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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 HCU?

HCU stér for homocystinuri.

HCU ar en arftlig, medfodd metabol sjukdom.

Homo . Cystin = Uri

HCU
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Vad ar HCU?

For mycket
homocystein
i urinen

For mycket
homocystein
i blodet



HCU och protein

HCU péverkar hur barnets kropp bryter ned
protein.

Manga livsmedel innehaller protein.

Kroppen behover protein for att kunna véxa,
l&ka och ma bra.

Med stod fran INUTRICIA i syfte att framja den metabola vérden




Vad ar protein?
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Protein och enzymer

Proteiner bryts ned till aminosyror (proteinets byggstenar)
av enzymer (som fungerar som kemiska saxar).

Darefter bryter enzymerna ned aminosyrorna till annu mindre delar.
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Amnesomséttning av protein

Amnesomsattning ar en kemisk process som sker
inuti kroppens celler.

Anabolism
(uppbyggande)

Katabolism
(nedbrytande)
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Vad innebar HCU?

HCU innebér att kroppen saknar ett enzym som kallas
cystationin-beta-syntas. Q

Det innebar att kroppen inte kan bryta ned aminosyran
metionin. Effekten av det blir att &mnet homocystein
ansamlas i blodet.
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Vilka konsekvenser kan obehandlad
HCU leda till?

Ansamlingen av homocystein kan orsaka manga problem:

Narsynthet, och
att linsen i 6gat
lossnar fran sitt
lage (linsluxation)

Langa, smala
ben och armar

Inlarningssvarigheter
och beteendeproblem

Okad risk
for blodpropp
och stroke



Hur diagnostiseras HCU?

HCU diagnostiseras genom screening av nyfédda, dar man upptacker
om det finns héga halter av metionin och homocystein i blodet.

- W
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Hur behandlas HCU?

Hos vissa manniskor med HCU
fungerar inte enzymet utan hjalp
av vitamin Bé (tillsammans med
B-vitaminen folsyra).

Vitamin Bé kan gora att enzymet
fungerar battre. Om tillskott av

vitamin Bé fungerar sa behovs ingen
annan behandling.

Detta galler ungefar 10 % av
patienterna.




Hur behandlas HCU?

HCU behandlas med:

4
Begransat intag av mat med hogt h

proteininnehall.
]

PROTEIN
ERSATTNING

Ordinerat intag av mat som innehaller a—

mindre mangd metionin (protein).

En proteinersattning. I vissa fall .

kan extra cystin behovas. Py

(3G
Mat med mycket lag proteinhalt. \‘g é§%“
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Hur behandlas HCU?

Andra behandlingsformer:

Ett lakemedel som kallas betain. e

Betain kan bidra till att sanka
halten av homocystein i blodet

BETAIN

Tillskott av folsyra och

. . VITAMIN FOL-
vitamin B12 B12 SYRA
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Mat med hog
proteinhalt

Foljande livsmedel innehaller mycket
metionin (protein) och maste darfor
undvikas:

kott, fisk, agg, ost, brod, pasta, nétter, froer,
soja, Quorn och tofu.
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Matning av
metioninintaget

Spadbarn far oftast en anpassad mangd
proteinersattning, och darefter kan de ammas
fritt vid varje maltid.

Om barnet inte ammas far det en anpassad
mangd vanlig modersmjolksersattning och
darefter fri mangd proteinersattning.

Mangden protein som ges maste foljas upp
regelbundet av dietist.




Proteinersattning

Proteinerséattning ar mycket viktigt for en
god metabol kontroll.

Den bidrar till att spadbarnets behov av
protein, energi, vitaminer och mineraler

uppfylls.

Proteinerséattning skrivs ut pa recept.

PROTEIN
ERSATTNING

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



20

Mat med lag proteinhalt

Det finns manga typer av livsmedel som
har l&g proteinhalt, till exempel frukt och
manga gronsaker. Dessutom finns det
|dgproteinvarianter av bréd och pasta.

De ger:
e energi

e mer variation i kosten




HCU vid sjukdom

Om barnet blir sjukt leder det till katabolism
eller proteinnedbrytning, vilket gér att halten
av homocystein i blodet 6kar igen.

Det &r viktigt att fortsatta ge samma kost
som vanligt, s [3ngt det &r mojligt.
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Hur foljer man upp HCU?

Regelbundna blodprover tas for att
kontrollera halterna av homocystein,
metionin och cystin.

Langd och vikt.

Kontroller av barnets utveckling.

Kost och lakemedel som anpassas efter
alder, vikt och blodvarden.
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Kromosomer, gener och mutationer

Varje mdnniska har kromosomer, som bestar av DNA.

Gener dr bitar av DNA som bdr pa den genetiska informationen.
Varje kromosom kan innehalla flera tusen gener

En mutation innebdr att nagot har fordndrats eller blivit fel i den
genetiska informationen.

Varje manniska drver sina kromosomer fran mammans dgg och
pappans sadesceller.

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

HCU ar en arftlig sjukdom. Det finns ingenting du kunde ha
gjort for att forhindra att barnet fick HCU.

Varje manniska har ett genpar som tillverkar enzymet
cystationin-beta-syntas. Hos barn med HCU fungerar ingen
av de hdr generna som de ska. Barnet har da drvt en icke-
fungerande HCU-gen fran var och en av sina foraldrar.

Bada foradldrarna till ett barn med HCU dr bdrare av
sjukdomen.

Bararen har sjalv inte HCU, eftersom den andra genen i
genparet fungerar som den ska.




ArV - Autosomal recessiv nedarvning (barare av HCU)

Mamman ar Pappan ar
barare av barare av
HCU HCU

Kvinnans Mannens
agg sadesceller
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ArV - Autosomal recessiv nedarvning: majliga kombinationer

Mamman dr
bdrare av
HCU

Barnet blir
inte bdrare
av HCU

Pappan ar
barare av
HCU

Barnet blir
barare
av HCU
Barnet
far Hcu




Framtida graviditeter

Om bada fordldrarna ar
barare galler foljande

sannolikheter for varje
graviditet:

25% sannolikhet
(1 pa 4) for att
barnet far HCU

25% sannolikhet
(1 pa 4) for att barnet
far tva fungerande
gener, dvs. varken far
HCU eller blir barare

50% sannolikhet
(1 pa 2) for att
barnet blir barare
av HCU
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Det viktigaste

HCU ar en allvarlig, arftlig metabol sjukdom.

Skador kan forebyggas med hjdlp av proteinsnal kost
och protfeinersattning.

Genom att satta in behandling tidigt kan man hjdlpa

barnet att utvecklas normalt. Dessutom forebyggs
langsiktiga komplikationer som benskorhet, blodpropp
och stroke.




Viktiga rad

Ha alltid gott om proteinersattning, lakemedel och
proteinsnal mat hemma, och se till att bast fore-
datumet inte har passerats.

Proteinersattning och ldkemedel skrivs ut av dietist
och ldkare. Du kan hdmta ut dem pa apotek eller fa

dem hemlevererade.

Febernedsattande lakemedel kan ges enligt lakarens
ordination - se till att alltid ha det hemma.
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Kontaktpersoner

DIETISTER

SJUKSKOTERSKOR

LAKARE

KONTAKTINFORMATION, ADRESS, FOTON




Anteckningar
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