
T
E

M
P

LE
T
o

o
ls

 E
n

a
b

lin
g
 M

e
ta

b
o

lic
 P

a
re

n
ts

 L
E

a
rn

in
g

B
ri

ti
sh

 In
h
e
ri

te
d

 M
e
ta

b
o

lic
 D

is
e
as

e
s 

G
ro

u
p

B
A

S
E

R
T

 P
Å

 D
E

N
 O

R
IG

IN
A

LE
 T

E
M

P
LE

  
S

K
R

E
V

E
T

 A
V

 B
U

R
G

A
R

D
 O

G
 W

E
N

D
E

L

V
E

R
S

IO
N

 2
, F

E
B

R
U

A
R

 2
0

1
7

M
S
U

D
St

øtt
et

 a
v



T
E

M
P

LE
T

o
o

ls
 E

n
a
b

li
n

g
 M

e
ta

b
o

li
c
 P

a
re

n
ts

 L
E

a
rn

in
g

B
A

S
E

R
T

 P
Å

 D
E

N
 O

R
IG

IN
A

LE
 T

E
M

P
LE

  
S

K
R

E
V

E
T

 A
V

 B
U

R
G

A
R

D
 O

G
 W

E
N

D
E

L

V
E

R
S

IO
N

 2
, F

E
B

R
U

A
R

 2
0

1
7

B
ri

ti
sh

 In
h
e
ri

te
d

 M
e
ta

b
o

lic
 D

is
e
as

e
s 

G
ro

u
p

M
S
U

D

St
øtt

et
 a

v



M
S

U
D

 s
tå

r 
fo

r 
M

a
p

le
 S

y
ru

p
 U

ri
n

e
 D

is
e

a
se

M
SU

D
 e

r e
n 

ar
ve

lig
, m

ed
fø

dt
 st

off
sk

ift
es

yk
do

m

H
v
a
 e

r 
M

S
U

D
?

M
S

U
D

M
a

p
le

 
S

yr
up

 U
ri

n
e

 
D

is
e

a
se

5



F
o

r 
m

a
n

g
e

 

ke
to

sy
re

r  
i u

rin
en

Fo
r m

ye
 

le
uc

in
  

i 
b

lo
d

e
t

H
v
a
 e

r 
M

S
U

D
?

M
S

U
D

 p
å
v

ir
k
e

r 
h

v
o

rd
a
n

 b
a
rn

e
t 

b
ry

te
r 

n
e

d
 p

ro
te

in

M
a
n

g
e

 m
a
tv

a
re

r 
in

n
h

o
ld

e
r 

p
ro

te
in

e
r 

Kr
op

pe
n 

tr
en

ge
r p

ro
te

in
 ti

l v
ek

st
, 

v
e

d
li
k
e

h
o

ld
 o

g
 r

e
p

a
ra

sj
o

n
e

r

M
S
U

D
 o

g
 p

ro
te

in

6



A
M

I
N

S
Y

R
E

RO

H
v
a
 e

r 
p

ro
te

in
?

S
Y

R
R

E

P
ro

te
in

 o
g
 e

n
zy

m
e
r

Pr
ot

ei
n 

br
yt

es
 n

ed
 ti

l a
m

in
os

yr
er

 (b
yg

ge
st

en
er

 ti
l p

ro
te

in
)  

av
 e

nz
ym

er
 (s

om
 fu

ng
er

er
 so

m
 k

je
m

isk
e 

sa
ks

er
).

En
zy

m
er

 b
ry

te
r d

er
ett

er
 n

ed
 a

m
in

os
yr

en
e 

 

til
 e

nd
a 

m
in

dr
e 

en
he

te
r.

8
9



A
n

a
b

o
li

sm
e

 
(o

p
p

b
y

g
g

in
g

)
K

a
ta

b
o

li
sm

e
 

(n
e

d
b

ry
tn

in
g

)

Pr
ot

ei
ns

to
ffs

ki
fte

t

St
off

sk
ift

et
 e

r 
e

n
 k

je
m

is
k
 p

ro
se

ss
 s

o
m

 f
o

re
g

å
r 

in
ne

 i 
kr

op
pe

ns
 c

el
le

r.

V
a
l

L
e
u

L
e
u

Is
o

H
va

 s
kj

er
 v

ed
 M

SU
D

?

