd vid dédsfall och som kan l16pa
under en lang period. Den personliga
omvardnaden som matning och
personlig hygien kan kréva valdigt
mycket tid, och stressen som det
innebar kan vara mycket pafrestande
for familjen. En bedémning av de
medicinska behoven och att upprétta en
vardplan kan leda till att forbattrad
omvardnad och stod ges till bade den
drabbade personen och familjen, for att
samtliga ska fa en sa bra livskvalitet
som mojligt.

Forvantad livslangd

Manga barn med MPS 11 kommer att
avlida under tonaren, men en
betydande andel kommer att dverleva
till vuxen alder. Overlevnad till 30-,

40- och dven 50-arsaldern &r kant i
ovanliga fall.

Foréldrar bor inte tveka att soka
professionell hjélp av kurator eller
psykolog via sjukhuset eller
habiliteringen. Att se sitt barn
forsamras eller forlora det ar nagot av
det svaraste man kan utsattas for



Samhallets stodinsatser

De flesta barn eller ungdomar med
MPS 111 har behov av insatser fran
Habiliteringsorganisationen i
landstinget. Dar 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 stéd som behovs.

Habiliteringen och hjalpmedels-
centralen 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 Sanfilippos sjukdom kan
ocksa ha ritt till stéd fran kommunen
enligt Lagen om st6d och service for
vissa funktionshindrade (LSS).

MPS-fdreningen kan &ven férmedla
kontakt med andra familjer i liknande
situation.

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

hjélp och det stdd han eller hon
behover.

Kommunen ansvarar for sadant stod
som kan underlatta vardagen for
personer med funktionshinder, t ex
personlig assistans, avlésning 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
stéd och service till vissa
funktionshindrade) Kontakta
kommunens bistandsbeddmare,
handikappkonsulent, LSS-handlaggare
eller motsvarande for ytterligare
information.

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

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

Kontakta forsakringskassan pa
hemorten for ytterligare information.

Framtida behandlingar

Det pagar forskningsforsok, som kan
leda till behandling i framtiden.
Utmaningen &r att kunna fa in enzymet
som personer med Sanfilippo saknar in
i hjarncellerna. Ett forsok att 16sa detta
ar att injicera enzym i
cerebrospinalvatskan, sa kallad
intratekal terapi (IT). Man tror att om
tillrdcklig mangd enzym sprutas in den
végen sa kommer en liten del att
passera blod-hjarnbarridren och komma
in i hjérnan.

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



Svenska MPS-foreningen

MPS-féreningen har som mal
att:

e Framjavard och
habilitering

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

e Stddja forskning kring
MPS-sjukdomar och
férmedla 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 féreningen runt
500 stddmedlemmar.

Féreningen 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 stodmedlem.

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

Den svenska MPS foreningen
ingar i ett internationellt natverk
tillsammans med alla de andra
MPS-fdreningarna 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 &r www.mpssociety.org,
vilka bada ar mycket
informativa.

Vi ingdr i GOLD, ’Global
Organisation for Lysosomal
Storage Disease’. Andra

medlemmar i organisationen ar
ldkare, genetiker och forskare
som jobbar med lysosomala
sjukdomar, samt féreningar och
lakemedelsforetag,
www.goldinfo.org.

Vi dr ocksa medlemmar i
Eurordis; European organisation
for rare disorders’, samt
foreningen for séllsynta
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 kopt copyrighten av den

brittiska MPS-foreningen, dar har den
kommit till efter ett samarbete mellan
foreningen, familjerna och lakare 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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