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Metachromatische Leukodystrophie

Eine seltene,
lebensbedrohliche
neurometabolische

Erbkrankheit




Was sind die Ursachen

von MLD?

Fehlerhaftes Gen
in der DNA

-------

MLD wird durch eine Veranderung oder
Mutation im ARSA-Gen verursacht, die zu
einer Anhaufung von Sulfatiden im Gehirn,
in den Nerven und anderen Bereichen
des Korpers, einschlieBlich der Leber,
Gallenblase und Nieren fihrt.

Folge sind Schaden an der Schutzschicht,
die die Nerven umgibt (Myelinscheide),
schadigt das Nervensystem und fiihrt zu
schweren neurologischen Problemen.

Myelinscheide

Nervenzelle




Wie wird MLD
vererbt?

Ungefahr

1 Kind unter
100.000

Neugeborenen ist von

MLD ist eine autosomal-rezessive MLD betroff n.
Erkrankung. Das bedeutet, dass ein

Kind das fehlerhafte Gen von beiden

Elternteilen erben muss, um die Krank-

heit zu bekommen. MLD betrifft sowohl

Jungen als auch Madchen.

. Betroffe Nicht betroffe I Gentrager*in

Vater ist
Gentrager

Mutter ist
Gentragerin

Betroffe Gentragerin Gentrager Nicht betroffe




Wie beeinflusst MLD

den Korper?

Mogliche
Symptome:

Menschen mit MLD kénnen
unter Mobilitat- , Verhaltens- \
und Lernstérungen leiden,
und finden es zunehmend
schwieriger sich zu be-
wegen, zu sprechen, zu
schlucken, essen und
sehen.

Entwicklungsver-
zogerungen bei Kindern

Gangstorungen

Fortschreitender

Symptome, Alter bei Verlust von Fahigkeiten

Symptombeginn und
Fortschreiten der Krankheit

- ) Verhaltens-
kdénnen je nach der Form snderungen
der MLD und den Teilen des
Gehirns, die betroffen sind,
variieren. Uber die Halfte Geistige

der Menschen, die von MLD
betroffen sind zeigen
Symptome vor ihrem ihrem
3. Geburtstag.

Behinderung

Muskel-
spastiken

Schmerzen
Fiir weitere Informationen
liber die MLD und deren
Behandlung, kontaktieren
Sie bitte lhren Arzt oder
Ihre Arztin.

Krampfanfalle




Nutzliche Begriffe

Das Gen, das fur die Herstellung des Enzyms
Arylsulfatase A (ARSA) verantwortlich ist,
welches Sulfatide abbaut. Wenn Sulfatide
nicht abgebaut werden, kdnnen sie sich im
Gehirn, den Nerven und anderen Bereichen
des Korpers ablagern und Probleme verur-
sachen.

Kleine Abschnitte der DNA, die die Anweis-
ungen fur individuelle Merkmale, wie Augen-
und Haarfarbe und den Bau von Proteinen
enthalten. Proteine sind daflir verantwortlich,

dass die Zellen im Korper richtig funktionieren.

Eine schitzende Fettschicht, die die Nerven
im Gehirn (zentrales Nervensystem) und in
den Nerven im Korper (peripheres Nerven-
system) umgibt.

Eine plotzliche elektrische Storung im Ge-
hirn, die sich in korperlichen und verhaltens-
bezogenen Veranderungen auBert.

Quellen

Proteine, die von Korperzellen produziert
werden und die die Geschwindigkeit von
chemischen Reaktionen beeinflussen. Sie
ermoglichen dem Korper den Auf- oder Ab-
bau von Substanzen, die fiir das Leben und
die normale Funktion notwendig sind.

Veranderungen in der Struktur eines Gens
oder einer Gruppe von Genen. Die Veran-
derungen konnen von Eltern an Kinder
weitergegeben werden. Viele Mutationen
verursachen keinen Schaden, kénnen aber
genetische Storungen auslosen, wie z.B. MLD.

Eine Gruppe von Erkrankungen, die Prob-
leme im Stoffwechsel (chemischer Nahrstoff-
abbau durch die Zellen zur Energiegewin-
nung) und der Gehirnfunktion verursachen.

Ein Zustand, der eine abnorme Zunahme
der Muskelsteifigkeit verursacht, welche die
Bewegung beeintrachtigen.

= Kehrer C et al. Dev Med Child Neurol 2011; 53(9):850-855.
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