V
e

d
 M

S
U

D
 m

a
n

g
le

r 
k
ro

p
p

e
n

 e
t 

e
n

zy
m

 

so
m

 k
a
lle

s 
fo

rg
re

in
e

t 
k

je
d

e
 k

e
to

sy
re

 
d

e
h

y
d

ro
g

e
n

a
se

. 

D
ett

e 
fø

re
r ti

l a
t k

ro
pp

en
 ik

ke
 k

la
re

r å
 b

ry
te

 n
ed

 
am

in
os

yr
en

e 
le

uc
in

, i
so

le
uc

in
 o

g 
va

lin
. R

es
ul

ta
te

t 
b

lir
 e

n
 o

p
p

h
o

p
n

in
g
 a

v
 d

is
se

 a
m

in
o

sy
re

n
e

 i
 

kr
op

pe
n.

 

1
0

1
1



H
va

 k
an

 g
å 

ga
lt 

ve
d 

ub
eh

an
dl

et
 M

SU
D

?

O
pp

ho
pn

in
g 

av
 a

m
in

os
yr

en
e 

le
uc

in
, i

so
le

uc
in

 o
g 

va
lin

 k
an

 fø
re

 ti
l s

ka
de

r p
å 

hj
er

ne
n 

og
 fo

rs
in

ke
t 

ut
vi

kl
in

g.

T
id

li
g

 b
e

h
a

n
d

li
n

g
 

fo
re

by
gg

er
 h

je
rn

es
ka

de
 o

g 
læ

re
va

ns
ke

r

H
va

 e
r s

ym
pt

om
en

e 
ve

d 
ub

eh
an

dl
et

 M
SU

D
?

N
oe

n 
ba

rn
 m

ed
 M

SU
D

 b
lir

 sy
ke

 a
lle

re
de

 d
e 

fø
rs

te
 

da
ge

ne
 e

tte
r f

ød
se

l -
 fø

r n
yf

ød
ts

cr
ee

ni
ng

.

S
y
m

p
to

m
e

r:

•
 s

p
is

e
r 

d
å
rl

ig

•
 o

p
p

k
a
st

•
 d

eh
yd

re
rin

g 
(m

an
ge

l p
å 

kr
op

ps
væ

sk
e)

•
 sl

ap
ph

et
 (h

yp
ot

on
i)

•
 m

ye
 sø

vn
•

 a
n

fa
ll

•
 r

a
sk

 p
u

st

•
 u

rin
 m

ed
 sø

tli
g 

lu
kt

 (l
uk

te
r s

om
 lø

nn
es

iru
p)

Eff
ek

te
ne

 a
v 

M
SU

D
 k

an
 ra

sk
t b

li 
liv

st
ru

en
de

  
de

rs
om

 b
ar

ne
t i

kk
e 

få
r b

eh
an

dl
in

g.

U
b

e
h

a
n

d
le

t 
u

tv
ik

le
r 

n
o

e
n

 b
a
rn

 s
y
m

p
to

m
e

r 
se

n
e

re
 n

å
r 

de
 v

ise
r l

æ
re

va
ns

ke
r e

lle
r v

ed
 a

ku
tt

 sy
kd

om
.

1
2

1
3



H
vo

rd
an

 d
ia

gn
os

tis
er

es
 M

SU
D

?

M
SU

D
 d

ia
gn

os
tis

er
es

 v
ed

 n
yf

ød
ts

cr
ee

ni
ng

.  
H

øy
e 

ni
vå

er
 a

v 
le

uc
in

 o
pp

da
ge

s i
 b

lo
de

t.

H
vo

rd
an

 b
eh

an
dl

es
 M

SU
D

?

IS
O

V
A
L

M
S
U
D
 b

eh
an

dl
es

 m
ed

:

Be
gr

en
se

t 
in
nt

ak
 a

v 
pr

ot
ei

nr
ik

 m
at

Ti
lp

as
se

de
 m

en
gd

er
 m

ed
 m

at
 s

om
  

in
ne

ho
ld

er
 l
eu

ci
n 

(p
ro

te
in
) 

Pr
ot

ei
ne

rs
ta

tn
in

g

M
at

 m
ed

 l
av

t 
pr

ot
ei

ni
nn

ho
ld

Ti
ls
ku

dd
 a

v 
is
ol
eu

ci
n 

og
 v

al
in

1
4

1
5



D
iss

e 
m

at
va

re
ne

 h
ar

 e
t h

øy
t i

nn
ho

ld
 a

v 
le

uc
in

 (p
ro

te
in

) o
g 

m
å 

un
ng

ås
:  

kj
øtt

, fi
sk

, e
gg

, o
st

, b
rø

d,
 p

as
ta

, n
øtt

er
, 

fr
ø,

 s
o

y
a

 o
g

 t
o

fu
.

