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Galaktosaemi er en medfedt arvelig stofskiftesygdom, der skyldes en defekt i det enzym, der nor-
malt nedbryder galaktosedelen i maelkesukker (laktose). Dermed ophobes skadelige stoffer i krop-
pens celler, hvilket gar ud over forskellige af kroppens organer. Afhaengig af sygdommens svaer-
hedsgrad vil der veere meget forskelligartede behov for stotte.

@ Familien og barnet

Galaktosaemi farer ubehandlet til sveere fysiske og psykiske handicap og er livstruende.

Den primzere behandling er en dizet baseret pa udelukkelse af mzelkesukker/laktose — og hermed
galaktose. Dieten forebygger gra steer, lever- og nyreskade. Den begraenser muligvis, men forhin-
drer ikke motoriske vanskeligheder, psykisk udviklingshaemning og skader pa aeggestokkene.

Idet barnet som fglge af sygdommen skal felge en szerlig dizet, er det relevant at familien modtager
ngdvendige merudgifter til maelkeerstatning og fremstilling af dizetkost og kekkenudstyr som fx
veegt.

Nar barnet begynder at indtage fast fede, kan der gd megen tid med tilberedelse af diseten. Her kan
det veere ngdvendigt at modtage kompensation for tabt arbejdsfortjeneste.

Diaeten skal altid tilretteleegges individuelt i taet samarbejde med laege og dizetist. Den specielle
dizet kraever hyppig justering for at optimere vaekst og forhindre mangeltilstande. Det anbefales, at
dizetkontrollen hos sma bern bgr foregd mindst tre til fire gange om dret med beregning af indivi-
duelle behov pa basis af kostregistrering. Herudover kontrolleres synet hos en gjenlaege mindst en
gang om aret.

For at foraeldrene har mulighed for at felge barnet til den ngdvendige kontrol og evt. hospitalsind-
leeggelse, kan det veere ngdvendigt at sege om daekning af udgifter til transport til behandling,
samt tabt arbejdsfortjeneste. Herudover kan der under barnets hospitalsindlzeggelse blive tale om
daxekning af foraeldrenes udgifter til kost og logi.

Daginstitution og skole
Selvom sygdommen gennem dizeten er velbehandlet, medfarer den oftest funktionsnedsaettelser i
forskellig grad, sdsom psykisk udviklingshaemning.

Socialradgiveren kan sammen med det gvrige behandlingsteam og forzeldrene vaere behjzelpelig
med radgivning til daginstitutioner og skoler.

Der kan vaere behov for stettepaedagog eller stottetimer til barn med galaktosaeemi, da sma bern
har behov for opsyn i spisesituationer, statte ved talegvelser, ved motoriske gvelser og i at fungere
socialt.

Der kan veere tale om kognitive aendringer, som giver indlaeringsvanskeligheder hos barnet. Det kan
vise sig i skolen, hvor handtering af sprogfagene og matematik kan volde besveer. Det skyldes del-
vist sproglige problemer, men ogsa forstyrrelserne med hensyn til rum- og formsans. Hertil kommer
problemerne med koncentration, hukommelse og kommunikation. En konstant oplevelse af “uro i
kroppen”kan yderligere skade indlzeringen og koncentrationen. Herudover kan barnet med galak-
tosaemi have problemer med at fungere socialt.



Som fglge af disse problematikker vil det vaere ngdvendigt med stottetimer i daginstitution og
skole, ligesom anden specialundervisning ofte er pakraevet.

Neuropsykologisk testning vil vaere en fordel for bl.a. at afdaekke de specifikke indlaeringsvanske-
ligheder og tilpasse indsatsen derefter.

Idet galaktosaemi ikke er en synlig sygdom, kan det vaere vanskeligt umiddelbart at se, hvilke pro-
blemer personen med galaktoseemi har. Her kan en neurologisk testning bidrage til et mere nu-
anceret billede af vanskelighederne, og hvor det er relevant med stgtte.

Med den rette stotte til sproglige problemer og indlaeringsvanskeligheder kan de fleste bgrn med
galaktoseemi gennemfgre et almindeligt skoleforlab, men kun de feerreste magter en videregdende
boglig uddannelse.

Motorisk udvikling

Motoriske forstyrrelser optraeder i varierende grad hos mange. Kluntet motorik, rysten pa
haenderne og besvaer med at styre og koordinere bevaegelser ses hyppigt. Mange har desuden
vanskeligheder med rumopfattelse.

