Generel vejledning for behandling af voksne med mitochondriesygdomme under sygdom og ved
akutte stofskiftekriser.

Mitokondriesygdomme er en heterogen gruppe af sygdomme, der er forirsaget af mutationer i nukleart eller mitokondrielt DNA,
som kompromitterer funktionen af respirationskaden og dermed energidannelsen. Der er ingen diztetisk eller medikamentel
behandling, som har haft overbevisende effekt, omend enkelte patienter maske har haft forbigdende effekt af ketogen dizet,
Ubiquinon Q10, riboflavin, tiamin, vitamin C, vitamin E, vitamin K, anaplerotiske aminosyrer og kreatin monohydrat.
Dikloracetat reducerer laktatacidose, men er toksisk og bruges ikke pa RH.

Akutbehandling: Infektion, opkastning og faste kan lede til svaer sygdom med bevidsthedspavirkning og risiko for pludselig ded.
Akut behandlingen er svar, og ofte pavirkes naturforlebet ikke afgarende. Udover understottende behandling er eneste
muligheder at sikre rigelig kalorietilforsel og drage fordel af evt. tidligere respons pa ovenstaende behandlinger.

Hvis en familie/patient kontakter hospitalet pga. akutte symptomer er det vigtigt at sikre at:
*  hjemmeakutregime er startet
=  patienten hurtigt kommer til hospitalet, hvis hjemmeakutregime ikke kan gennemfores
= patienten medbringer al medicin, specielle diztprodukter og hjemmeakutregime fra Berneerneringsenheden

Behandling i hjemmet med akutregime (se ogs4 akutregime fra Borneernzringsenheden)
Hjemmeakutregime startes pa patientens/familiens vurdering. Symptomer varierer fra patient til patient. Bevidsthedspavirkning,
gentagne opkastninger, temperatur over 38,5°C og vedvarende manglende fodeindtag forer altid til opstart af akutregimet.

Akutregime: Al almindelige mad stoppes. Vanlig medicin fortsettes. Der gives akutregimedrik (se skema) i folgende stadier:

= Stadie 1. Giv akutregimedrikken hver 2. time i 4 — 6 timer. Hvis patienten har faet det godt pa det tidspunkt, opstartes
sedvanlig diet igen, og akutregimet er slut. Ved fortsat sygdom fortsettes til stadie 2

=  Stadie 2. Fortsat akutregimedrikken hver 2. time dag og nat i maksimalt 2 degn. Safremt patienten ikke fér det bedre, ikke
kan tage akutregimet, kaster alt op, har svaer diarré eller hvis varighed af akutregimet er over 2 degn forsattes til stadie 3

= Stadie 3. Lokalt hospital (eller kontaktleege/-dizetist pa Rigshospitalet) kontaktes mhp. vurdering.

Akutregimedrikken (glukose polymer) kan gives oralt eller via sonde. Mengder: se tabellen.
Glukose polymer er markedsfert under flere navne, f.eks. Maxijul eller Fantomalt.

AKUTREGIMEDRIKKEN (oralt/sonde regime)

Alder/vegt Glukose polymer koncentration (g/100ml) Totalt dags volumen

>16 ar eller >40 kg 25 g glukose og fyld op til 100 ml med vand 2400 ml

Behandling pé hospital
1. Patienter med mitochondriesygdomme bor have direkte adgang til en medicinsk akut-modtagelse. En henvendelse bor
altid tages alvorligt og patienten bor omgdende vurderes klinisk og biokemisk.

2. Henvendelserne kan vzere ”profylaktiske” eller vedrerer en patient i stofskiftekrise:

= Profylaktiske henvendelser. De fleste henvendelser er ’profylaktiske” og sigter pa at undga, at patienten udvikler en
stofskiftekrise. Behandlingen er derfor mindre intensiv end for en patient i krise. Problemet kan fx vere, at patienten ikke
indtager sufficient mangde fode, har haft f4 opkastninger, lette-moderate tegn pé infektion og er uden bevidsthedspavirkning.
IV behandling behoves ikke altid og patienten kan behandles som ved hjemmeakutregimet oralt eller via sonde og observeres
i modtagelsen. For nogle patienter er det nemmere at give IV-behandling, hvilket gives efter nedenstaende retningslinjer
(punkt 4). Der tages altid blodprever (punkt 3), men ved normal initial biokemi gentages blodprever kun ved klinisk
forverring.

