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Gesellschaft fur Mukopolysaccharidosen
(MPS) e. V. — Gemeinsam Hoffnung geben

* 1986 1n Bochum gegriindet

+ seit 2003 Beratungs- und Geschiftsstelle mit
hauptamtlichen Mitarbeitern

- aktuell 830 Mitglieder

» davon ca. 600 MPS-Familien
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400 Patienten werden zur Zeit durch MPS e.V.
betreut
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Anm.: Prozentzahlen beziehen sich auf Patienten, die z Zt. Mitglied in der MPS-Gesellschaft sind
(GW ca. 400 Personen); Zahl in Klammer bezieht alle Betroffenen, die zwischen 1986 und 2013
Mitglied waren (GW.ca. 600 Personen)
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SESRMNSS T e e b
1. MUKOPOLYSACCHARIDOSE -

WAS IST DAS?
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Glykosaminoglykane (GAG) oder
Mukopolysaccharide sind langkettige
Zuckermolekiile

Sie sind Bestandteile des Bindegewebes unseres
Korpers

In Form von Stoffwechselprozessen werden GAG
abgebaut und wieder erneuert. Zum Abbau
benotigt der Korper Enzyme.

Im Falle einer MPS kann der Korper bestimmte
Enzyme auf Grund eines Gendefekts (einer
Mutation) gar nicht oder nur unzureichend bilden.

1. Mukopolysaccharidose — Was ist das?



Gesellschaft fur MPS e. V. Tabea Friedel — Annemarie Diakunczak

Dadurch lagern sich die verbrauchten GAG in den
Korperzellen ab, was die Arbeit der Zellen
beeintrachtigt. Damit verlieren immer mehr Zellen
und Organe ihre Funktion.

Die Abbauprozesse finden im Lysosomen stat.
Deswegen zahlt MPS zu den lysosomalen
Speichererkrankungen (LSD)

Man unterscheidet je nach fehlendem Enzym in
Typ I, II, III A-D, IV A-B, VI, VII und IX

Insgesamt liegt das Risiko mit emner der 7 MPS-
Typen geboren zu werden bei 1 : 29.000

1. Mukopolysaccharidose — Was ist das?



2. DIE VERSCHIEDENEN MPS-TYPEN
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Grol3e Variabilitat in seiner Auspragung
Schwere Verlaufsform: M. Hurler

Kleinwilchsigkeit

starke Skelettveranderungen
Hornhauttribung bis zur Erblindung
grobe Gesichtszlge

starke Beteiligung des Herzens und der
Atemwege

Gelenkversteifungen und -kontrakturen
retardierte geistige Entwicklung
geringe Lebenserwartung

2. Die verschiedenen MPS-Typen



MPS |

- Grolde Variabilitat in seiner Auspragung
- Milde Verlaufsform: M. Scheie

- M. Scheie: normale GroRRe und Intelligenz,
langere Lebenserwartung

., Pravalenz: 1: 145.000
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GrofRe Variabilitat in Auspragung
typische Merkmale der
neuropathischen Form ahnlich M.
Hurler (MPS 1)

starke Hyperaktivitat (zunachst)

spater Verlernen von sprachlichen und
motorischen Féhigkeiten
nicht-neuropathische Verlaufsform:
ebenfalls sehr auffalliges AuReres, aber
normale intellektuelle Entwicklung

Pravalenz: 1: 156.000

2. Die verschiedenen MPS-Typen



MPS Il

» V.a. zentrales Nervensystem betroffen

- Kinder verlernen im Laufe der Zeit alles Gelernte

. Lange Zeit extrem umtriebig und hyperaktiv

» Danach rtcklaufige Phase (Kontaktaufnahme zur
Umwelt Iasst immer mehr nach)

., Pravalenz: 1:63.000




MPS IV

» geistige Entwicklung normal

- Skelettsystem stark betroffen

» Kleinwichsigkeit

» Schwere Deformationen des
Brustkorbs

» Schlaffe Bander (Uberbewegliche und
wenig belastbare Gelenke)

» Huftschaden

. Schwerhdrigkeit

» Querschnittslahmung oft nur durch
Operation der Halswirbelséule
vermeidbar

. Pravalenz: 1: 263.000




MPS VI

Intellektuelle Entwicklung normal
VergrolRerung der Zunge
Verdickung der Haut

starke Skelettveranderungen
Kleinwuchsigkeit
Gelenkkontrakturen
Schwerhorigkeit bzw. Taubheit
Hornhauttriibung (bis zur Blindheit)
haufige Atemwegsinfekte
erhebliche Herzprobleme

