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Hva er MCAD-defekt?

MCADD star for medium chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency
(mellomkjedet acyl-CoA-dehydrogenase defekt)

MCAD-defekt er en arvelig, medfadt stoffskiftesykdom

Medium ' Chain ' 'Acyl-CoA ' Dehydrogenase

MCAD
defekt




Hva er MCAD-defekt?

Haye nivaer av
organiske syrer
i urinen

Hgaye nivaer
av visse
acylkarnitiner i
blodet



Hvilke matvarer gir kroppen energi?

Det er to viktige naeringsstoff som gir
kroppen energi:

e Karbohydrater (stivelse og sukker) er
en lett tilgjengelig energikilde

e Fett gir ogsa energi. Fett lagres i
kroppen slik at det kan brukes som
reserveenergi
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MCAD-defekt og fett

Kroppen bruker sine egne fettlagre
som energikilde nar den gar tom for
karbohydrater.

Ved MCAD-defekt har kroppen
problemer med & bryte ned disse
fettlagrene for a frigjgre energi.




Nedbrytning av fettlagre for a frigjgre energi

Kroppens fettlagre brytes ned til enkle
fettsyrer.




Hva er fettsyrer?

Fettsyrer bestar av karbonatomer
som er bundet sammen til kjeder av
forskjellige lengder.

BEEE oo
CERTEEEEE veoniede

Langkjedet
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Fettsyrer og enzymer

Fettsyrene brytes sa ned til mindre
enheter av enzymer (som fungerer som
kjemiske sakser). Dette gjar kroppen i
stand til produsere energi til en form
som den kan bruke videre.
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Hva skjer ved MCADD?

Ved MCAD-defekt mangler kroppen et
enzym som bidrar til omdanningen av
fettlagre til energi.

Dette forhindrer kroppen a utnytte
mellomkjedete fettsyrer som
energikilde.

Dette er kun et problem dersom det er
ngdvendig a nedbryte fett raskt.

Dette oppstar nar det

. enzymer
er energimangel.
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Hva kan ga galt ved ubehandlet MCAD-defekt?

Det kan oppsta energimangel og

opphopning av skadelige stoffer ved " “
sykdom eller mangel pa mat.

Symptomer: ‘\ {‘

e spiser darlig

e uvanlig mye sgvn
e rask pust

e anfall

¢ [avt blodsukker
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Hva kan ga galt ved ubehandlet MCADD?

Dersom energimangelen forblir
ubehandlet, kan dette fgre til koma og
hjerneskade og tilstanden kan vaere
livsstruende.

Men husk, alt dette kan forhindres ved
riktig behandling.
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Metabolsk krise

¢ VVed en metabolsk krise vil det oppstd mangel pa energi og opphopning av skadelige
stoffer fordi kroppen ikke klarer a bryte ned fettsyrene

e Den forarsakes vanligvis av en infeksjon eller virus hos barnet, f.eks. oppkast og
diare eller for lang faste

e Det er sveert viktig 8 unnga en metabolsk krise

e Start SOS regimet sa raskt som mulig



Hvordan diagnostiseres MCAD-defekt?

MCAD-defekt diagnostiseres ved nyfgdtscreening.
Hgye nivaer av acylkarnitiner oppdages i blodet.
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Hvordan behandles MCAD-defekt?

Hos spedbarn behandles MCAD-defekt
ved 3 unnga lange perioder uten mat, selv TRYGG FASTETID

nar barnet er friskt.

Tiden spedbarn kan ga uten mat kalles Alder Tid

den trygge fastetiden.

Den trygge fastetiden O-4 maneder 6 timer
gker ved alderen og den o .

bgr veere normal hos 4-8 maneder 8 timer
stgrre barn nar de ° .

or friske. = 8-12 maneder 10 timer

Over 1 ar 12 timer
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Hvordan behandles MCAD-defekt?

