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Hvad er GA1?

GA1 star for Glutaric Aciduria (glutarsyreuri) Type 1
(det udtales glu-tar-syre-uri Type 1).

GA1 er en arvelig medfadt stofskiftesygdom.

Iutaric Aciduria Type 1

GA1l




Hvad er GA1? Hvordan diagnosticeres GA1?

GA1 diagnosticeres ved haelblodprgve af nyfadte.
Hgje niveauer af glutarsyre opdages i blodet.

For meget

glutarsyre
i blodet

For meget
glutarsyre
iurinen




GA1 og protein

GA1 pavirker kroppens nedbrydning af
protein.

Mange fgdevarer indeholder protein.

Kroppen har brug for protein til veekst,
vedligeholdelse og reparationer.

Hvad er protein?

En af kroppens byggesten er protein, der er opbygget
af aminosyrer i en bestemt reekkefglge.




Protein og enzymer Proteinstofskiftet

Protein nedbrydes til aminosyrer af enzymer, Stofskiftet er en kemisk proces som foregar inde i kroppens celler.

der fungerer som kemiske sakse.

Enzymer nedbryder derefter aminosyrerne

til endnu mindre enheder.
\f
a ’;
N) >
enzymer (‘i ‘

Katabolisme
(nedbrydning)

Anabolisme
(opbygning)
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Hvad sker der ved GA1?

Ved GA1 mangler kroppen et enzym, som
kaldes glutaryl-CoA dehydrogenase.

Dette betyder, at kroppen ikke kan

nedbryde to aminosyrer, som hedder lysin
og tryptofan. Dette farer til en ophobning
af glutarsyre i kroppen.

Hvad kan ga galt ved ubehandlet GA1?

| hjernen er det basalganglierne, som
styrer kroppens bevaegelser.

Ophobning af glutarsyre skader
basalganglierne og farer til
beveegeforstyrrelser.
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Hvad med andre symptomer ved GA17 Hvordan behandles GA1?

/ En proteinbegranset kost &
ST
EAT
¥ vg‘:,)‘%*

Tilskud af proteinerstatning o

Spaedbgrn med GA1 er ofte raske ved fgdslen, selvom mange er fadt
med en stgrre gennemsnitlig hovedomkreds end andre nyfadte.

PROTEIN
ERSTATNING

0

Tilskud af karnitin w
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Proteinbalance er ngdvendig ved GA1 Mad med hgjt
indhold af protein

Disse fadevarer har et hgjt indhold af
protein og skal undgas:

Kad, fisk, g, ost, soja og tofu. Dertil
en begraensning af bl.a. brad, pasta,
ngdder og kerner.

Ved GA1 er det vigtigt, at barnet far tilstraekkelig protein til veekst ...
men ikke for meget, sa der dannes skadelige stoffer.
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Mad med lavt indhold af protein Proteinerstatning

Proteinerstatning er meget vigtig for

Mange fadevarer har et lavt indhold
en god metabolisk kontrol.

af protein, som fx frugt og mange
grantsager. Desuden findes der
lavproteinvarer, sasom brad og pasta.

Det vil bidrage til, at speedbarnet far
daekket sit behov for protein, energi,

De giver: vitaminer og mineraler.

e energi Proteinerstatning fas pa gran recept.

e variationi kosten
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Raekkefglgen af maltidet

Spaedbgrn far en specifik mangde proteinerstatning
og kan derefter ammes efter aftale med diaetisten.

1. Beregnet maengde proteinerstatning

2. Amning eller modermealkserstatning

3. Ved sult evt. mere proteinerstatning
eller vand

Hvis barnet ikke ammes, far det en beregnet meengde
almindelig modermeaelkserstatning.

Mangden af protein, der gives, skal falges
regelmaessigt af laege eller diaetist.