M
at

 m
ed

 h
øy

t 
pr

ot
ei

ni
nn

ho
ld

Sp
ed

ba
rn

 få
r e

n 
til

pa
ss

et
 m

en
gd

e 
pr

ot
ei

ne
rs

ta
tn

in
g 

og
 k

an
 d

er
ett

er
 a

m
m

es
 fr

itt
 ti

l 
hv

er
t m

ål
tid

. 

H
vi

s 
ba

rn
et

 ik
ke

 a
m

m
es

 få
r d

et
 e

n 
til

pa
ss

et
 m

en
gd

e 
va

nl
ig

 m
or

sm
el

ke
rs

ta
tn

in
g 

ett
er

fu
lg

t a
v 

fr
i m

en
gd

e 
pr

ot
ei

ne
rs

ta
tn

in
g.

M
en

gd
en

 p
ro

te
in

 s
om

 g
is

 m
å 

fø
lg

es
 re

ge
lm

es
si

g 
av

 e
n 

kl
in

is
k 

er
næ

rin
gs

fy
si

ol
og

.

O
pp

m
ål

t l
eu

ci
ni

nn
ta

k

1
6



Pr
ot

ei
ne

rs
ta

tn
in

g 
er

 s
væ

rt
 v

ik
tig

 fo
r 

go
d 

m
et

ab
ol

sk
 k

on
tr

ol
l. 

D
en

 v
il 

bi
dr

a 
til

 a
t s

pe
db

ar
ne

t f
år

 
de

kk
et

 b
eh

ov
et

 fo
r p

ro
te

in
, e

ne
rg

i, 
vi

ta
m

in
er

 o
g 

m
in

er
al

er
. 

Pr
ot

ei
ne

rs
ta

tn
in

g 
er

 ti
lg

je
ng

el
ig

 p
å 

bl
å 

re
se

pt
.

P
ro

te
in

e
rs

ta
tn

in
g

M
at

 m
ed

 la
vt

 p
ro

te
in

in
nh

ol
d

M
a
n

g
e

 m
a
tv

a
re

r 
h

a
r 

e
t 

la
v

t 

pr
ot

ei
ni

nn
ho

ld
, s

om
 f.

ek
s. 

fr
uk

t o
g 

m
an

ge
 g

rø
nn

sa
ke

r. 
I ti

lle
gg

 fi
nn

es
 d

et
 

la
vp

ro
te

in
va

re
r s

om
 b

rø
d 

og
 p

as
ta

. 

D
e

 g
ir

:

•
 e

n
e

rg
i

•
 v

a
ri

a
sj

o
n

 i
 k

o
st

e
n

1
8

1
9



•
 E

n
 ‘m

e
ta

b
o

ls
k

 k
ri

se
’ f

ør
er

 ti
l o

pp
ho

pn
in

g 
av

 le
uc

in
 o

g 
an

dr
e 

sk
ad

el
ig

e 
st

off
er

•
 D

en
 fo

rå
rs

ak
es

 v
an

lig
vi

s 
av

 e
n 

in
fe

ks
jo

n 
el

le
r v

iru
s 

ho
s 

ba
rn

et
 s

om
 fø

re
r ti

l f
eb

er
, 

o
p

p
k
a
st

 o
g

 d
ia

ré

•
 D

et
 e

r s
væ

rt
 v

ik
tig

 å
 u

nn
gå

 e
n 

m
et

ab
ol

sk
 k

ris
e

•
 S

ta
rt

 S
O

S
 r

e
g

im
e

 s
å
 r

a
sk

t 
so

m
 m

u
li
g

M
et

ab
ol

sk
 k

ris
e

S
O

S
 R

E
G

IM
E

M
SU

D
 v

ed
 s

yk
do

m

•
 V

e
d

 s
y

k
d

o
m

 h
o

s 
b

a
rn

e
t 

m
å
 d

e
t 

b
ru

k
e

s 
e

t 
S

O
S

 r
e

g
im

e

•
 S

yk
do

m
 k

an
 fø

re
 ti

l k
at

ab
ol

is
m

e 
el

le
r 

p
ro

te
in

n
e

d
b

ry
tn

in
g

•
 D

ett
e 

ka
n 

fø
re

 ti
l o

pp
ho

pn
in

g 
av

 
le

uc
in

 o
g 

se
tt

e 
i g

an
g 

en
 m

et
ab

ol
sk

 
k
ri

se

2
0

2
1



IS
O

V
A
L

E
R

S
T
A

T
N

IN
G

G
L
U

K
O

S
E
-

P
O

L
Y
M

E
R

S
to

pp
 i
nn

ta
ke

t 
av

 m
at

S
ta

rt
 S

O
S
 r

eg
im

et
. 
D
et

te
 e

r 
la

ge
t 

av
 p

ro
te

in
er

st
at

ni
ng

 o
g 

gl
uk

os
ep

ol
ym

er

Fo
rt

se
tt

 m
ed

 t
ils

ku
dd

 a
v 

is
ol
eu

ci
n 

og
 v

al
in

Ta
 e

n 
bl

od
pr

øv
e 

og
 k

on
ta

kt
 

he
ls
ep

er
so

ne
ll

M
SU

D
 v

ed
 s

yk
do

m
H

us
ke

lis
te

 v
ed

 s
yk

do
m

IS
O

V
A
L

E
R

S
T
A

T
N

IN
G

G
L
U

K
O

S
E
-

P
O

L
Y
M

E
R

Br
uk

 a
llt

id
 S

O
S
 r

eg
im

e 
so

m
 

an
be

fa
lt
 

  D
er

so
m
 s

ym
pt

om
en

e 
ve

dv
ar

er
 

og
/e

lle
r 

du
 e

r 
be

ky
m
re

t,
 d

ra
 t

il 
sy

ke
hu

s 
  H
ol

d 
he

ls
ep

er
so

ne
ll
 j

ev
nl

ig
 

op
pd

at
er

t 
 

på
 s

it
ua

sj
on

en

2
2

2
3



D
et

 e
r 

vi
kt

ig
 a

t 
S
O
S
 

re
gi

m
et

 s
ta

rt
es

 o
pp

 
u
m
id
d
e
lb
a
rt

!

H
ov

ed
bu

ds
ka

p

K
O
S
T
H
O
L
D
S
-

P
L
A
N

Je
vn

lig
e 

bl
od

pr
øv

er
 f

or
 å

 s
je

kk
e 

ni
vå

et
 a

v 
le

uc
in
, 
is
ol
eu

ci
n 

og
 

va
lin

H
øy

de
 o

g 
ve

kt

U
nd

er
sø

ke
ls
e 

av
 b

ar
ne

ts
 

ut
vi
kl
in

g

Ko
st

 o
g 

m
ed

is
in

er
 t

ilp
as

se
s 

al
de

r, 
ve

kt
 o

g 
bl

od
ve

rd
ie

ne

H
vo

rd
an

 fø
lg

es
 M

SU
D

?

2
4

2
5



M
en

ne
sk

er
 h

ar
 k

ro
m
os

om
er

 s
om

 b
es

tå
r 

av
 D

N
A

G
en

er
 e

r 
bi
te

r 
av

 D
N
A
 s

om
 b

æ
re

r 
de

n 
ge

ne
ti
sk

e 
in
fo

rm
as

jo
ne

n.
 