Pravalenz: 1 : 455.000




Es gibt auch noch

MPS Typ VII

+ Seltenste Form mit breitem Spektrum
an moglichen Symptomen

MPS Typ IX
» Weltweit nur 4 beschriebene Fille
Mukolipidosen und Mannosidosen

» MPS-verwandte Erkrankungen mit
ahnlichen Auspragungen

»  Seltener
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3. Behandlungsmoglichkeiten



Knochenmarktransplantation (KMT)

* Fremde, transplantierte Blutzellen produzieren
fehlendes Enzym

- Langere Lebenserwartung

+ Positiver Effekt auf intellektuelle Entwicklung und
einige korperliche Symptome

+ Keine Wirkung auf Skelettveranderungen
+ Risiko von Infektionen oder Blutungen
* Vor allem angewendet bei MPS 1
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Fehlendes Enzym gentechnisch
hergestellt und wochentlich als
Infusion zugefiihrt

Keine Heilung, aber positiver Einfluss auf
Krankheitsverlauf und erhohte Lebensqualitit

Bisher kein Effekt auf kognitive Symptome, da
Enzyme Blut-Hirn-Schranke nicht iiberwinden
konnen

Angewendet be1 Patienten mit MPS I, I und VI

3. Behandlungsmadglichkeiten



Symptomatische Therapien

* Physiotherapie
+  Ergotherapie
- Logopadie

+ Hippotherapie




4. DIE ARBEIT DES MPS-VEREINS




Aufgaben der Gesellschaft

. Beratung, Seelsorge und praktische
Hilfestellungen,
sowie Aufklirung und Offentlichkeitsarbeit

2. Forderung der Forschung

5. aktives Netzwerk und Interessenvertretung, auch
fiir Betroffene mit verwandten Krankheitsbildern
(Mukolipidose, Mannosidose)
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5 Vorstandsmitglieder
25 Regionalkontakte (Bundeslander)

4. Die Arbeit des MPS-Vereins
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Geschifts

Fundraising

und Ansprechpartner fiir

Eltern, Patienten
und Familien

Offentlichkeit
sarbeit

Trauerber
atung

4. Die Arbeit des MPS-Vereins



Beratungsstelle

Herstallstral3e 35 Spendenkonto
63739 Aschaffenburg Kto-Nr. 7676
Bank fiir Sozialwirtschaft (BLZ
Tel.: 0 60 21 - 85 83 73 550 205 00)
Fax: 0 60 21 - 85 83 72 IBAN:
E-Mail: info@mps-ev.de DES7550205000007605700

BIC: BFSWDE33MNZ
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* Broschiiren und (z.T.) DVDs zu den einzelnen
MPS-Typen und ML

* Therapiebroschiiren und -DVDs: Physio- und
Ergotherapie, Logopadie

* Wichtige Themen wie Anasthesie,

Familienplanung
* Aullerdem Material zu Schule, Arbeit mit MPS,
Sozial- und Behindertenrecht e

* MPS-Rundbrief halbjahrlich

4. Die Arbeit des MPS-Vereins T



Information: www.mps-ev.de
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MEHR INFORMATIONEN

30. Familienkonferenz

Vom 8. bis 11. November findet in Wurzbach
(Thiringen) die 30. MPS-Familien- und
Patientenkonferenz statt. Auch in diesem Jahr
gibt es ein umfangreiches Programm. Es bietet
viele Maglicnke [ ...]

MPS-Termine
09.11.2017 - 12.11.2017
MPS-Familien- und Patientenkonferenz

01.08.2018 - 04.08.2018
15th International Symposium on MPS and
Related Diseases

== Menr News

> Jetzt den MPS e V. unterstitzen

=> Menr Termine

Unterstiitzen Sie
Gesellschaft fuer

Mulbanahinannharidacan A W/




Projekte, Workshops, Konferenzen

RegelmiBig stattfindende Veranstaltungen:

»  Familien- und Patientenkonferenz
* Trauerworkshop

+ Treffen jugendlicher und erwachsener MPS-
Patienten

»  @Geschwisterwoche
 Therapeutenschulungen




Vielen Dank fur lhre Aufmerksamkeit




