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Gruppen af mitokondriesygdomme omfatter en lang reekke syndromer, der kan komme meget for-
skelligt til udtryk, men som har det til faelles, at mitokondrierne, som er kroppens energikraftveerk,
ikke fungerer som de skal. Pa grund af den store variation i hvordan sygdommen kommer til udtryk,
er det ogsa sveert at sige noget generelt om den indflydelse, syndromet vil have pd personen og de
pargrende.

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.

Sygdommen kan give sig udslag i sukkersyge eller migraene, mens andre patienter kan vaere men-
talt retarderede eller have en hjertefejl. Endelig er der ogsa tilfaelde, der er sa alvorlige, at barnet der
umiddelbart efter fedslen.

Nogle mitokondriesygdomme opdages straks ved fgdslen, mens andre fgrst kommer til udtryk
senere i livet. Som fglge af de meget store forskelle i, hvordan sygdommen kommer til udtryk, vil
der vaere meget forskelligartede behov for stgtte efter den sociale lovgivning. For at sikre den

bedst mulige stotte til den enkelte er det vigtigt med kontakt mellem og koordinering af de sociale,
paedagogiske og sundhedsfaglige instanser.

@ Familien, barnet og den unge

Daginstitution og skole

Et barn med en mitokondriesygdom kraever meget opmaerksomhed fra sine foraeldre. For at hjzelpe
barnet bedst muligt vil det vaere hensigtsmaessigt, at barnet gar i et pasningstilbud med fa bgrn el-
ler har tilknyttet en stottepaedagog.

Som falge af sygdommen, vil barnet ofte have uregelmaessige og leengere sygdomsperioder. Dette
forhold, samt en aget traethed hos det syge barn kan medfgre, at barnet kommer "bagud”i forhold
til kammerater og venner. Derfor kan det veaere ngdvendigt, at der saettes paedagogiske stgtteforan-
staltninger ind og i visse tilfeelde undervisning i hjemmet.

Behov for stgtte

Som felge af barnets sygdom kan det have behov for szerlige tiltag, der kan betyde et behov for
deekning af merudgifter hos familien. Der kan vaere tale om, at barnet skal have en sarlig kost og
diesetpraeparater, medicin, behov for befordring til dagtilbud, uddannelse, behandling eller fritids-
aktiviteter. | nogle tilfaelde vil barnet eller den unge fa brug for hjeelpemidler af forskellig art eller
seerlig beklaedning. Det kan ogsa veere relevant, at foraeldre og andre pargrende deltager i familie-
rettede kurser, hvor der er mulighed for at mgde andre i en lignende situation.

Hvis barnet skal indlaegges pa hospital pa grund af en eller flere af de alvorlige symptomer, som
syndromet kan medfare, eller det skennes ngdvendigt, at en af foreeldrene passer barnet i hjem-
met, kan det veere relevant, at der ydes kompensation for tabt arbejdsfortjeneste for kortere eller
leengere tid, pa deltid eller fuld tid.

Det er vigtigt, at barnets eller den unges udvikling felges ngje, og at der saettes tidligt ind med den
ngdvendige statte, afhaengig af, hvordan syndromet kommer til udtryk. Der kan fx veere tale om
stotte i skolen i forbindelse med nedsat syn eller hgrelse. Der kan i forskelligt omfang veaere behov
for aflastning i det daglige, der kan gare det lettere at beholde barnet i hjemmet. Men ogsa i form



af aflastningsophold uden for hjemmet.

Forzeldre til et barn med en mitokondrie sygdom kommer ud for mange psykologisk belastende
situationer. Ikke blot i forbindelse med at diagnosen stilles, men ogsa i situationer, hvor barnet er
seerlig ramt af sygdommen og ved forvaerrelse af sygdommen. Der kan i disse situationer veere be-
hov for seerlig statte og rddgivning, herunder psykologisk statte

Uddannelses- og erhvervsvalg
Pa grund af de meget forskellige sygdomsforlgb vil der vaere tale om store individuelle forskelle i
mulighederne for valg af uddannelse og erhverv.

