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Ulevaade
Mukopolisahharidoos 6 ehk Maroteaux-Lamy sindroom on harva esinev parilik

ainevahetushaigus, mille simptomaatika tuleneb lisosomaalsete vaheainete kuhjumisest.
Siindroom vdib areneda nii aeglaselt kui ka vaga kiirelt, progressiivselt muutuvad kaebused
raskemaks. Sindroomile on iseloomulik lihike kasv, luude jametrabekulaarsus ning
degeneratiivne liigesehaigus.

Tekkepohjused
Stindroomi pdhjustavad muutused ARSB geenis, mis asub viiendas kromosoomis (5q13-5q14).

Teada on Ule 130 vdimaliku haigusseoselise muutuse selles geenis, mis pdhjustavad
aruilsulfataas B valgu (ASB) puudumise vdi vahenenud aktiivsuse ja selle tagajarjel hairitud
dermataansulfaadi ja kondroitiinsulfaadi lagundamise.

Kliiniline pilt

Kliiniline pilt vOib erinevatel inimestel varieeruda, lisaks erineb ka haiguse progresseerumise
kiirus. Lisaks liihikesele kasvule, luude diisostoosile ning degeneratiivsele liigesehaigusele
vOivad kaasneda ka muud kliinilised tunnused nagu makrotsefaalia ehk suur pea,
hiidrotsefaalia, suur keel ehk makroglossia, slidame klappide haigused, vahenenud kopsu
funktsioon, maksa ja pOrna suurenemine, nina kdrvalkoobaste podletik, keskkdrva pdletik,
kuulmiskadu, uneapnoe, kornea hagustumine, karpaalkanali siindroom ning naba voi
kubemepiirkonna song.

Parandumine
Maroteaux-Lamy slindroom péarandub autosoom-retsessiivselt, mistéttu on tema

avaldumiseks vajalik parida haigusseoselise muutusega geenikoopia mdlemalt vanemalt.
Vanematel, kes kannavad vaid Uhte vigast geenikoopiat, simptomid Gldiselt ei avaldu.
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Jalgimine ja ravi

Enne enstiim-asendusravi avastamist oli kliiniline kasitlus limiteeritud toetavale ravile ja
tlviraku-transplantatsioonile. Enstiim-asendusravi galsulfaasiga on niildseks laialdaselt
kasutatav spetsiifiline ravi, mille toel on saavutatud simptomite leevenemine ning mille
kasutamine on turvaline.

Prognoos

Prognoos oleneb haiguse avaldumise vanusest, selle progresseerumise kiirusest, vanusest mil
ensliim-asendusraviga alustatakse ning meditsiinilise abi kvaliteedist. lIma ravita vdivad raske
kuluga patsiendid elada vaid hilise lapsepblve vOi varase teismeeani. Kergema vormiga
patsiendid elavad Uldiselt tdiskasvanueani, kuid nende eluiga on tihti lihike. Peamised
surmapodhjused on siidamehaigused ning hingamisteede obstruktsioon.
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