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L.S., geb. 14.10.1997 

Eltern gesund, nicht konsanguin
unauffällige Schwangerschaft
sekundäre Sectio aus Steißlage
GG 2170, GL 46 cm, KU 31 cm ; Apgar 9 / 9 / 10
auffällig kleine Placenta

⇒ mit 3 Wochen stationäre Aufnahme zur
Abklärung bei Dysmorphie, Kleinwuchs



L.S., geb. 14.10.1997 

3 Wo

3 Mo



L.S., geb. 14.10.1997 

3,5 Jahre
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Lysosomale Speichererkrankungen

Mukopolysaccharidosen
Oligosaccharidosen
Mukolipidosen
Sphingolipidosen
Lipidspeicherkrankheiten
Lysosomale Glykogenspeicherung
Lysosomale Transportdefekte



Lysosomale Speichererkrankungen

Mukopolysaccharidosen MPS I-VII

Oligosaccharidosen Aspartylglukosaminurie

Fucosidose
Mannosidose
Mb Schindler
Sialidose

Mukolipidosen ML II (I-cell-disease)

ML III (Pseudo-Hurler)
ML IV



Lysosomale Speichererkrankungen

Sphingolipidosen Mb Fabry
Mb Farber
Galaktosialidose
GM1-Gangliosidose
GM2-Gangliosidose
Mb Gaucher
Mb Krabbe
Metachromatische Leukodystrophie
Mb Niemann Pick A/B

Lipidspeicherkrankh. Mb Niemann Pick C/D
Mb Wolman
neuronale Zeroidlipofuszinosen



L Ginzburg, Sem Cell Develop Biol, 2004: 417-431



Häufigkeit lysosomaler Speichererkrankungen

1 : 8.000 Neugeborene
z.B. MPS III (Mb Sanfilippo) - 1 : 24.000

Vererbung lysosomaler Speichererkrankungen

X-chromosomal: MPS II (Morbus Hunter)
Mb Fabry

⇒ alle anderen autosomal rezessiv!



Klinischer Verlauf bei Speichererkrankungen 

Lebensalter

Entwicklungsstand

Entwicklungsknick

Entwicklungsstillstand

normale Entw.

verzögerte Entw.



z.B. Leitsymptom Leistungsknick

Morbus Sanfilippo = Mukopolysaccharidose III

3 a

12 a

10 a

8 a

6 a



z.B. Leitsymptom Leistungsknick

GM 1 Gangliosidose

10 Monate

23 Monate



z.B. Leitsymptom Leistungsknick

Metachromatische Leukodystrophie,  6 Jahre alt



ED: 04/04 (Varicellen, Pancytopenie;
seit 4. L.J. rez. Kopfschmerzen / Migräne)

Genotyp: H350Y / N409S

M.S. 4.2.1996 – 9,5 a

z.B. Leitsymptom Hepatosplenomegalie



Morbus Gaucher: Glucocerebrosidase-Mangel



J Pediatr 2004; 144: 112-120



ERT



17.10.2005 – ERT-Beginn
25.01.2007 – 13 Mo ERT
07.01.2008 – 25 Mo ERT

Volumen Milz:
856 cm3

428 cm3

416 cm3



ERT ab 07.12.2005 2.400 U (= 68 U/kg)
ab 19.03.2007 2.800 U (= 61 U/kg)
am 14.04.2008 (= 49 U/kg)



z.B. Leitsymptom Skelettdeformität

Mb Morquio (MPS IV)



z.B. Leitsymptom Skelettdeformität

Mb Morquio (MPS IV)



8 Monate alter Säugling mit MPS Typ I (Mb Pfaundler-Hurler)

z.B. Leitsymptom Skelettdeformität



z.B. Leitsymptom Dysmorphie

MPS Typ I (Mb Pfaundler-Hurler)



MPS Typ I H/S (Hurler-Scheie-Syndrom)



Knötchenförmige Hautverdickungen bei 
8 Jahre altem Bub mit MPS Typ II (Mb Hunter)

z.B. Leitsymptom Hauterscheinungen



courtesy of Frits Wijburg

z.B. Leitsymptom Hauterscheinungen



z.B. Leitsymptom Schmerz

Mb Fabry



“Cornea verticillata” bei Mb Fabry

z.B. Leitsymptom Hornhauttrübung



mesenchymale Organe betroffen: Mukopolysaccharidosen

parenchymatöse Organe betroffen: Mb Gaucher Typ 1
Mb Niemann Pick Typ A/B

Muskulatur betroffen: Glykogenose Typ 2 (Mb Pompe)

Zentralnervensystem betroffen: Metachromatische Leukodystrophie
Mb Krabbe
Mb Gaucher Typ 2 und 3
GM 2-Gangliosidose

Klinik lysosomaler Speichererkrankungen



unterschiedliche Kombination von Symptomen

+ Vielzahl von beteiligten Enzymen

= Diagnose primär klinisch

Klinik lysosomaler Speichererkrankungen

Skelett
Leber, Milz, Herz
ZNS, evtl. PNS, Augen, Gehör





Substratreduktion/-inhibition

z.B. bei Mb Gaucher mit Miglustat (Zavesca®)

Glukose + Ceramid

Glukosylceramid

Glukose + Ceramid

Glukosylceramid-Synthase
(= Glucosyltransferase) Miglustat (SRT)

ERTGlukocerebrosidase



Vielen Dank!


