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A Hunter-betegség egy igen ritka, 6roklédé,
velesziiletett anyagcserebetegség. A betegséget
a lebontdsban kulcsszerepet jitsz6 sejtszer-
vecske, az uin. lizoszéma egyik enzimének hibds
miikodése okozza.

A kozponti idegrendszeri, a sziv- és érrendszeri
illetve a mozgdsszervrendszeri érintettség talajin
alakulnak ki a szertedgazé tiinetek.

A Hunter-betegség genetikai diagnézisa vér- és
vizeletmintibdl torténik.

A Hunter-betegséget az X kromoszémin el-
helyezked$ /DS gén betegségokozé varidcioi
okozzik.

A rendszeres enzimpdtlé kezeléssel lassithat6 a
Hunter-betegség stlyosbodasa.



Mi a Hunter-betegség? Milyen tiineteim lehetnek ?

Nagyon gyakori a kozponti idegrendszeri
A Hunter-betegség (kettes tipust mukopoliszacharidézis, MPS ! iy, ey weiledn Korgpil ey
II) egy igen ritka, 6rokl6d6, velesziiletett anyagcserebetegség. A ) értelmi elmaradist eredményezhet.
betegséget a lebontisban kulcsszerepet jitszo sejtszervecske, az
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e s 7’ .o 7 . Ve 4 ’e 4 H 7
ci6i okozzdk, amelynek kovetkeztében az enzim szubsztrit (GAG) J A nehezitettséget is okozhat.

szamos szovetben kdrosan felhalmozddik. K /e
] , ,'
! ’
) ’ I 9 s rs o 7
) ., , , , 1, ; ' , 1 Igen gyakori a sziv érintettség is, jellemzSen
U 1
Az életkor el6rehaladtival a kéros szubsztritfelhalmozédds széles : safvbillentyti méikodési diszfunkeio és kam-
spektrumu tiinetegyiittest okoz. rafal megvastagodds alakul ki.

A szivizomzatban felgyiileml8 szubsztritok
hosszutdvon a pumpafunkcié romldsihoz és
A Hunter-betegség visszatér6 kozépfiilgyulladdssal jirhat, ami hossza szivelégtelenséghez vezethetnek.

tdvon halldskdrosoddshoz vezethet.

Gyakori tiinet a mdjmegnagyobbodis, amit
esetenként a lép megnagyobbodisa is kisér-
het. Ezen kiviil gyakran alakulnak ki koldok
koriili- vagy ligyéksérvek.

A betegeknél gyakran jelentkezhet felsé léguti fert8zés, felsd léguti ob-
strukci6 vagy visszatéré nehézlégzés.

Az iziiletek mozgisa jellemz8en besztkiilt lehet. Ez egyarant érintheti az
alsé és felsd végtagok iziileteit is.



A Hunter-betegség diagnézisa

A diagndzis felillitisihoz vércseppbdl végzett enzimaktivitdsi
vizsgalat, valamint vizeletbdl végzett célzott szubsztrit meghatiro-
zis sziikséges. A molekuldris diagnézis az enzimet kédolé IDS gén
szekvendldsival torténik.

A korai diagndzis kiemelten fontos a betegség kimenetelének

szempontjabol.
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Mi okozza a Hunter-betegséget?

A Hunter-betegséget az X kromoszéman elhelyezkedd 7DS gén
betegségokozo varidcidi okozzik. Az IDS gén egy lizoszomilis
enzimet kddol: az idunorit-2-szulfatizt. Ez az enzim felel8s tobb
szubsztrit molekula (hepardn-szulfit, dermatén-szulfit) lebon-
tasiért, melyek gyGjténevitkon GAG-ként (gliikéz-amino-glikinok)
ismertek. Amennyiben az enzimet kédol6 génben patogén varidcié
taldlhatd, az idonurdt-2-szulfatiz nem lesz megfelel§ aktivitdsu, igy
a GAG molekuldk felhalmozédnak.
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Melyek a kezelési lehetéségeim?

