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Vi skal snakke om

e Kasuistikk

e Galaktosemi i Norge

 Hva skjer ved galaktosemi — litt biokjemi
e Diagnostikk

e Genetikk

 Nye internasjonale retningslinjer

o Galaktosemi i nyfgdtscreeningen®e

o Aktuell forskning
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o Terminfadtjente
* Frisk — alf vel med mor og barn! §

e Fra en ukes alder spiser hun lite fra brystet
e Stadig mer slapp og vanskelig & vekke

* Innlegges sykehus 10 dager gammel
e Slgv (encefalopatisk)
e Vekttap 15%

o Gulsoftt, forstarret lever

"
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e Stopper mat i magen
e Infravengs erncering

e Jenta blir bedre

e | eversvikten reverseres,
hun kvikner ftil

e Urinprgve til metabolsk
screening gir diacgnosen
galaktosemi
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Galaktosemi | Norge
e Caen drlig
e PA verdensbasis 1:30-60 000 arlig
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o Klassisk galaktosemi

e 0.S135L-variant

e Duarte galaktosemi
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Galaktose
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Galaktose-1-fosfat
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GALAKTOSEMI
Kidneys ‘ ~ Q

‘ . Oslo UiO ¢ Universitetet i Oslo
universitetssykehus ®


https://www.google.no/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwi_pcLTw5rWAhWubZoKHTHPCGkQjRwIBw&url=https://www.news-medical.net/health/What-is-Liver-Cancer.aspx&psig=AFQjCNG7C3ZCjt3C1LajNKgBdQEDOnzAHQ&ust=1505129699013706
http://www.google.no/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwjm1s7wxZrWAhXqFJoKHTgVAcsQjRwIBw&url=http://www.biocote.com/blog/five-facts-e-coli/&psig=AFQjCNFAG3DugDQx6Yw9445JRy9uuQVtZg&ust=1505130406123547

DIdgnosee

e Urinprgve til metabolsk screening gir en sterk
mistanke

e Genetikk

 Mdler GALT enzymaktivitet i regde blodceller

e Galaktose-1-fosfat i rade blodceller
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Autosomal Recessive Inheritance

Mangel p& enzymet skyldes en feil  carrier B D arvier
X 4 parent parent
| genet som koder for produksjon av
enzymet
Noen har litt restaktivitet i genet,
og kan produsere litt enzym. e, X
Andre har ingen restaktivitet - ‘
h h M
2y Qay A
Genfeilen arves aufosomalf recessivt L
non-carrier carrier children affected
child (50%) child
{25%) {25%)
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International clinical guideline for the management of classical

galactosemia: diagnosis, treatment, and follow-up
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Abstract Classical galactosemia (CG) is an inbom emor of  treatment and follow-up have been demonstrated to vary
galactose metabolism. Evidence-based guidelines for the — worldwide. To provide patients around the world the same
treatment and follow-up of CG are currently lacking, and state-of-the-art in care, members of The Galactosemia
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The online version of this article (doi: 10.1007/510545-016-9990-5)
contains supplementary material, which is available to authonzed users.
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Skjeletthelse

Igisiko for osteoporose
Arlig mdling av vitamin D og kalk
Tilskudd vurderes ut fra inntak

Anbefaling:

o Mdaling av bentetthet ved 8-10
Ars alder.

o Gjentas etter pubertet hvis
normal

o Deretter hvert 5. dr.

o Regelmessig mosjon
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@yeundersgkelse med tanke pd

ord stcer

Anbefaling: T

o Gra steer ma undersgkes av
gyelege ved diagnosetidspunkt

o Oppfglging av gyelege til evit
tilbakegang av forandringer

o Deretter gyelegeundersgkelse
kun ved brudd pa diett g -

.
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Fruktbarhet

Anbefaling

o Undersgke hormonstatus hos jenter som ikke har
fatt sekundcere kjgnnskarakteristika ved 12 Ars
alder, eller ikke har f&tt menstruasjon ved 14 ars
alder

o Ved manglende pubertet gis pubertetsinduksjon
med hormoner

o Kvinner som far menstruasjon ber fglges drlig med
tanke pd sekundcer eggstokksvikt

o Prevensjonsveiledning

o Egghastinge
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Nervesystemet

Anbefaling
o Nevrologisk undersgkelse fra 2-3 ars alder
o Arlig klinisk nevrologisk undersgkelse av voksne, halvarlig av barn

o Bildeundersgkelser: Ikke rutinemessig
o EEG ved mistanke om epileptiske anfall

‘ . Oslo UiO ¢ Universitetet i Oslo °
universitetssykehus ®



Kognitiv utvikling

Anbefaling

©)

2-3 ar: Vurdere tidlig sprdk/ uttale og
motorisk utvikling i fide for tidlig intervensjon
4-5 ar: Vurdere modenhet for skole, behov
for ergoterpeutiske tiltak og tiltak rettet mot
sprak

8-10 ar: Vurdere kognitiv utvikling, behov for
tiloasning/ oppfalging

12-14 &r: Vurdere kognitiv utvikling, vurdere
behov for oppfalging og filrettelegging

Fra 15 &r og opp: Utredning etter behov.
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Sprak- oq taleutvikling

Anbefaling

o Screening ved 7-12 mnd, 2 ar, 3 ar, 5
Ar.

o Hvis utviklingen er forsinket eller |
grenseland, bear full utredning gjares.
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Kriterier for screening

e At det er en alvorlig sykdom

e At deft finnes en effektiv behandling for de alvorligste
symptomene

e At behandlingen er mer effektiv jo fidligere sykdommen
oppdages
e At det naturlige forlgpet er kjent

e At deft finnes en ftilfredsstillende test som kan avslgre sykdommen
med hay spesifisitet og sensitivitet (lav falsk positiv og falsk negativ
rate)

Wilson - Jungner 1968 - kriterier for screening
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Nyfgdiscreeningens utfordringer

e De fleste screeningpraver er ikke diagnostiske

e Vioppdager noen milde tilfeller — som kanskje aldri

ville voert oppdaget ellers, og som ikke hadde trengt
behandling

e Noen er sa alvorlig syke at vi ikke kan forhindre
alvorlig sykdom eller dgd . -
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e Langfidsutkomme er o Galaktosemi er en

vanskelig & spd sykdom med store

* Selv med tidlig og variasjoner
adekvat behandling, vil ¢ Galaktose produseres
noen utvikle 0gsa av kroppen selv

komplikasjoner

e Prognosen avhenger
ikke av nar behandling
ble startet
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Aktuell forskning

o Muligheten for & dempe
opphopningen av galaktose-1-
fosfat: s& langt lovende. Kan
begrense langtidskomplikasjoner

o Chaperoneterapi: molekyler som
hjelper enzymet til & folde seg
riktig, og til & stabilisere
enzymstrukturen

Forstdelse av mekanismene bak
langtidskomplikasjonene

Forskning rundt fruktbbarhet

Spontan graviditet — mer vanlig
enn antaft

Livskvalitetsstudier
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