Hv
er

t 
kr

om
os

om
 k

an
 h

a 
fle

re
 t

us
en

 g
en

er

O
rd

et
 m

ut
as

jo
n 

be
ty

r 
en

 e
nd

ri
ng

 e
lle

r 
fe

il 
i 
de

n 
ge

ne
ti
sk

e 
in
fo

rm
as

jo
ne

n

V
i 
ar

ve
r 

sp
es

ie
lle

 k
ro

m
os

om
er

 f
ra

 m
or

s 
eg

g 
og

 f
ar

s 
sæ

dc
el

le
r

G
en

en
e 

på
 d

is
se

 k
ro

m
os

om
en

e 
bæ

re
r 

in
fo

rm
as

jo
ne

n 
so

m
 

be
st

em
m
er

 k
je

nn
et

eg
n,
 s

om
 e

r 
en

 k
om

bi
na

sj
on

 a
v 

fo
re

ld
re

ne

Kr
om

os
om

er
, g

en
er

 o
g 

m
ut

as
jo

ne
r

M
S
U
D
 e

r 
en

 a
rv

el
ig

 t
ils

ta
nd

. 
D
et

 e
r 

in
ge

nt
in

g 
du

 k
un

ne
 h

a 
gj

or
t 

fo
r 

å 
fo

rh
ind

re
 a

t 
ba

rn
et

 fi
kk

 M
SU

D

A
lle

 m
en

ne
sk

er
 h

ar
 e

tt
 g

en
pa

r 
so

m
 l
ag

er
 e

nz
ym

et
 f

or
gr

ei
ne

t 
kj

ed
e 

ke
to

sy
re

 d
eh

yd
ro

ge
na

se
. 
H
os

 b
ar

n 
m
ed

 M
S
U
D
 f

un
ge

re
r 

in
ge

n 
av

 d
is
se

 g
en

en
e 

so
m
 d

e 
sk

al
. 
D
is
se

 b
ar

na
 a

rv
er

 e
t 

ik
ke

-
fu

ng
er

en
de

 M
S
U
D
-g

en
 f

ra
 h

ve
r 

av
 f

or
el

dr
en

e

Fo
re

ld
re

 t
il 

ba
rn

 m
ed

 M
S
U
D
 e

r 
be

gg
e 

bæ
re

re
 a

v 
ti
ls
ta

nd
en

Bæ
re

re
 h

ar
 i
kk

e 
M

S
U
D
 f

or
di
 d

et
 a

nd
re

 g
en

et
 i
 d

et
te

 g
en

pa
re

t 
fu

ng
er

er
 s

lik
 d

et
 s

ka
l

A
rv

2
6

2
7



M
or

 e
r 

bæ
re

r 
av

 
M

S
U
D

K
vi
nn

en
s 

eg
g

M
an

ne
ns

 
sæ

dc
el

le
r

Fa
r 

er
 

bæ
re

r 
av

 
M

S
U
D

A
rv

—
 A

ut
os

om
al

 re
ce

ss
iv

 (b
æ

re
r a

v 
M

SU
D

)

Ba
rn

et
 b

lir
 

ik
ke

 b
æ

re
r 

 
av

 M
S
U
D

Ba
rn

et
 b

lir
 

bæ
re

r 
 

av
 M

S
U
D

Ba
rn

et
 

få
r 

M
S
U
D

M
or

 e
r 

bæ
re

r 
av

 
M

S
U
D

Fa
r 

er
 

bæ
re

r 
av

 
M

S
U
D

A
rv

—
 A

ut
os

om
al

 re
ce

ss
iv

 - 
m

ul
ig

e 
ko

m
bi

na
sj

on
er

2
8

2
9



N
år

 b
eg

ge
 f
or

el
dr

en
e 

er
 

bæ
re

re
, 
er

 r
is
ik
oe

n 
fo

r 
at

 
ba

rn
et

 i
 h

ve
r 

gr
av

id
ite

t 
so

m
 f

øl
ge

r:

25
%

 r
is
ik
o 

(1
 a

v 
4)

 f
or

 a
t 

ba
rn

et
 f

år
 M

SU
D

50
%

 r
is
ik
o 

(1
 a

v 
2)

 f
or

 a
t 

ba
rn

et
 b

lir
 b

æ
re

r 
av

 M
SU

D

25
%

 r
is
ik
o 

(1
 a

v 
4)

