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Om TEMPLE

TEMPLE (Tools Enabling Metabolic Parents LEarning = stodverktyg for foraldrar till barn
med metabola sjukdomar) ar en samling bildspel och broschyrer med viktig information
om olika medfédda metabola sjukdomar dér specialkost &r en del av behandlingen. Det
har materialet har utformats for foraldrar till barn som nyligen har diagnostiserats med en
metabol sjukdom. Det kan ocks& anvandas for att utbilda barn, andra familjemedlemmar,
forskole- och skolpersonal och andra som star barnet néra.

Materialet ar inte avsett att ersatta den information om kost och néring som
ges av en dietist pa en vardmottagning.

Materialet har utvecklats av en grupp erfarna forskare och kliniker inom néringsfysiologi i
Storbritannien, som ar medlemmar i British Inherited Metabolic Disease Group (BIMDG).

Gruppen bestar av Rachel Skeath, Karen van Wyk, Pat Portnoi och Anita MacDonald.
Arbetsledare for gruppen ar Heidi Chan frén Nutricia.

Varje modul som tas fram granskas av en specialistlakare som ar medlem i BIMDG.
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Vad ar LCHAD-brist?

"LCHAD” ar en forkortning av "long-chain 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenase”

Det ar en medfodd metabol sjukdom

Long-Chain ' | 3-Hydroxy ' i Acyl-CoA ! | Dehydrogenase-brist

LCHAD-
brist

Med stod fran NUTRICIA i syfte att framja den metabola varden



Hur far vi energi fran maten?

| maten vi ater finns tva huvudsakliga
energikallor for kroppen:

« Kolhydrater (starkelse och socker) ger
snabb och lattillganglig energi

« Fett ger ocksa energi och kan ocks3
lagras i kroppen s att det kan anvandas

som energireserv.
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LCHAD-brist och fett

Om det &r ont om kolhydrater i kroppen
hamtar den energi ur sina egna fettdepaer.

Vid LCHAD-brist kan kroppen inte bryta ned
det har fettet for att frigbra energin.

Med stod fran @TRlClA i syfte att framja den metabola varden



Kroppens fettreserver bryts ned till energi

Kroppens fettreserver bryts ned till fettsyror.




Vad ar fettsyror?

Fettsyror bestar av kolatomer som hanger
ihop och bildar kedjor i manga olika langder.

BEEE <o edior
CBRERTEHEEHE el kedor
P TBEEE o<
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Fettsyror och enzymer

Fettsyrekedjorna bryts sedan ned till mindre
delar av enzymer (som fungerar som
kemiska saxar). Det gor att kroppen kan
framstalla energi i en form som den kan
tillgodogora sig.

: enzymer (.,i
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Vad innebar LCHAD-brist?

LCHAD-brist innebéar att kroppen saknar
ett enzym som hjalper till att omvandla
fettreserven till energi.

Det gor att de l&ngkedjiga fettsyrorna inte
kan anvandas som energi i kroppen.

Det har orsakar problem nér fetter behover
brytas ned snabbt.

enzymer
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Vilka problem kan LCHAD-brist leda till?

Under sjukdom eller fasta kan kroppen fa energibrist
och skadliga kemiska @mnen kan ansamlas.

Symtomen kan vara:

* att barnet ammar daligt
e mycket stor trotthet

e snabb andning

e krampanfall

« &gt blodsocker

« slapphet i kroppen
 forstorat hjarta

e onormala hjartslag

* leverproblem



Vilka problem kan LCHAD-brist leda till?

Om kroppen far energibrist och det inte
atgardas kan det leda till koma och hjarnskador,
och tillstdndet kan bli livshotande.

Men kom ihag: det gar att forebygga det har
genom ratt behandling i ratt tid.
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Andra féljder av LCHAD-brist

LCHAD-brist kan ocksa orsaka

e muskelsmarta, framfor allt vid tréning
e nedsatt syn

e nervproblem i armar och ben

e forstorat hjarta och andningssvarigheter
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Metabol kris

e En metabol kris leder till LCHAD-
bristsymtom

 Det gor att energibrist uppstar och
skadliga kemiska &mnen ansamlas

e En metabol kris utloses vanligtvis av
sjukdomar som ger hog feber, krékningar
och diarré

e En kris kan ocks& uppstd om barnet inte
ater pa en langre tid

 Det &r oerhort viktigt att undvika
metabola kriser
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Hur stalls diagnosen LCHAD-brist?

