
Wat is alfa-mannosidose?

Tekenen van alfa-mannosidose2 

Alfa-mannosidose is een zeldzame erfelijke ziekte die bij kinderen en volwassenen kan leiden tot afwijkingen van het skelet, grove 
gelaatstrekken, gehoorverlies, cognitieve stoornissen, problemen met het immuunsysteem (wat bijvoorbeeld kan betekenen dat u 
vatbaarder bent voor infecties), geestelijke gezondheidsproblemen en gedragsstoornissen.1

Eerste symptomen
Frequente oorontsteking met 
gehoorverlies.¹
Toenemende aantasting van de geestelijke 
functies, spraak en motorische 
vaardigheden.¹ In het eerste levensjaar kan 
een waterhoofd aanwezig zijn.¹

Als tiener en twintiger
Spierzwakte en ataxie (verstoring 
in coördinatie van bewegingen en 
balans), afwijkingen van het skelet 
en destructieve polyarthropathie 
(ontstekingen in gewrichten).¹ De 
neuro-cognitieve ontwikkeling 
stopt meestal en psychiatrische 
stoornissen kunnen zich 
ontwikkelen.¹

Als volwassene
Patiënten worden sociaal niet 
onafhankelijk.¹
Er zijn maar beperkte gegevens 
beschikbaar over de 
levensverwachting voor 
volwassenen.

Waterhoofd
Personen kunnen
vochtophoping in de hersenen hebben 

Gehoorverlies
Bijna alle personen met 
alfa-mannosidose hebben een 
bepaalde mate van gehoorverlies

Mentale functies 
Personen met alfa-mannosidose
hebben tekenen van leerstoornissen, die 
mild of ernstig kunnen zijn. Een voorbeeld 
is moeite hebben met leren praten

Motorische vaardigheden
Personen met alfa-mannosidose
kunnen vaak onhandig lijken, wat 
veroorzaakt wordt door spierzwakte 
en afwijkingen in hun gewrichten

Polyarthropathie 
(onstekingen in de gewrichten),
waarbij verschillende gewrichten
zijn aangetast

De gelaatstrekken
zijn vaak grof

Afwijkingen van het skelet 
die zich bij veel personen uiten met
onder andere scoliose of verkromming 
van de rug

Immuundeficiëntie
en auto-immuniteit
herhaaldelijke infecties, vooral in de 
eerste tien jaar van het leven



Een vroege diagnose van alfa-mannosidose is belangrijk. Tijdige diagnose van
alfa-mannosidose is belangrijk, omdat het eerder aanbieden van de juiste zorg invloed
heeft op de kwaliteit van leven van een patient.³

Zorgen voor personen met alfa-mannosidose

Tips om personen met alfa-mannosidose te helpen²

Uw arts kan een aantal eenvoudige onderzoeken uitvoeren om de diagnose alfa-mannosidose te stellen, inclusief:

Hiermee wordt de
oligosacharidenwaarden 
in de urine gemeten. 
Hoge waarden kunnen 
wijzen op 
alfa-mannosidose.

Een klein bloedmonster wordt 
afgenomen om de aanwezigheid 
van het enzym ‘mannosidase’ in 
de bloedcellen te meten.
Dit kan worden gebruikt om
de diagnose te bevestigen.

Een diagnose van
alfa-mannosidose kan ook 
worden bevestigd door genetisch 
onderzoek, waarmee de mutatie 
in het gen die de stoornis 
veroorzaakt, wordt opgespoord.

Urinemonster¹ Bloedmonster¹ Genetische 
onderzoeken¹

In het ideale scenario worden personen met alfa-mannosidose opgevolgd door een team van medische specialisten die 
de specifieke behoeften van elke persoon kunnen helpen vaststellen en suggesties kunnen doen omtrent de meest 
geschikte oplossingen.1 Bijvoorbeeld:

De thuisomgeving kan op adequate wijze worden
aangepast om aan de behoeften te voldoen, zoals.

• Gebruik van oprijplaten voor toegang met de rolstoel

• Een anti-slipvloerbekleding in de badkamer en keuken hebben en andere gevaren bij
het lopen oplossen

• Zorgen voor meer licht

Het zorgen voor iemand met alfa-mannosidose kan dus bijzonder uitdagend zijn.
Als u voor iemand met de ziekte zorgt, onderhoud dan altijd nauwe contacten met de specialist
die de persoon behandelt, want hij of zij u kan specifiek advies geven, afhankelijk van de behoeften van de persoon
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