 
fo

r 
at

 b
ar

ne
t 

ha
r 

to
 

fu
ng

er
en

de
 g

en
er

 o
g 

få
r 

ve
rk

en
 M

SU
D
 e

lle
r 

bl
ir
 b

æ
re

r

Fr
em

tid
ig

e 
gr

av
id

ite
te

r

M
S
U
D
 e

r 
en

 a
lv
or

lig
 s

to
ff

sk
if
te

sy
kd

om
 s

om
 k

an
 f

ør
e 

ti
l 
al

vo
rl
ig

 h
je

rn
es

ka
de

S
ka

de
 k

an
 f

or
eb

yg
ge

s 
m
ed

 e
n 

pr
ot

ei
nb

eg
re

ns
et

 k
os

t,
 

pr
ot

ei
ne

rs
ta

tn
in

g 
og

 r
ik

ti
g 

be
ha

nd
lin

g 
ve

d 
sy

kd
om

Ve
d 

sy
kd

om
 e

r 
de

t 
vi
kt

ig
 a

t 
S
O
S
 r

eg
im

et
 s

ta
rt

es
 

um
id

de
lb

ar
t 

og
 f

øl
ge

s 
nø

ye

Je
vn

lig
e 

bl
od

pr
øv

er
 e

r 
nø

dv
en

di
g 

fo
r 

å 
ko

nt
ro

lle
re

 
be

ha
nd

lin
ge

n 
av

 M
S
U
D

H
U

S
K

!

3
0

3
1



S
ør

g 
al

lt
id

 f
or

 a
t 

du
 h

ar
 g

od
 t

ilg
an

g 
ti
l 
pr

ot
ei

ne
rs

ta
tn

in
g,

 
m
ed

is
in

er
 o

g 
la

vp
ro

te
in
m
at

, 
og

 a
t 

de
 i
kk

e 
er

 g
åt

t 
ut

 p
å 

da
to

.

Pr
ot

ei
ne

rs
ta

tn
in

g 
og

 m
ed

is
in

er
 e

r 
fo

re
sk

re
ve

t 
av

 l
eg

en
 d

in
. 

D
is
se

 f
ås

 p
å 

ap
ot

ek
, 
ho

s 
ba

nd
ag

is
t 

el
le

r 
ve

d 
hj

em
le

ve
ri
ng

S
ør

g 
al

lt
id

 f
or

 a
t 

du
 h

ar
 S

O
S
 r

eg
im

e 
og

 e
n 

sk
ri
ft

lig
 

be
re

ds
ka

ps
pl
an

S
ør

g 
al

lt
id

 f
or

 å
 h

a 
ti
ls
tr

ek
ke

lig
 m

ed
 u

ts
ty

r 
ti
l 
bl

od
pr

øv
er

 o
g 

se
nd

 in
n 

filt
er

ko
rt

 je
vn

lig
 

Fe
be

rn
ed

se
tt

en
de

 b
ør

 g
is
 s

om
 a

nb
ef

al
t 

av
 l
eg

e 
- 

ha
 a

llt
id

 n
oe

 
ek

st
ra

 i
 m

ed
is
in
sk

ap
et

N
oe

n 
go

de
 rå

d 
m

ed
 p

å 
ve

ie
n

• 
Kl

in
isk

 e
rn

æ
rin

gs
fy

sio
lo

g:

•
 

S
y

k
e

p
le

ie
r:

•
 

L
e

g
e

: 

 Ko
nt

ak
tin

fo
rm

as
jo

n

3
2

3
3



N
o

ta
te

r
N

o
ta

te
r

3
4

3
5



B
ri

ti
sh

 In
h
e
ri

te
d

 M
e
ta

b
o

lic
 D

is
e
as

e
s 

G
ro

u
p

w
w

w
.b

im
dg

.o
rg

.u
k

w
w

w
.n

ut
ric

ia
.n

o

Be
sø

k 
w
w
w
.l
o
w
p
ro
te
in
c
o
n
n
e
c
t.
c
o
m

 

og
 re

gi
st

re
r d

eg
 fo

r å
 få

 ti
lg

an
g 

til
 s

tø
tt

e 
og

 p
ra

kti
sk

e 
rå

d.

In
nh

ol
de

t e
r o

ve
rs

att
 ti

l 
no

rs
k,

 ti
lp

as
se

t n
or

sk
 

b
e

h
a
n

d
li
n

g
sp

ra
k
si

s 
o

g
 v

a
li
d

e
rt

 

a
v
 N

u
tr

ic
ia

 i
 s

a
m

a
rb

e
id

 m
e

d
 

h
e

ls
e

p
e

rs
o

n
e

ll 
v
e

d
 O

sl
o

 

U
ni

ve
rs

ite
ts

sy
ke

hu
s.


