
Steckbrief seltene Erkrankungen
In dieser Rubrik stellen wir Ihnen kurz und knapp „Orphan Diseases“ vor, 
bei  denen es aktuell neue Erkenntnisse zu Diagnostik und Therapie gibt. 
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Fachliche Betreuung: 
Dr. Christina Lampe, Zentrum 

Seltene Erkrankungen, Dr. Horst 
Schmidt Kliniken Wiesbaden

Fortbildung

Mukopolysaccharidose Typ I
Formen: Morbus Hurler (MPS I-H, 
schwere Form), Morbus Scheie (MPS I-S, 
attenuierte Form), Morbus Hurler-
Scheie (MPS I-H/S, Intermediärform)

Prävalenz: ~ 1 : 100.000 Lebendgeburten

Gen/Erbgang: Defekt des IDUA-Gens 
auf dem Chromosom 4p16.3/autosomal-
rezessiv

Pathophysiologie: Es liegt eine De�zi-
enz des Enzyms α-L-Iduronidase vor. 
Dadurch ist der Abbau von Glykosami-
noglykanen, den Bausto�en der extra-
zellulären Matrix, gestört. Diese häufen 
sich somit kontinuierlich in den Lysoso-
men fast aller Gewebe und Organe an 
und stören deren Funktion. 

Befunde: Die MPS I ist eine von sieben 
verschiedenen Formen der Mukopoly-
saccharidosen. Teilweise ähneln sie sich 
im Erscheinungsbild und sind nur labor-
chemisch zu unterscheiden. Die MPS I 
ist sehr variabel in Krankheitsbeginn, 
Schwere und Verlauf, jedoch in jedem 
Fall progredient verlaufend. Der M. 
Hurler geht mit einer progredienten 
geistigen Beteiligung einher und tritt be-
reits im Säuglingsalter auf, der M. Scheie 
wird häu�g als rheumatologische Er-
krankung fehlgedeutet. 

Typ I-H: Er beginnt bereits im Säuglings-
alter und hat einen schweren Verlauf mit 
Verlust der kognitiven Fähigkeiten. Ty-
pische Merkmale sind ein Gibbus, grobe 
Gesichtszüge, Hepato- und/oder Spleno-

megalie, Inguinal- und Umbilikalherni-
en, häu�ge Infekte der oberen und unte-
ren Lu�wege, Hornhauttrübung, Seh- 
und Hörschwäche, Gelenkkontrakturen, 
eine kardiale Beteiligung sowie ein dys-
proportionierter Kleinwuchs. 

Typ I-S: Beim Morbus Scheie handelt 
sich um eine mildere Form der Erkran-
kung ohne geistige Beteiligung. Die 
Symptome treten im Kleinkindalter auf, 
sind o� zunächst subtil, jedoch progre-
dient. Leitsymptom sind Gelenkkon-
trakturen, vor allem der Fingergelenke. 
Weitere Symptome sind unter anderem 
rezidivierende Infekte der Lu�wege, 
eine Hornhauttrübung, eine kardiale 
Beteiligung, Hernien sowie ein Karpal-
tunnelsyndrom in der Kindheit.

Typ I-H/S: Es zeigt sich ein intermediä-
res Erscheinungsbild. 

Diagnose: Als erste Screeninguntersu-
chung eignet sich die Messung der Gly-
kosaminoglykan-Ausscheidung im Urin, 
die bei MPS I vermehrt ist. Goldstan-
dard der Diagnostik ist die Messung der 
Enzymaktivität im Blut oder in den Fib-
roblasten. Es sind aber auch einfache 
Trockenblutkarten-Tests erhältlich, die 
einen hochgradigen Verdacht liefern 
können. Im nächsten Schritt erfolgt die 
genetische Testung. Hinweise geben 
ebenso Röntgenaufnahmen des Skeletts, 
die eine Dysostosis multiplex zeigen: 
verkürzte und plumpe Röhrenknochen, 
bikonvexe Wirbelkörper mit Hakenbil-
dung, ruderblattförmige Rippen, eine 

Hü�dysplasie beidseits, verkürzte und 
verbreiterte Mittelhand- und Mittelfuß-
knochen, eine verdickte Kalotte. 

Therapie: Beim M. Hurler ist die ¢era-
pie der ersten Wahl die hämatopoetische 
Stammzelltransplantation bis zum Alter 
von 2–2,5 Jahren. Die progrediente kog-
nitive Beteiligung kann damit gestoppt 
werden. Ab diesem Alter sowie für alle 
anderen MPS-I-Patienten steht eine 
Enzymersatztherapie mit Iduronidase 
(Aldurazyme®) zur Verfügung. Entschei-
dend ist ein möglichst früher ¢erapie-
start. 
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Kind mit Morbus Hurler
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