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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 stér 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 fran Nutricia.

Varje modul som tas fram granskas av en specialistlékare som ar medlem i BIMDG.
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Vad ar MCADD?

MCADD star for medium chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency
(meddellédng acyl-CoA-dehydrogenase defekt eller brist p& svenska)

MCADD ér en arftlig, medfodd metabol sjukdom

Medium ' Chain ' Acyl-CoA ' Dehydrogenase

MCAD
brist

Med stod fran INUTRICIA i syfte att framja den metabola vérden



Vad ar MCADD?

Hoga nivaer av
meddellanga
fettsyror i blodet

Hoga nivaer av
organiska syror
i urinen



Vilken mat ger kroppen energi?

Det finns tva viktiga naringsédmnen som ger
kroppen energi:

« Kolhydrater (starkelse och sockerarter)
ger lattillganglig energi.

e Fett ger ocksd energi. Fett kan lagras i
kroppen och anvandas som energireserv.
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MCAD-brist och fett

Kroppen anvander sina egna fettreserver for att
tillhandahalla energi nar kolhydraterna é&r slut.

Vid MCAD-brist har kroppen problem att bryta
ner dessa fettforrdd for att frigbra energi.
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Nedbrytning av fett for att frigora energi

Kroppens eget fett bryts ner till fettsyror.

Med stéd frén @TRlClA i syfte att framja den metabola varden
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Vad ar fettsyror?

Fettsyror bestar av kolatomer som sitter ihop
for att bilda kedjor med varierande langd.

BRBE (oo
CRERVBEEEE Vet ko

Langa kedjor



Fettsyror och enzymer

Fettsyrorna bryts sedan ner till mindre enheter
av enzymer (som fungerar som kemiska saxar).
Detta mojliggor for kroppen att producera energi
i en from den kan anvanda.

enzymer

Med stéd frén @TRlClA i syfte att framja den metabola varden
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Vad hander vid MCADD?

Vid MCAD-brist saknar kroppen ett enzym
som hjélper till att gora fettforraden till energi.

Detta stoppar kroppen fran att utnyttja
meddellédnga fettsyror som energikalla.

Detta &r bara ett problem néar det ar
nodvandigt att bryta ner fett snabbt, nar
kroppen ar i energibrist.

enzymer




Vad kan ga fel vid MCADD?

Det kan uppsté energibrist och en
ansamling av skadliga &mnen vid
sjukdom eller brist pad mat.

Symtomen innefattar:

« Daligt matintag

e Ovanligt mycket somn
e Snabb andning

e Krampanfall

e L4gt blodsocker

Med stéd frén @TRlClA i syfte att framja den metabola varden
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Vad kan ga fel vid MCADD?

Om energibristen inte behandlas kan det
leda till koma och hjarnskador som kan vara
livshotande.

Men kom ihag, detta kan férhindras med
korrekt behandling som satts ini tid.




Metabol kris

En metabol kris triggar MCADD-symtomen

Detta leder till energibrist och ansamlig av
toxiska emetaboliter

Det foregds ofta av barn-infektioner eller virus
som ger hog kroppstemperatur, krakningar
och diarré

Att undvika en metabol kris &r mycket viktigt

Med stod fran NUTRICIA i syfte att framja den metabola varden
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Hur diagnostiseras MCADD?

MCADD diagnostiseras via nyféddhetsscreeningen.
Hoga nivder av meddellanga fettsyror och andra metaboliter ses iblodet.

N 3




Hur behandlas MCADD?

Hos spadbarn behandlas MCADD genom

att undvika l&nga perioder utan mat, aven da TRYGG MAXFASTA
barnet ar friskt. .
Tid

Tiden barnet tryggt kan vara utan mat
kallas for maxfasta.

3 timmar
Den tilldtna maxfastan 4 timmar
dkas med 8lder och hos a 5 timmar
aldre barn &ar den normal 6 timmar

da barnet ar friskt. 7 timmar

Det kan till exempel se ut & fimmar

sdhar. Tala med ditt metabola
team vad som géller for
just ditt barn.

9 timmar
man >10 timmar

Med stéd frén @TRlClA i syfte att framja den metabola varden 17
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Hur behandlas MCADD?

Modersmjolk eller vanlig
modersmjolksersattning

En normal, halsosam diet
for alla barn bade
spadbarn och aldre

Regelbundna maltider




Hur behandlas MCADD vid sjukdom?

e Vid sjukdom hos barnet ska en Akutregim ges.