Jaevnlig ergo- eller fysioterapi kan afhjeelpe de motoriske forstyrrelser og koordinationsproblemer.
Det er vigtigt med en tidlig indsats, og der kan vaere behov for varig statte.

Sproglig udvikling

Den sproglige udvikling er ofte forsinket. Taleproblemer er det hyppigste neurologiske problem,
som ofte er tilstede allerede fra tidlig barnealder, og en del har vedvarende problemer med at om-
saette tanker til tale.

Bade bgrn og voksne kan have uklar, slaret tale. Det kan knibe med at udtrykke det enskede bud-
skab og bestemte ord. Mundmotoriske problemer med at “forme” ordene, fx rytmiske bevaegelser
med tungen, kan spille en rolle. Talen kan vaere langsom, og nogle stavelser vendes om.

For at forebygge taleproblemer er en talepaedagogisk undersggelse af barnet, nar det er 18 maned-
er, obligatorisk. Talepeedagogisk bistand bgr indga i den helhedsorienterede indsats, der ogsa ber
tilgodese eventuelle mundmotoriske forstyrrelser. Tegn til tale kan veere en god stotte.

@vrigt

Herudover kan der vaere tale om daekning af merudgifter til foreeldrenes deltagelse i handicapret-
tede kurser, sdsom temadage eller lignende, som kan veaere med til at give foraeldrene yderligere
viden om sygdommen og om de forhold, der kan opstd som falge af et have et barn med galak-
toseemi.

Nogle barn med galaktosaemi kan veere sd pavirkede af deres sygdom, at foreeldrene kan fa behov
for et pusterum, hvorfor det kan veaere ngdvendigt med aflastning.

Nar diagnosen er ny, i akutte sygdomssituationer eller under pressede familiemaessige forhold, kan
der opsta et behov for szerlig statte og radgivning, herunder psykologisk statte, til familien og per-
sonen med galaktoseemi.



@ Den unge

Uddannelse
Pa grund af forskellene i sygdomsforlgbet vil der vaere individuelle forskelle i mulighederne for valg
af uddannelse og erhverv.

For den unge, der star over for at skulle vaelge uddannelse og erhverv og har galaktosaemi, vil det
veere relevant, at den unge modtager radgivning fra skolen eller den kommunale sagsbehandler for
herved at sikre, at alle overvejelser omkring uddannelses- og erhvervsvalg inddrages.

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

@ Den voksne

Situationen for voksne med galaktosaemi kan - ligesom hos bgrn med galaktosaemi - vaere meget
forskellig, afhaengig af hvor pdvirket den enkelte er af sygdommen. Dette forhold betyder, at der er
store individuelle forskelle p3, hvilken stgtte der er behov for.

Da behandlingen hos den voksne med galaktosaemi til stadighed kraever livslang dizet og kontrol,
og pa grund af de saerlige langtidskomplikationer, vil den voksne med galaktosaemi fortsat have
behov for statte af forskellig art. Der vil typisk veere tale om daekning af ngdvendige merudagifter til
maelkeerstatning, dizetkost og evt. kekkenudstyr.

Arbejde

For nogle kan de forhold, der falger af at have galaktosaemi, fore til, at det kan veere svaert eller
umuligt at have et arbejde pa ordinaere vilkar. Det betyder, at en raekke voksne med galaktosaemi vil
have behov for radgivning vedrgrende mulighederne for revalidering, fleksjob, sygedagpenge eller
fortidspension.

Bolig

Unge og voksne med galaktoseemi kan have problemer med at klare at bo alene. Her er det af
vaesentlig betydning, at det i samarbejde mellem personen med galaktoseemi, familien og sagsbe-
handler afklares, hvilket botilbud der er det bedst egnede, og hvilken form for stotte der er behov
for i det daglige.

@ Mere viden

Pa Sundhedsstyrelsens hjemmeside www.sst.dk/publ/Publ2001/handicap/index.html kan man se
anbefalingerne vedrgrende galaktosaemi.

@ Mere information - kontakt

Galaktosaemiforeningen Sjeeldne Diagnoser
i Danmark TIf. 3314 0010
www.galaktosaemi.dk www.sjaeldnediagnoser.dk

mail: mail@sjaeldnediagnoser.dk
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