MPS VI'min klinik bulgulan

Organ sistemleri Komplikasyonlar

Kulak, burun, bogaz ve solunum5*¢ Orofarinkste ve hava yolunda GAG birikimi ile birlikte tipik dismorfik ézellikler ve
kasitlayia akciger hastahg, sunlara neden olabilir:

« Burnun, dudaklann ve dilin kalinlagmas: » Tekrarlayan pulmoner enfeksiyonlar ve pnémoni
+ Agr igitme bozuklugu « Iskelet sorunlar ile akciger fonksiyonunda ve
« Tekrarlayan orta kulak iltihab hacminde azalma

- Dar soluk borusu ile asin ve yogun salgilar » Nefes almaya yardima olmak i¢in, CPAP makinesi

gibi bir solunum cihaz veya bir endotrakeal tiipiin

+ Obstruktif uyku apnesi cerrahi insersiyonuna ihtiya duyulmas:

Kardiyovaskiiler =7 Kardiyovaskiler anomaliler, MPS VI'h hastalarda morbidite ve mortalitenin ana nedenlerinden biridir
+ Kalp hinltilan » Koroner arter hastahg
« Mitral ve aort kapak dejenerasyonu » Sistemik vaskiler daralma ve hipertansiyon
+ Elektrokardiyografik anomaliler » Kardiyomiyopati
Iskelet ** MPS VI'h hastalarda iskelet deformiteleri ve diger klinik bulgular goralir
+ Disostoz multipleks » Gogiis kafesinde kisitlanma
« Omurilik veya sinir kékii yaralanmas: » Bityiime bozuklugu
« Kaba yiiz ézellikleri » Belirgin ciicelik
« Kisa boy » Siirh hareket kabiliyeti
+ Eklem anomalileri » Penge eller
Oftalmik 2442 Gérme bozuklugu, MPS VI'h hastalann yaklasik %40'mda ortaya ¢ikar
+ Hastalarin cogu uzag iyi gorir - Optik sinir anomalileri

+ Tiim hastalarin %95'inde kornea bulutlanmas:

meydana gelir » Okiiler hipertansiyon ve glakom

+ Retinopati

Dental ** Dig anomalileri MPS VI'h hastalarda yaygm gorilir ve sunlan icerir:
» Mandibular kondiler hipoplazi + On agik kapamsg
+ Cikmamms diglerde malpozisyon » Maksiller daralma
+ Bityiik dig folikiilleri +» Taurodonti
CNS/PNS 22 MPS VI, CNS aktivitesinde dogrudan bir bozulma yaratmaz; dolayisiyla hastanin zekas,

biiyitk fiziksel hastahk yiikiine ramen tipik olarak normaldir

+ GAG birikimi karpal tiinel sendromuna, +» CNS stenozu ve omurilik sikismas
intrakranyal basinca ve progresif kompresif

miyelopatiye neden olur » Silagmmg veya travma gecirmis sinirlerin ve

sinir kiklerinin neden oldugu giddetli agn
+ Ceviklik kayb ve sabit esneme

Organ sistemleri * MPS VI'h hastalarda karm bélgesi, karaciger ve dalak biiyiimesi nedeniyle, cogunlukla kasik
ve/veya gobek fitig varhg ile birlikte, buyiik ve alantihidir

Kisalatmalar: CNS, merkezi sinir sistemi; CPAP, siirekli pozitif hava yolu basina; GAG, glikozaminoglikan; MPS, mukopolisakkaridoz; PNS, periferik sinir sistemi.



