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Gruppen af mitokondriesygdomme omfatter en lang raekke syndromer, der kan komme meget for-
skelligt til udtryk, men som har det til feelles, at mitokondrierne, som er kroppens energikraftvaerk,
ikke fungerer, som de skal.

@ Forlgb og prognose

Mitokondriesygdomme er gensygdomme, der bade kan vaere arvelige og opstaet spontant.
Nogle af sygdommene skyldes fejl i de gener, der findes i cellekernen, mens andre skyldes fejl i de
gener, der findes i mitokondrierne selv. Denne beskrivelse tager udgangspunkt i sidstnaevnte, dvs.
de mitokondrie-sygdomme, som skyldes fejl i de gener, der findes i mitokondrierne selv. Mange af
informationerne i denne beskrivelse gaelder dog for begge slags mitokondriesygdomme.

Mitokondrier er cellernes - og dermed hele kroppens - kraftvaerk, der producerer energi. Mitokon-
drierne findes i flere hundrede eksemplarer i hver celle - og nogle celler har helt op til ca. 10.000
eksemplarer.

Nogle organer er mere afhangige af energien fra mitokondrierne end andre. Det drejer sig om hjer-
tet, musklerne og hjernen (centralnervesystemet). Derfor vil man med en mitokondriesygdom ogsa
primaert have symptomer fra disse organer. Men ogsa andre organer kan veere involveret, som fx
lever, gjne, bugspytkirtel og tarme.

Mitokondriesygdomme er det, man kalder multisystemsygdomme. Dvs. at flere forskellige organer
kan veere pavirket samtidig. Mens nogle maske udelukkende har sukkersyge og migraene, er andre
maske mentalt retarderede eller har hjertefejl. Endelig er der ogsa tilfeelde, der er sa alvorlige, at
barnet dgr umiddelbart efter fadslen.

Mitokondriesygdomme kan angribe samtlige organer inklusiv muskulaturen, synet, hjernen, hjerte,
horelse, nyrer, lever osv., og er derfor staerkt invaliderende, selv om man i nogle tilfaelde ikke umid-
delbart kan se det pa personen.

Der behgver ikke at veere faelles sygdomsforlgb selv for den samme diagnose. Forlgbet kan spaende
fra en alt for tidlig ded i 0 til 5 ars alderen til et liv af normal laengde, men med et progredierende
(fremadskridende) handicap alt efter antallet af adelagte mitokondrier. Nogle mitokondriesygdom-
me opdages straks ved fgdslen, mens andre farst kommer til udtryk senere i livet. Et tegn pa syg-
dommen kan vaere en gget slaphed ved fgdslen. Et andet tegn kan vaere kombinationen af nedsat
hegrelse og sukkersyge.

Nogle af syndromerne har et efterhdnden kendt sygdomsbillede og har fdet et eget navn, mens
andre syndromer er mere uspecifikke og inddeles efter, hvor fejlen er placeret.



@ Forekomst og arvegang

Man antager, at der i alt fedes et barn med en mitokondriesygdom for hver 10.000 fadsler. Hvor stor
en andel af dem, der skyldes mutationer i mitokondriet selv, er usikkert. Man ma desuden ga ud

fra, at der findes en raekke personer, der ikke far diagnosen, bl.a. fordi deres symptomer er sa ubety-
delige, at de ikke giver anledning til en diagnostisk udredning. Og endelig ma man ga ud fra, at der
er en reekke spaedbearn, der er blevet sd alvorligt ramt, at de dor fa ar efter fedslen.

Langt de fleste personer med et mitokondrielt syndrom har faet det spontant/sporadisk, og
sandsynligheden for at give det videre til naeste generation er i disse tilfaelde naesten lig med nul.
Men i nogle fa tilfaelde kan man dog fastsla, at syndromet har vist sig i flere generationer i en fami-
lie, og at der derfor er tale om en arvelig form. | de fa tilfzelde, hvor man kan tale om arvelighed, kan
man ikke angive nogen entydig arvegang.

Nogle mitokondriesygdomme er sa karakteristiske, at det ikke skulle vare et problem at stille en
diagnose. Men selvom diagnosen kan stilles ud fra det kliniske billede, er en genetisk udredning al-
ligevel vigtig. Dermed kan man fastsla, om det skulle dreje sig om en arvelig form eller en spontant
opstaet form, og om genetisk radgivning er relevant.

Nar man mistaenker, at en person har en mitokondriel DNA defekt, pdbegyndes en raekke undersg-
gelser, der skal hjeelpe med at stille den endelige diagnose. Det er vigtigt, at man ikke stopper
raekken af undersggelser, selvom de forste undersggelser maske ikke viser nogle tegn pa et mito-
kondrielt syndrom. Der er sa mange undtagelser og individuelle udtryk inden for gruppen, at diag-
nosen maske udelukkende skal saettes pa baggrund af en enkelt undersggelse.

@ Behandling og kontrol

Der er endnu ingen effektiv og helbredende behandling af mitokondriesygdomme. Eventuelle bi-
virkninger behandles individuelt. Fx kan nedsynkning af gjenldget (ptose) afhjeelpes ved operation,
og ligeledes skal eventuel epilepsi eller sukkersyge (diabetes) selvfglgelig behandles.

Motion i moderate maengder har vist sig at veere godt for personer med en mitokondriesygdom, da
energiomsaetningen i musklerne forbedres og musklernes styrke gges. Af samme drsager kan fysio-
terapeutisk behandling, som fx cykeltraening, bassintraening/svemning og ridning, veere til stor
gavn. Kosttilskud af forskellige vitaminer og mineraler kan muligvis afhjaelpe nogle symptomer.
Men der er endnu ingen undersagelser, der entydigt beviser, at disse kosttilskud har nogen effekt.
Rygning og infektioner bgr sa vidt muligt undgas, da det kan forvaerre tilstanden.

/Agdonation kan veere aktuelt for de familier, hvor syndromerne optraeder i en arvelig form.

@ Mere information - kontakt

Mitokondrie-foreningen Sjeeldne Diagnoser
i Danmark TIf. 33140010
www.mitokondrie.dk www.sjaeldnediagnoser.dk

mail: mail@sjaeldnediagnoser.dk

Kilder

Til grund for denne vejledning ligger cand. comm. Annette Sdngers udferlige rapport om de enkelte mitokondriesyg-
domme fra juli maned 2001, som kan ses i sin fulde udstraekning pa www.csh.dk under Sjeeldne diagnoser — Mitokondrie-
sygdomme. | rapporten findes der henvisninger til uddybende materiale.