= Stofskiftekrise. Ved bevidsthedspavirkning, gentagne opkastninger, svaere infektionstilstande eller svaer pavirkning af anden
arsag er risikoen for en stofskiftekrise hej og der ivaerksattes behandling som navnt under punkt 4.

3. Biokemisk vurdering ved begge typer af henvendelser: Syre-base status, glukose, laktat, karbamid, elektrolytter, ammonium,
leverenzymer, koagulationsstatus, infektionstal. Er patienten dérlig tillegges maling af ammonium. Preverne kan i tidlige faser
vare normale og behandlingen baserer sig derfor pa en klinisk vurdering. Konferer altid s tidligt som muligt patienten med
ekspert i metabolisme.

HJZELP: For Familien: Center for Medfodte Stofskiftesygdomme kontaktes i henhold til udleverede kontaktoplysninger (kontaktlege, -dicetist og -sygeplejerske)

For Sundhedspersonale: Kontakt CIMD ved Allan M Lund, Sabine Gronborg eller Mette Qrngreen. Udenfor dagstid kontaktes Bornemodtagelsen pd Rigshospitalet, tlf. 35455062, som
sa vil kunne vejlede og kontakte leege fra CIMD. Medicin med indikation for metaboliske diagnoser er at finde i Bornemodtagelsen, 5062. AM LUND/2020

(Engelsk akutregime pa: http://www.bimdg.org.uk/site/guidelines.asp)


http://www.bimdg.org.uk/site/guidelines.asp

4. Diztetisk, vaeskemassig og medikamentel behandling under akutregimet

4.1. Dizet

a)  Stop indtag af almindelige fodevarer
b) Patienten kan evt. tilbydes fodevarer med en minimal mangde fedt.
4.2.Vasker. Der opstartes folgende IV veesker i angivne reekkefolge:

a) Safremt patienten er dehydreret korrigeres dette forst med isoton NaCl efter lokal instruks, hvis ikke gas direkte til

punkt b
b) Glukose 10% opstartes sa hurtigt som muligt med infusionshastighed pa 2 ml/kg/time

4.3.Medikamina, tilskud

Tilskudsprodukt Barn ("well-day”) Voksne ("well- Sarlige Indikationer, herunder | Bemarkninger
day”) akutte
Tiamin (B1) 0-3 ar 150mg/d 300 mg Biotin responsiv basalganglie 1-3 daglige doser
>3 ar: 300 mg sygdom/Leigh Syndrom under
udredning: Tiamin 10-40
mg/kg/d + Biotin 5-20 mg/kg/d
Riboflavin (B2) 50-400 mg/d 50-400 mg/d - 1-3 daglige doser
Niacin (B3) 10 mg/kg/d 10 mg/kg/d - 1 daglig dosis
Biotin (B7) 5-10 mg/d 5-10 mg/d Biotin responsiv basalganglie 1 daglig dosis
sygdom/Leigh Syndrom under
udredning: Tiamin 10-40
mg/kg/d + Biotin 5-20 mg/kg/d
Coenzym Q10 5-10 mg/kg/degn 50-600 mg Primaer Q10 mangel: 5-10 3 daglige doser
(som Ubiquinol) mg/kg/dagn
L-Kreatin 200-400 mg/kg/d 2-5 g dagligt - 3-6 daglige doser
L-Karnitin 50-100 mg/kg lgx3 Kun ved pavist mangel Frit karnitin > 20
@g til 200 mg/kg/d under akut
sygdom
Vitamin E 21U/kg 200 1U/d - 1 daglig dosis
Arginin 100-300 mg/kg/d - MELAS stroke: bolus 0,5 g/kg P-arginin > 170
over 60 min og 0,5 g/kg/neeste
22 timer + naeste 3-5 dage
Citrullin 150 mg/kg 3 g/dag MELAS P-arginin > 170
Taurin <15kg:3g; 15-24: >40kg:12¢g MELAS
6g; 25-39kg:9g
Folininsyre 1,5-5 mg/kg 1,5-5 mg/kg mtDNA depletion
(Leukovorin)
B-Complex 50 1 tablet daglig 1 tablet dagligt - 50 mg af hver af fglgende:
Tiamin (B1), Riboflavin (B2),
Niacin (B3), Pantotensyre
(B5), Pyridoxin (B6), Biotin
(B7), Vitamin (B12).
400 pg af folinsyre (B9)
Brug af medicin generelt, herunder Se De Vries et al. JIMD 2020;43:800-818; https://doi.org/10.1002/jimd.12196 og
anzestesimidler og antiepileptika https://www.mitopatients.org/mitodisease/list-of-medicines