A Hunter-betegségben a nem megfelel6en miikods enzim pétlasira
szolgilé m(ik6dd enzimet tartalmazé készitmény heti rendszeres-
séggel torténd adagoldsaval lehetséges a betegség el6rehaladdsinak
lassitdsa.

Semmelweis Egyetem Gyermekgyodgydszati Klinika
Ttizolté utcai Részleg:

A Genetika Részleg dltal koordinalt tapasztalt szakmai munka-
csoport komplex diagnosztikai kivizsgildst biztosit, a felmérést

kovetSen lehetéséget biztositunk az érintettek gondozisira és
utankovetésére is.

Kiemelten fontos a személyre szabott gondozis, multidiszcipli-

ndris ellatds és fejlesztés keretében, ezdltal virhatéan csokken a
sz6védmények el6fordulisi gyakorisdga.

A betegséggel €16 gyermek utinkovetése:

6 havonta javasolt vérképet, mdj- és vesefunkcidt érinté labor-
vizsgilatot, vizeletvizsgalatot, hasi- és sziv-ultrahang vizsgilatot,
illetve EKG vizsgilatot végezni. Ezen feliil évi rendszerességgel
szitkségesek a szemészeti, reumatoldgiai, pulmonolégiai és neu-
rolégiai szakvizsgilatok. A pulmonoldgiai vizsgilatok koziil a
6 perces jards teszt és a légzésfunkci6 vizsgilata elsédleges. Két
évente koponya-MR és alvisdiagnosztikai vizsgilatok ajinlottak.

® Sziv- és érrendszeri érintettség
® Idegrendszeri és/vagy mentilis érintettség

© Iziileti és mozgdsszervi érintettség

érintettség silyossiga

djsziilottkor gyermekkor serdiilékor  felnéttkor



Gyakori kérdések

M;i a teendd fogiszati problémdik eseten?

A Hunter-betegséggel €l6knél gyakorta fordulnak el8 kiilonb6z8 fogdszati
problémak, mint fogfejlédési rendellenességek, vagy gyakori fogszuvasodis.
Ilyen esetekben a fogorvos figyelembe veszi a beavatkozds kockdzatait és
elényeit, majd amennyiben akezelés sziikségessége mellett dont, azt dltaliban
altatdsban végzi. Az altatdst, illetve az érzéstelenitést megel6z8en az anesz-
teziolégust tdjékoztatni kell a gyermek betegségérdl. Ezen betegeknél sokszor
nehéz a fogtisztitds: a koopericié vagy a megfelel6 mozgiskoordinici6 hiinya,
illetve az anatémiai sajitsdgok miatt, igy érdemes fokozottan figyelni a helyes
fogmosisi szokdsokra.

Sziilethet egeszséges gyermek Hunter-betegséggel erintett csaladban?

Igen. Hunter-betegség esetében a ndk jellemz8en hordozdk (a génvaridciét
tovdbb 6rokithetik, de tiinettel nem rendelkeznek). A betegség megjelenése
stlyossdg szerint igen vdltoz6. Amennyiben az anya hordozza a Hunter-be-
tegséget okozd génvaridciét, ugy 50% eséllyelleszérintetta fiti gyermeke. Egy
Hunter-szindrémds gyermek sziiletése a csalidban nem zirja ki tovébbi
egészséges gyermekek sziiletését, azonban mindenképp javasolt genetikai
tandcsaddson részt venni, illetve szakorvosi javallat esetén genetikai vizsgilatot
végezni.

Sziikséges valamilyen diétit alkalmazni Hunter-betegséggel eloknel?

Jelenleg nincs tudomdnyos bizonyiték arra vonatkozélag, hogy barmilyen diéta
sziikséges lenne Hunter-betegséggel €16 gyermekek szimdra. Amennyiben més
diéta bevezetésének sziikségessége meriil fel, gy mindenképpen konzultiljon
gyermeke kezelSorvosaval!

Milyen eletmindséget javito lebetdségek dllnak rendelkezésre
Hunter-betegséggel élok szamdra?