Der kan vaere tale om betydelige begraensninger i erhvervsevnen, hvor revalidering under uddan-
nelsen kan veere relevant. Der kan veere tale om, at den unge er invalideret af sygdommen i sa hgj
grad, at overvejelser omkring uddannelse ikke er relevant.

For den unge, der star over for at skulle veelge uddannelse og erhverv og har en mitokondriesyg-
dom, vil det vaere relevant med radgivning fra fx skolens side for herved at sikre, at alle overvejelser
inddrages.

@ Den voksne
Arbejde

Voksnes situation er meget forskellig som falge af sygdommens meget forskelligartede udtryk. Det-
te forhold betyder, at der er store individuelle forskelle pa, hvilken stgtte en person med mitokon-
drie har behov for.

Nogle vil kunne klare at arbejde. Nogle kan have behov for, at der ydes statte til transport til arbejds-
pladsen fx i form af tilskud til bil eller anden befordring.

For mange vil der som fglge af sygdommen veere perioder, hvor arbejdsevnen er vaesentligt be-
graenset. Her kan der vaere behov for at indga en aftale om kompensation ved kronisk sygdom.

For nogle kan de forhold, der fglger af at have en mitokondriesygdom, fare til, at det kan veere
sveert eller umuligt at bevare et arbejde pa ordinaere vilkdr. Det betyder, at en raekke voksne med
mitokondrie pa et tidspunkt i Izbet af deres arbejdsliv vil fa behov for radgivning vedrgrende mu-
lighederne for revalidering, fleksjob, sygedagpenge eller fartidspension.

Forebyggelse og behandling

Motion i moderate maengder har vist sig at veere godt for personer med en mitokondriesygdom,

da energiomsaetningen i musklerne forbedres, og musklernes styrke @ges. Fysioterapeutisk behand-
ling som for eksempel cykeltraening, bassintraeening/svemning og ridning, anses som gavnlige
motionsformer.

Personer med en mitokondriesygdom kan opleve, at infektionssygdomme er med til at saette
muskelstyrke, sprog og den generelle udvikling tilbage. | nogle tilfelde i en sadan grad, at tabet
kan veere sveert at indhente igen. Derfor er det vigtigt sa vidt muligt at undga infektioner, og i de
tilfeelde, hvor skaden er sket, kan det vaere nyttigt at inddrage talepaedagog og fysioterapeut i
genopretningen.



Behov for anden stotte

De forskellige fglger af at have en mitokondriesygdom kan betyde et behov for statte til hjeelpemid-
ler, hjeelp til boligeendringer eller boligskift, hjeelp til befordring eller deekning af @vrige ngdvendige
merudgifter, sdsom medicinudgifter og daglige eller ngdvendige hdndsraekninger.

Herudover kan det vaere relevant med daekning af udgifter til medicin, som ikke daekkes efter andre
regler.

Der kan for den voksne med en mitokondriesygdom opsta situationer, der er saerligt belastende.
Det kan vaere, hvis man far stillet diagnosen i voksenalderen og ma opgive sin nuvaerende jobsitua-
tion, i akutte sygdomssituationer eller ved pressede familiemaessige forhold. | disse situationer kan
der opsta et behov for saerlig statte og radgivning, herunder psykologisk eller socialfaglig stotte til
personen med en mitokondriesygdom og deres pargrende.

@ Qvrige forhold

Forlgbet, fra de forste symptomer viser sig, og til den endelige diagnose ligger fast, er ofte en lang-
sommelig proces praeget af usikkerhed og angst. For nogle kan forlgbet vaere sa hardt, at det at fa
den endelige diagnose rent faktisk fales som en umiddelbar lettelse. Senere i livet kommer mange
dog igen i kontakt med krise og sorg, nar nye og uventede livssituationer opstar, og man skal lzere
disse vilkar at kende og leere at handtere dem.

En medfgdt mitokondriesygdom er et usynligt handicap, der ikke umiddelbart kan ses eller maerkes
af omgivelserne. Derfor oplever mange, at de af omgivelserne ma@des med en manglende forstaelse
og anerkendelse af deres problemer, for eksempel i m@det med sundhedsvaesenet, de sociale myn-
digheder og hos familie og venner.

@ 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.