Om man upptacker en viss kombination av Diagnosen bekraftas sedan om man hittar
kemiska amnen (acylkarnitiner och organiska ~ mutationer i LCHAD-generna.

syror) i blodet och urinen kan man misstanka

LCHAD-brist.
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Hur behandlas LCHAD-brist?

Spadbarn behandlas genom att man ger
mat regelbundet (s& att fasteperioderna
inte blir for langa), aven nar barnet ar friskt.

SAKRA FASTEPERIODER

® Hur lang den sdkra fasteperioden ar
Den langsta period som barnet klarar sig kan variera mellan olika barn med

utan mat kallas for saker fasteperiod eller LCHAD-brist. Radgor med barnets
metabolteam inom metabol vard.
maxfasta.

Det ar viktigt att barnet far mat
regelbundet hela dygnet, dven pa
natterna.

Det ar viktigt att inte missa en
planerad matningstid.

Med stod fran @TRlClA i syfte att framja den metabola vérden 13



Hur behandlas LCHAD-brist varje dag?

Specialmat for spadbarn som innehaller fett -
av typen MCT (“meddellanga fettsyror”)

i

MCT
L/
En kost med mycket lag andel fett ‘,' ol
il
m

MCT-olja for matlagning eller MCT som &
Kosttillskott

Regelbundna maltider, enligt
rekommendationer fran metabolteamet
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LCHAD-brist och fett

Det &r viktigt att kosten &r valdigt fettsnal.

Mat med mycket fett ska undvikas.

Manga livsmedel innehaller en hog andel fett,
som standardmjolk, vanlig ost, charkprodukter,
agg, glass, chips och choklad.

MCT
OlL

- J
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Mat med mycket lag fetthalt

Det ar viktigt att kosten innehéller véaldigt lite fett. ( \

Mat som innehaller valdigt lite fett ar tillatet. @

Det finns manga olika fettsnala livsmedel, till
exempel l&ttmjolk, fettsnél yoghurt /ost, vit fisk,
frukt och gronsaker.

FAT FREE
cheese
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LCHAD-brist och traning

Innan barnet tranar ar rekommendationen att hen far i sig en MCT-kalla,
eller ett mellanmal eller dryck med mycket socker. Det ger extra energi.

Med stod frén @TRlClA i syfte att framja den metabola varden 17



Behovs sondmatning?

Barn som har svérare typer av LCHAD-brist behéver ofta
sondmatas. Det gors for att barnet ska f& i sig tillrackligt
med energi, ndringsdmnen och vatska.
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Hur behandlas LCHAD-brist vid sjukdom?

e Om barnet blir sjukt ges en
akutbehandling.

» Det gors for att ge energi och motverka
den ansamling av skadliga &mnen som
orsakar en metabol kris.

Med stod fran @TRlClA i syfte att framja den metabola varden
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Hur behandlas LCHAD-brist vid sjukdom?

Borja ge akutbehandlingen, .
som innehaller glukospolymer

C

Behandlingen maste ges
regelbundet, dygnet runt

A\,

~@-

Kontakta barnets vardteam for T
stéd om ditt barn inte mar bra “

Anvand inte sockerfria drycker vid sjukdom!
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Checklista vid sjukdom

Ge alltid hela mangden av
akutbehandlingen enligt ordination

\\/

Om barnet kraks eller vagrar ~@-
dricka akutbehandlingsdrycken
och/eller om du dr orolig:

ak genast till sjukhuset o™ @

To®

Ring metabolteamet “

Med stod fran @TRlClA i syfte att framja den metabola varden
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Det viktigaste

Det ar avgorande att
akutbehandlingsdrycken
ges och att

‘/ barnet far behandling
»




Hur kontrolleras LCHAD-brist?