Bemarkninger:

En stor mangde glukose vil forverre laktatacidose, men det er uvist om dette pa kort sigt forvarrer prognosen, hvorfor
glukoseindgift opretholdes som initial behandling. Acidose ma korrigeres aggressivt med bikarbonat. Senere (i lebet af de forste
24 timer) er det formentlig hensigtsmassigt at reducere glukoseindtag til omkring 4 mg/kg/min og ege lipidindtag til 2-4
g/kg/degn

5. Monitorering

Monitorering er primert klinisk. Kun séfremt patienten er i krise ber folgende kontrolleres: Glukose, laktat, elektrolytter, og syre-
base status hver 6. time. Ved forvaerring tilleegges méaling af ammonium. Altid monitorering af bevidsthedsniveau (Glasgow Coma
Scale).

HJZELP: For Familien: Center for Medfodte Stofskiftesygdomme kontaktes i henhold til udleverede kontaktoplysninger (kontaktlege, -dicetist og -sygeplejerske)

For Sundhedspersonale: Kontakt CIMD ved Allan M Lund, Sabine Gronborg eller Mette Qrngreen. Udenfor dagstid kontaktes Bornemodtagelsen pd Rigshospitalet, tlf. 35455062, som
sa vil kunne vejlede og kontakte leege fra CIMD. Medicin med indikation for metaboliske diagnoser er at finde i Bornemodtagelsen, 5062. AM LUND/2020

(Engelsk akutregime pa: http://www.bimdg.org.uk/site/guidelines.asp)


http://www.bimdg.org.uk/site/guidelines.asp
https://doi.org/10.1002/jimd.12196

6. Overgang til vanlig dizet og medicin

Ingen patient ber tilbydes udelukkende glukose mere end 2 degn; herefter ber man opstarte mad sv.t. 1/3 af patientens vanlige
mad; akutregimevaesken reduceres sv.t. den vaske, som patienten nu far via maden. Patienten forbliver pa denne kombination af
akutregimevaske og mad, indtil han/hun er rask, og pa det tidspunkt eges mad til 2/3 af patientens vanlige mad med samtidig
tilsvarende reduktion af akutregimevasken gennem 1 degn, hvorefter vanlig mad introduceres i fuld almindelig mangde.

Safremt akutregimet har varet mindre end 2 degn, og patienten er blevet rask, kan patienten overga til almindelig diet hurtigere og
alt efter klinisk status og tolerance.

Safremt forlgbet har veeret langt og PO protein ikke kan gives, kan protein evt. gives IV.

HJZELP: For Familien: Center for Medfodte Stofskiftesygdomme kontaktes i henhold til udleverede kontaktoplysninger (kontaktlege, -dicetist og -sygeplejerske)

For Sundhedspersonale: Kontakt CIMD ved Allan M Lund, Sabine Gronborg eller Mette Qrngreen. Udenfor dagstid kontaktes Bornemodtagelsen pd Rigshospitalet, tlf. 35455062, som
sa vil kunne vejlede og kontakte leege fra CIMD. Medicin med indikation for metaboliske diagnoser er at finde i Bornemodtagelsen, 5062. AM LUND/2020

(Engelsk akutregime pa: http://www.bimdg.org.uk/site/guidelines.asp)
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