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Weitere Informationen über die Erkrankung und Diagnostik von MPS I finden Sie unter: www.lysosolutions/mps1.de

Diagnostisches Vorgehen bei Gelenkmanifestationen und fehlenden Entzündungszeichen; basierend auf 

Erkenntnissen von (Cimaz R 2009, Lehman TJA 2011, Minden K. 2019)*. 

1. Symptomliste ist nicht abschließend. 

2. Empfohlen wird die Paneltestung, insbesondere mit der Möglichkeit auf die behandelbaren Formen der 

Mukopolysaccharidosen zu testen, da diese ähnliche Symptomatik aufweisen.

*Cimaz R et al. Pediatr Rheumatol Online J (2009) 7:18, Lehman TJet al. Rheumatology (2011) 50 Suppl 5 v41-

v48, Minden K.Arthritis und Rheuma (2019) 39:438-439
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Symptom-Checkliste und 
Diagnoseempfehlung für die allgemeine Praxis

Auffällige Gelenkmanifestationen?

Ggf. bestätigende Genetik

Gelenkkontrakturen / Gelenksteifigkeit

und fehlende Entzündungszeichen

Verdacht auf MPS

Sind weitere Symptome vorhanden¹? 

Messung der Enzymaktivität² 

Hornhauttrübung

Nabel-/Leistenhernien

Herzgeräusche

Karpaltunnelsyndrom

Rezidivierende Atemwegsinfekte

Auffällige Röntgenbefunde (z.B. Hände, Becken, Wirbelsäule)

Leitfragen zur Diagnose von 

Mukopolysaccharidose Typ I
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Hat das Kind vergröberte Gesichtszüge? 

Leidet das Kind vermehrt unter rezidivierenden Atemwegsinfekten? 

Ist die kognitive Entwicklung des Kindes verzögert? 

Hat das Kind Nabel- oder Leistenhernien?  

Hat das Kind eine Hepatomegalie?

Hat das Kind einen Gibbus oder eine Kyphose? 

Hat das Kind eine große Zunge (Makroglossie)? 

Macht das Kind auffällige Atemgeräusche oder schnarcht es?

Leidet das Kind unter rezidivierenden Otitiden oder vermehrten HNO-Infekten? 
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Können Sie mehrere Fragen mit „Ja“ beantworten, sollten weitere 
diagnostische Schritte zur Abklärung eingeleitet werden.

Bis 2 Jahre
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1. Symptomliste ist nicht abschließend. 
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Symptom-Checkliste und 
Diagnoseempfehlung für die allgemeine Praxis

Auffällige Gelenkmanifestationen?

Ggf. bestätigende Genetik

Gelenkkontrakturen / Gelenksteifigkeit

und fehlende Entzündungszeichen

Verdacht auf MPS

Sind weitere Symptome vorhanden¹? 

Messung der Enzymaktivität² 

Hornhauttrübung

Nabel-/Leistenhernien

Herzgeräusche

Karpaltunnelsyndrom

Rezidivierende Atemwegsinfekte

Auffällige Röntgenbefunde (z.B. Hände, Becken, Wirbelsäule)

Leitfragen zur Diagnose von 

Mukopolysaccharidose Typ I
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Hat das Kind einen gedrungenen Körperbau?

Hat oder hatte das Kind vermehrt Atemwegsinfektionen oder Otitiden?

Erscheinen die Gesichtszüge des Kindes auffällig? 

Waren oder sind bei dem Kind (insbesondere mehrere) orthopädische/HNO/

Nabel- bzw. Leistenhernien-Operationen erforderlich?

Liegen Hinweise für eine Herzklappenerkrankung vor (z. B. Herzgeräusche)?

Liegt das Wachstum des Kindes unter der Norm, verlässt es seine Perzentile oder ist der 

pubertäre Wachstumsschub verzögert oder ausgeblieben?

Weist das Kind eine Gelenksteifigkeit oder Gelenkkontrakturen auf?

Hat das Kind eine Hepatomegalie?

Hat oder hatte das Kind eine oder mehrere Nabel- oder Leistenhernien?

Ist das Kind lichtempfindlich und/oder ist die Sehfähigkeit eingeschränkt (z. B. Hornhauttrübung)?
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Können Sie mehrere Fragen mit „Ja“ beantworten, sollten weitere 
diagnostische Schritte zur Abklärung eingeleitet werden.

Ab 2 Jahre
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