Blodprover for att kontrollera J I'HJde'I
naringsvarden

Matning och vagning J i
& & andra medicinska kontroller J .@@

/U’rvecklingskon’rroller
Akutbehandlingen justeras
utifran aldern

Med stod fran @TRlClA i syfte att framja den metabola varden 23



Kromosomer, gener, mutationer

24

Varje mdnniska har kromosomer, som bestar av DNA

Gener dr bitar av DNA som bdr pa genetiska instruktioner. Varje
kromosom kan innehalla tusentals gener

Ordet “mutation” betyder att nagot har férdndrats eller blivit fel i
en genetisk instruktion

Varje manniska drver olika kromosomer fran mammans agg och
pappans spermie

Generna i dessa kromosomer badr pa information som gor att vi far
olika kdnnetecken och blir som en kombination av vara fordldrar




Arv

LCHAD-brist dr en drftlig sjukdom. Det finns ingenting du kunde ha
gjort for att forhindra att barnet fick LCHAD-brist

Varje manniska har ett genpar som tillverkar enzymet “long-chain
3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenase”. Hos barn med LCHAD-brist
fungerar ingen av de hdr generna som de ska. Barnet har da drvt en
icke-fungerande

LCHAD-gen fran var och en av sina foraldrar

Bada fordldrarna till ett barn med LCHAD-brist dr bdrare av
sjukdomen

Bdraren har sjdlv inte LCHAD-brist, eftersom den andra genen i
genparet fungerar som den ska

Med stod fran @TRlClA i syfte att framja den metabola varden
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AI'V - Autosomal recessiv nedarvning (barare av LCHAD-brist)

Mamman Pappan ar

ar barare barare av

av LCHAD- LCHAD-
brist brist

_—

aft Kvinnans Mannens
agg sadesceller
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AI'V - Autosomal recessiv nedarvning: mojliga kombinationer

Mamman

ar bdrare

av LCHAD-
brist

Pappan ar
bdrare av
LCHAD-
brist

T 7 v 1

Barnet blir
barare av
LCHAD-brist

Barnet blir
inte bdrare av
LCHAD-brist

Barnet far
LCHAD-
brist
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Framtida graviditeter

Om bada fordldrarna dr

barare gadller foljande

sannolikheter for varje
graviditet:

25 % sannolikhet
(1 av 4) for att barnet
far tva fungerande gener,
dvs. varken far LCHAD-
brist eller blir barare

25 % sannolikhet 50 % sannolikhet

(1 av 4) for att (1 av 2) for att
barnet far barnet blir bdrare
LCHAD-brist av LCHAD-brist
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Det viktigaste

LCHAD-brist ar en allvarlig, arftlig metabol sjukdom som
kan ge livshotande symtom om den inte behandlas

Kom ihag: om barnet blir sjukt ar det avgorande att
akutbehandlingen med glukospolymerer ges omedelbart,
att planen foljs och att barnet far behandling sa snabbt
som mojligt

Barn som har LCHAD-brist behandlas med fettsnal kost,
MCT-olja och regelbundna maltider

Den som har LCHAD-brist ska kunna leva ett normalt,
friskt och aktivt liv

Med stod frén @TRlClA i syfte att framja den metabola varden 29



Viktiga rad

Ha alltid gott om akutbehandlingspulver (glukospolymer)
hemma, och se till att bdst fore-datumet inte har passerats

Specialmat och andra kostprodukter ordineras av dietisten och
du kan ibland hdmta ut pa apotek eller fa dem hemlevererade

“~

Febernedsattande lakemedel kan ges enligt den vanliga
rekommendationen - se till att alltid ha det hemma

Ha alltid kontaktinformation till vardteamet nara till hands
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Kontaktpersoner

DIETISTER

SJUKSKOTERSKOR

LAKARE

KONTAKTINFORMATION, ADRESS, FOTON

Med stod fran NUTRICIA i syfte att framja den metabola varden 31



©& (NuTRICIA
British Inherited Metabolic Diseases Group

LIFE-TRANSFORMING NUTRITION Inspiration och recept

for vardag & fest.
Scanna QR-koden och
folj oss pé Instagram.

www.nutricia.se/sallsynta-medfodda-metabola-sjukdomar

December 2023




