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MCADD vejledning

Definition af MCADD

Sygdommen nedarves ved sakaldt skjult arv. For at blive syg skal man have to
sygdomsgener, et fra hver af foraeldrene. Dvs. begge forzldre skal vare barere af
sygdomsgenet. Dette betyder i praksis, at der ved hver graviditet er 25% sandsyn-
lighed for, at barnet arver sygdommen. Der er 50% sandsynlighed for, at barnet kun
arver det ene sygdomsgen og derved bliver barer af sygdommen uden selv at have
symptomer (ligesom foreldrene). Der er 25% sandsynlighed for, at barnet ikke arver
noget sygdomsgen.

MCADD er en arvelig sygdom fordrsaget af en wndring i genet ACADM pd
kromosom 1.

Forkortelsen stir for Medium Chain Acyl-Cod Dehydrogenase Deficiency,

dvs. mellembkeedet acyl-CoA dehydrogenase defekt.

Med mere danske ord er der tale om en defeki i forbrendingen af mellemkadet fedt,

Baggrund

Problemer med at omdanne fedt til energi

Bern og voksne med MCADD har en defekt i MCAD enzymet som ger, at kroppen
har problemer med at omsatte fedt til energi. Enzymer virker i kroppen ved at
fremme omdannelsen af visse stoffer, fx er nogle enzymer vigtige ved omdannelsen
al neringsstoffer fra maden til energi. Enzymet MCAD har til opgave at lave energi
fra fedt. Der er mange enzymer, der virker sammen om at danne energi fra fedt.
MCAD tager sig kun af den del af fedtet, som vi kalder mellemkadet fedt (MCT)
dvs. det fedt, som indeholder fra 6-12 kulstofatomer. Andet fedt kaldes f.eks. lang-
kadet fedt og har laengere kaeder af kulstofatomer, som omszttes af andre enzymer.
Nar enzymet MCAD er defekt, kan mellemkedet fedt ikke omszttes til energi, og i
stedet ophobes sékaldte mellemkadede acyl-CoA forbindelser i kroppen.

Det mellemkeaedede fedt, som MCAD enzymet normalt skal omdanne, kommer fra 2
kilder:

Mellembkcedet fedt

Fedt 1 mad
o Fedtimaden forkortes MCT

e Fedt fra kroppens depoter
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Konsekvenserne af et defelct MCAD enzym er:
o Darlig dannelse af energi med risiko for lavt blodsukker
* Ophobning af mellemkaedede acyl-CoA forbindelser medforer at
energidannelsen besvarliggeores yderligere og samtidig mistes stoffet karnitin.
Man taber karnitin, fordi kroppen praver at afgifte sig selv for mellemkadede
acyl-CoA forbindelser, og til denne proces forbruges karnitin. Mangler man
karnitin dannes der mindre energi.
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* Nogle MCADD patienter har ogsa brug for ekstra stivelse i
forbindelse med fysisk aktivitet.

Metaboliske kriser

Hvis en MCADD patient ikke far den rette behandling er der risiko for, at patienten
udvikler en metabolisk krise. Ved metaboliske kriser vil der veere hurtigt
fremadskridende pavirkning af hjernen med slovhed, bevidstlashed samt risiko for
koma og dedelig udgang. Herudover kan man have vaskeforstyrrelser og lavt
blodsukker,

Ubehandlet medfarer de metaboliske kriser medfare ded hos 25%, og ud af de som
overlever, vil 25% have hjerneskade.

En metabolisk krise kan bl.a. udleses af:
* QOpkast
* Diarré
= [aste
" Feber (over 38,5°C), f.eks. ved lungebetaendelse og mellemeorebetandelse

Under ovenstaende omstaendigheder har kroppen et sterre energibehov end
normalt og forseger derfor at forbreende fedt. For at gere dette frigeres fedt fra
kroppens fedtdepoter, og da MCT ikke kan omsattes, ophobes det i stedet. Det
er denne ophobning sammen med energimanglen, der udlgser den metaboliske
krise.

Velbehandlede bern, som er sat i behandling, for de fir en metabolisk krise, har god
prognose
* Nasten alle born med MCADD i Danmark findes ved screening og bliver
behandlet, for de udvikler en metabolisk krise. Tzt p& 100% af disse bern har
normal levelengde, udvikler sig normalt og har fremtidsudsigter som andre

bern.

I dagligdagen, ndr man som MCADD patient har det godt, bestér behandlingen i
ovenstiende ganske fa, relativt simple forholdsregler. Ved sygdom skal man
behandles med et sakaldt akut regime.,
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Akut regime

Tag alle sygdomme og infektioner alvorligt. Enhver sygdom er alvorlig og skal
straks behandles for at undga en metabolisk krise

* Er barnet under 6 méneder, skal du altid tage pé hospitalet mhp.
evt. behandling med glukose (sukker) enten via sonde eller
direkte ind i en blodére.

* Ved sygdom hos MCADD patienter er det vigtigt at overholde
akut regimet. Princippet ved akutregimet er, at der hver 2. time,
dag og nat, indtages glukose (sukker) holdige fodeemner
for, at forhindre energimangel og forbreending af fedt.

* Er mani behandling med karnitin, fordobles dosis af karnitin
under sygdommen

» MCADD patienter ber under alle omstendigheder have &dben
adgang til en akut modtagelse pa det lokale sygehus uden om
skadestuen og vagtlegesystemet

Specielle forhold

Karnitin niveauet i biodet bliver fulgt regeimaessigt med blodprove
* La&gerne holder gje med niveauet. Er niveauet i blodet for lavt
far MCADD patienter karnitin som mixtur i en begraenset
periode (oftest 2 méneder) med efterfolgende méling af karnitin
niveauet 1 blodet, ved naste planlagte kontrol i ambulatoriet.

Vaccinationer
Born med MCADD ber gennemfore vaccinationer som andre barn

* Efter en vaccination kan nogle bern f3 lette symptomer pa den
sygdom, der vaccineres imod, herunder feber. Derfor skal barnet
have febernedsttende medicin 1 time for vaccinationen og hver
6. time efter vaccinationen gennem i alt 2 degn.

Bedovelse
Enhver procedure, der kraever bedovelse bor planizegges neje

* MCADD patienter bar ikke faste for leenge og helst (og altid ved
lengerevarende procedurer) have glukose direkte ind i en are
for-, under- og efter proceduren.

» MCADD patienter ber placeres forst pa dagens operations-
program for at minimere risikoen for udsettelser.



