Ervaringsverhaal MPS 6

“In 1994 kreeg ik klachten aan beide heupen. Daardoor ben ik in 1996 gestopt als timmerman en werd ik werkvoorbereider/calculator in de bouw. In die tijd werd ik ook afgekeurd voor de vrijwillige brandweer. Sinds 2010 werk ik bij de gemeente als bouwkundig opzichter.

Diagnose 
De huisarts dacht in 1994 aan Osteomesopyknosis.
In 1995 is een erfelijkheidsonderzoek uitgevoerd in de Erasmus Universiteit Rotterdam. Dit kwam ook doordat mijn zus dezelfde symptomen had als ik en over kinderen nadacht. De uitslag was: Spondylo-Epifysaire-Dysplasie. De erfelijkheid dat onze kinderen het kunnen krijgen werd op 15% ingeschat.
Kort daarna werd mij in Rotterdam door een orthopeed verteld dat ik te jong ben (ik was toen 30 jaar) voor een heupprothese. Op de röntgenfoto’s was toen duidelijk te zien dat het kraakbeen tussen de heupgewrichten nagenoeg verdwenen was en ik kon nauwelijks nog lopen.
Via mijn huisarts kwam ik bij de Sint-Maartens kliniek in Nijmegen terecht. Die orthopeed was heel stellig: “het is versleten, zeg maar wat je wil”. Nou, dat wist ik wel, snel nieuwe totaal-heupprotheses.
Op 5 september 1996 ben ik geopereerd aan mijn linkerheup. Op 16 februari 1999 ben ik geopereerd aan mijn rechterheup. Voor de geïnteresseerden: titanium pen met porseleinen kop in een kunststof kom(polyethyleen).

In 2002 ging ik slechter zien (lezen en veraf), bezocht ik de opticien en had mijn eerste bril nodig. De opticien stelde een hoornvliestroebeling vast en adviseerde mij eerst een oogarts te bezoeken. De lokale oogarts vond mijn situatie wel interessant en stelde voor dat ik een studie-collega van hem bezocht in het AZU (Utrecht). 
In 2003 onderzocht die oogarts in Utrecht mij en vroeg naar mijn verleden en kwalen. Zij kwam op het idee dat er een relatie is tussen de heupslijtage en de hoornvliestroebeling. Door een bloedonderzoek werd de stofwisselingsziekte MucoPolySacharidose 6 (MPS6) vastgesteld.

Symptomen
Mijn lichaamsbouw is grof, mijn beharing is overmatig, hoornvliestroebeling, ik heb een holle rug en een kippenborst, mijn romp is te kort in vergelijking met mijn lange ledematen, ik ben 1,75 cm lang en weeg 80 kg. Mijn spanwijdte (van handtop tot handtop) is 190 cm. Normaal is dat ook je lichaamslengte. Mijn bovenlichaam is dus 15 cm te kort. Mijn heupen zijn versleten en vernieuwd, mijn voeten zijn door artrose aangetast, ik heb lichte pijn in mijn handen en krijg meteen zere knieën bij het klimmen/dalen. 

Klachten 
Medio 2010 kreeg ik last van mijn voeten en begon met inlegzolen. Later semi-orthopedische schoenen en sinds 2020 volledig orthopedische schoenen. In mijn linkervoet zijn de middenvoetbotjes versleten en in mijn rechtervoet de 3 grootste teengewrichten versleten. 
Op dit moment sta ik op de wachtlijst van de Sint-Maartens kliniek voor een operatie aan beide voeten.
Ook heb ik al jaren last van mijn knieën en handgewrichten waardoor ik minder actief ben geworden. 

En verder
Gelukkig kan ik nog wel steeds fietsen op een racefiets. Vanaf 2010 heb ik mijn racestuur vervangen door een recht stuur waardoor ik meer rechtop kan zitten.
Nog steeds bezit ik naar volle tevredenheid mijn eerste heupprotheses uit 1996 en 1999. Uit de tweejaarlijkse controles blijkt dat de kunststof heupkommen wel slijten maar nog niet teveel. Dat is dus een wonder.
Mijn werk als bouwkundig opzichter is ideaal omdat ik niet hele dagen achter een bureau zit een toch beweging heb. Geen zwaar werk dus in afwisselende posities, zowel binnen als buiten.
Als ik een goeie dag heb, kan ik 1,5 km lopen met pijnstillers.
Bij toeval is dus mijn diagnose vastgesteld door een oplettende opticien en een slimme oogarts. 
Als ik de symptomen lees op de VKS website, heb ik een milde vorm van  MPS 6. 
Als iemand meer informatie wil over mijn ziekte, symptomen o.i.d., mail gerust”