Morsmelk eller )
morsmelkerstatning é

‘/ En normal og sunn familie- €3 :
vennlig kost for spedbarn l
som spiser fast fgde, <b

smabarn og for stgrre barn

Regelmessige maltider T‘r
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MCAD-defekt ved sykdom

¢ Ved sykdom hos barnet ma det
brukes et SOS regime

¢ Denne kan tilfgre energi og forebygge
opphopning av skadelige stoffer som
kan igjen fare til en metabolsk krise
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MCAD-defekt ved sykdom

Start SOS regime. Dette er laget av .
glukosepolymer
C

F/Denne mél 9'5 jevn“g' bade ddg og I'IClH'”‘

A~

Kontakt helsepersonell dersom
barnet blir darlig

Ikke bruk sukkerfrie drikker ved sykdom
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Huskeliste ved sykdom

Bruk alltid SOS regime som
anbefalt

Dersom symptomene vedvarer

§
g og/eller du er bekymret, dra til
w sykehuset
t:i
i

Kontakt helsepersonell
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Hovedbudskap

Det er viktig at SOS
__regimet startes opp

= !




Hvordan fglges MCADD?

Jevnlige blodprgver for a sjekke
nivaet av kjemikalier i blodet

Hgyde og vekt

Undersgkelse av barnets

utvikling

SOS regime ftilpasses alder
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Kromosomer, gener og mutasjoner
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Mennesker har kromosomer som bestar av DNA

Gener er biter av DNA som beerer den genetiske informasjonen.
Hvert kromosom kan ha flere tusen gener

Ordet mutasjon betyr en endring eller feil i den genetiske
informasjonen

Vi arver spesielle kromosomer fra mors egg og fars scedceller

Genene pa disse kromosomene beerer informasjonen som
bestemmer kjennetegn, som er en kombinasjon av foreldrene



Arv

MCAD-defekt er en arvelig tilstand. Det er ingenting du kunne
ha gjort for a forhindre at barnet fikk MCAD-defekt

Alle mennesker har ett genpar som lager enzymet

mellomk jedet acyl-CoA dehydrogenase. Hos barn med MCAD-
defekt fungerer ingen av disse genene som de skal. Disse barna
arver et ikke-fungerende MCAD-gen fra hver av foreldrene

Foreldre til barn med MCAD-defekt er begge bcerere av
tilstanden

Beerere har ikke MCAD-defekt fordi det andre genet i dette
genparet fungerer slik det skal




AI’\/ — Autosomal recessiv (baerer av MCAD-defekt)

Mor er
beerer av
MCAD-
defekt

Kvinnens
egg
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Far er
beerer av
MCAD-
defekt

Mannens
scedceller




AI’\/ — Autosomal recessiv - mulige kombinasjoner

Mor er Far er
beerer av beerer av
MCAD- MCAD-
defekt defekt

<1 37 T

Barnet blir
beerer
Barnet blir av MCAD-

ikke beerer defekt ) Barnet
av MCAD- far MCAD-

defekt defekt
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Fremtidige graviditeter
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Nar begge foreldrene er
beerere, er risikoen for at
barnet i hver graviditet
som fglger:

s 50% risko o at aret I
/(1 av 4) for at (1 av 2) for at

barnet far MCAD- barnet blir berer F‘;gfe\;::f; ?\7\2:309
av MCAD-defekt

defekt eller blir baerer



HUSK!

MCAD-defekt er en alvorlig arvelig stoffskiftesykdom som kan
fgre til livstruende symptomer dersom tilstanden ikke behandles

Skade kan forebygges ved a unnga lange perioder uten mat og
starte SOS regime raskt ved sykdom

Nar spedbarn og barn er friske, er det ikke ngdvendig med en
spesialkost

MCAD-defekt er lett a behandle og man kan leve et normalf,
sunt og aktivt liv med tilstanden.




Noen gode rad med pa veien
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Sg¢rg alltid for at du har en god tilgang til
glukosepolymerpulver til ngdsituasjoner, og at de ikke er gatt
ut pa dato

Glukosepolymerpulver er foreskrevet av legen din. Disse fas pa
apotek, hos bandagist eller ved hjemlevering

Febernedsettende bgr gis som anbefalt av lege
- ha alltid noe ekstra i medisinskapet

Husk a alltid ha telefonnummer til helsepersonell tilgjengelig




Kontaktinformasjon

Klinisk ernaeringsfysiolog:

Sykepleier:

Lege:
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Les mer pa
www.nutricia.no/sjeldne-metabolske-sykdommer
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