« Denna ger energi och férhindrar ansamlandet
av skadliga metaboliter som orsakar en
metabol kris.

Med stéd frén @TRlClA i syfte att framja den metabola varden
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Hur behandlas MCADD vid sjukdom?

Paborja akutregim.
Denna bestar av glukospolymerer.

Akutregim ska ges regelbundet
dag och natt.

Kontakta sjukvarden om ditt
barn ar sjukt.

Anvand inte sockerfria drycker vid sjukdom!




Checklista vid sjukdom

Ge alltid full mangd Akutregim
som ar ordinerad.

Om symtomen dr ihallande och

du dr orolig, ak till sjukhus.

Kontakta ditt metabol-team.

Med stéd frén @TRlClA i syfte att framja den metabola varden

21



Huvudbudskap

Det ar mycket viktigt
att Akutregimen startas




Hur foljs MCADD?

Blodprov for att kontrollera
niaver av metaboliter.

Vikt och ldngd. @

Kontroll av barnets utveckling. @
B

Akutregimen justeras efter

Med stéd frén @TRlClA i syfte att framja den metabola varden 23
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Kromosomer, gener och mutationer

Manniskan har kromosomer som bestar av DNA.

Gener dr delar av DNA som bdr den genetiska informationen.
Varje kromosom kan ha flera tusen gener.

Ordet mutation byter en fordndring eller ett fel i den genetiska
informationen.

Vi drver vissa kromosomer fran moderns dagg och faderns
sdadesceller.

Generna i dessa kromosomer bdr pa informationen som bestdmmer
kannetecken och drag, och dar en kombination av foraldrarna.



Arv

MCADD dr ett arftligt tillstand. Inget hade kunnat goras
for att forhindra att ditt barn fick MCADD.

Alla manniskor har ett genpar som ftillverkar enzymet
medellang acetyl-CoA dehydrogenas. Hos barn med MCAD-
brist fungerar inget av desa enzym Korrekt. Dessa barn
drver en ickefungerande MCAD-gen fran bada férdldrar.

Foraldrar till barn med MCADD ar bararde av sjukdomen
Bdrare har inte sjukdomen da den andra genen i genparet
fungerar korrekt.

Med stéd frén @TRlClA i syfte att framja den metabola varden 25
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ArV — Autosaomalt Ressesivt (barare av MCADD)

Mamma ar
barare av

Kvinnans

Pappa ar
barare av
MCADD

Mannens
sadesceller




ArV — Autosaomalt Ressesivt - majliga kombinationer

Mamma dr
bdrare av
MCADD

{ ¢
‘ Barnet blir

inte bdrare
av MCADD

Pappa ar
barare av
MCADD

Barnet blir
barare av

MCADD Barnet far

MCADD
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Framtida graviditeter

Risken vid varje
graviditet, ndr bada
foraldrarna ar badrare,
ar som foljer:

50% risk
(1 av 2) att barnet
blir barare av

25% risk
(1 av4) for

25% chans (1 av 4)
att barnet far tva
fungerade gener och far
darmed varken MCADD
eller blir barare.



Kom ihag!

MCADD ar ett allvarigt arftligt metabolt tillstand
som kan ge livshotande symtom om det inte behandlas.

Skada kan forebyggas genom att undvika langa
perioder utan mat och att snabbt paborja akutregim
vid sjukdom.

Nar spadbarn och barn mar bra kravs oftast ingen
speciell diet.

MCADD ar latt att behandla och man kan leva ett
normalt, halsosamt och aktivt liv.

Med stéd frén @TRlClA i syfte att framja den metabola varden
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Nagra goda rad pa vagen

Se alltid till att du har god tillgang till glukospolymer
for akutregim och att denna inte gatt ut i datum.

Glukospolymer forskrivs av lakare eller dietist och
fas antingen via apotek eller hemlevererat.

Febernedsattande medicin ska ges enligt normala
rekomendationer - ha alltid hemma i medicinskapet.

Ha alltid numret till sjukvarden tillgdngligt.
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Kontaktpersoner

DIETISTER

SJUKSKOTERSKOR

LAKARE

KONTAKTINFORMATION, ADRESS, FOTON

Med stod fran NUTRICIA i syfte att framja den metabola varden
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LIFE-TRANSFORMING NUTRITION Inspiration och recept

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