GA1 ved sygdom

e Ved sygdom hos barnet startes
akutregimet

e Sygdom kan fare til katabolisme eller
proteinnedbrydning

e Dette kan fgre til ophobning af
glutarsyre, som kan fagre til en
metabolisk krise
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Metabolisk krise

e En metabolisk krise kan udlgse
bevaegeforstyrrelser. Dette skyldes
ophobning af glutarsyre og andre
skadelige stoffer

e Krisen forarsages oftest af for lang
faste eller en infektion, som fx kan give
opkastninger eller diarré

e Det er meget vigtigt at undga en
metabolisk krise, og derfor skal
akutregimet opstartes hurtigst muligt

Akutregime

Stop indtag af mad

Start akutregimet (protein-
erstatning og glukosepolymer)

Tilskud af karnitin

Kontakt sundhedspersonalet

ERSTATNING
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Huskeliste ved sygdom

Brug altid akutregimet som ——
anbefalet ved feber, opkast eller .
|

diarrée

Hvis symptomerne fortsaetter, “al
og du er bekymret, kontakt m
hospitalet ( ()

Informer sundhedspersonalet
om situationen
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Hovedbudskab

Det er vigftigt,
at akutregimet

“~ startes op
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Hvordan folges GA17 Kromosomer, gener og mutationer

S

J@anige bIOdpr¢V€r For a-l- fJekke % ee) Mennesker har kromosomer, som bestar af DNA
. . Q

niveauet af aminosyrer og

== A
. Gener er stykker af DNA, som beerer den genetiske information.
n@r|ngss+OFFer @%@3 Hvert kromosom kan have flere tusinde gener

=

nnn

H¢Jde 0og VCng \ Ordet mutation betyder en endring eller fejl i den genetiske
information

Undersggelser af barnets udvikling

Vi arver kromosomer fra mors g og fars scedceller

Dicet og medicin filpasses alder,
Generne pa disse kromosomer beerer information, som bestemmer
V(ng 09 blOdPr¢Ver kendetegn, der er en kombination af forceldrenes
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Arv

GA1l er en arvelig sygdom. Der er ingenting, du kunne have
gjort for at forhindre, at dit barn fik GAl

Alle mennesker har et genpar, som koder for enzymet glutaryl-
CoA dehydrogenase. Hos bgrn med GA1 fungerer ingen af disse
gener, som de skal. Disse bgrn arver et ikke-fungerende
GAl-gen fra hver af foreeldrene

Foreeldre til bgrn med GA1l er begge baerere af sygdommen

Beerere har ikke GA1, fordi det andet gen i dette genpar
fungerer, som det skal

Ar\/ — Autosomal recessiv (beerer af GA1)

Mor er
berer af
GAl

Kvindens
g

Far er
berer af
GAl

Mandens
sadceller
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AI’\/ — Autosomal recessiv - mulige kombinationer

Mor er Far er
berer af berer af
GAl GAl

V1 37 T

Barnet bliver
baerer
af GAl

Barnet bliver
ikke beerer
af GAl

Barnet
far GA1

Fremtidige graviditeter

a2t

25% sandsynlighed

/(1 af 4) for at barnet

har to fungerende
gener og hverken far
GALl eller bliver beerer

Nar begge forceldre
er beerere, sa er
sandsynligheden ved hver
graviditet fglgende:

50% sandsynlighed
(2 af 4) for at
barnet bliver
beerer af GAl

25% sandsynlighed
(1 af 4) for at
barnet far GAl
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HUSK!

GA1l er en alvorlig arvelig stofskiftesygdom, som kan fgre til
alvorlige beveegeforstyrrelser

Bgrn er meget sarbare i de fgrste seks levear

Skade kan forebygges med en proteinbegraenset kost,
proteinerstatning og karnitin

Ved sygdom er det vigtigt, at akutregimet startes straks og
fglges ngje

Med rette behandling kan store beveegeforstyrrelser
forebygges hos de fleste bgrn

Gode rad

Sgrg altid for at have et lager af proteinerstatning, glukose-
polymer, medicin og lavproteinmad, og at udlgbsdatoen ikke er
overskredet

Medicin udskrives pa recept af din laege. Proteinerstatning
udskrives pa grgn recept af din dietist

Sgrg altid for at have et opdateret akutregime klar

Febernedsceettende medicin bgr gives efter leegens anvisninger
- husk altid at have ekstra i hjemmet

Husk at ogsa andre symptomer end feber er afggrende for at
vurdere om der fortsat er behov for akutregime, fx opkastninger
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Kontaktinformation

e Diactist:

e Sygeplejerske:

o |Laege:

Noter
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Laes mere her:
www.nutricia.dk/sjaeldne-medfoedte-metabolske-sygdomme

Indholdet i denne brochure er
oversat til dansk, tilpasset dansk
behandlingspraksis og valideret
af Nutricia i samarbejde med
de metaboliske diatister pa
Rigshospitalet.
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