A Hunter-betegség kiilonféle szervi megjelenései id6vel sulyosbodhatnak és az
életmind@ség romldsit eredményezhetik. A tiineti terdpidk kulcsfontossdguak a
betegek hosszutivi panaszainak enyhitéséért. Fizioterdpia és gyogytorna segit-
ségével a mozgdsszervi és léguti tiinetek enyhithetdek, ezek mellett ortopédiai
szakjavaslatra gy6gydszati szakiizletekben kaphaté cipSk segithetik a konnyebb
mozgist. Hallokésziilékekkel az esetlegesen kialakulé halldscsokkenés korrigdl-
haté. A tépllis néha nehézségekbe titkozhet az anatémiai eltérések, valamint
a csokkent koopericids készség miatt, ezért érdemes a gyermek igényei szerint
puha vagy pépes ételeket késziteni, ezaltal csSkkentve az aspirdcié veszélyét.
Ezek mellett fontos a korai diagnézis és a miel6bb megkezdett enzimpétlé
terdpia.

A sziil6k szimdra sok segitséget jelenthet, ha felveszik a kapcsolatot a megfelel§
betegszervezetekkel.




Csaladtervezés

A Hunter-betegség jellemz8en férfiakat érint, mig az érintett
csalidokban sziiletett liny gyermekeknél felmeriilhet, hogy a
betegséget okozé gént tiinetmentesen hordozzik. Hunter-beteg-
ség esetén a csalddtagok kaszkddszer tesztelése javasolt.

Amennyiben mds csalddtagok esetében mdr igazolédott a betegség,
célszeri — még a tlinetek megjelenése el8tt — a csalddfa alapjin cél-
zott géndiagnosztikai vizsgilat elvégzése. Ha a csalidban mdr van

molekuldrisan igazolt Hunter-betegséggel sziiletett gyermek, agy a
sziil8k tovdbbi csalddtervezés esetén a terhesség korai szakaszdban
célzott szirvizsgilatot igényelhetnek.

egészséges
édesapa

XY

Hordozo
(nem érintett)
édesanya
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XY
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Betegszervezetek Vilégszerte

Magyarorszagi Hunter—betegség betegszervezet
MPS Tirsasdg (www.mpstarsasag.bn)

Egyesiilt kirdlysigi Hunter-betegség betegszervezet
MPS Society UK (www.mpssociety.org.uk)

Ausztriai Hunter-betegség betegszervezet
MPS Austria (www.mps-austria.at)

Németorszagi Hunter-betegség egyesiilet
Gesellschaft fiir MPS e. v. (www.mps-ev.de)

Franciaorszagi lizoszomadlis tiroldsi betegségek egyesiilete
Lassociation VML (www.vml-asso.fr)
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Késziilt a Human Genomért Alapitviny jévoltdbdl.
Kérjiik, amennyiben teheti, timogassa Alapitvinyunkat!

Bankszdmlaszimunk: HU85 11709026-2000156-0-00000000

Hildsan koszonjiik, hogy hozzijarul a kezelhet8 genetikai megbetegedések
kutatdsinak, diagnosztikdjinak és teripidjinak timogatdsihoz!

Szakmai referens: Erhardt Julia
Szakmai felels: Dr. Kovics Arpad Ferenc
Lektorilta: Humdn Genomért Alapitviny Kuratériuma
Szerkesztd: Fekete Néra

Grafikai tervezés és korrektara: Pdtrovics Laura

A betegtijékoztat6t szakmailag ellendrizte és jovihagyta a Humédn Genomért
Alapitviny Kuratériuma. Jelen betegtdjékoztaté a legkorszer(ibb irdnyelvek
és irodalomi adatok Gsszefoglalé eredményei titkrében késziilt.

A betegtdjékoztatd verzidja: 1/2023.09.25. kiadds. © 2023.

Minden jog fenntartva!

Jelen téjékoztatd részleges vagy teljes felhaszndldsa kizdrélagosan a Kuratérium
irdsos engedélyét kovetSen lehetséges.






