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1. Hvad er ADOA-plus?

Autosom dominant opticusatrofi (ADOA) er en meget sjaelden arvelig
gjensygdom. Den skyldes en skade pa synsnerven. Nogle er kun let
pavirket. De fleste oplever en gradvis forvaerring af synet. Andre bliver
naesten helt blinde. Ved ADOA-plus optreeder symptomerne ogsa i andre
dele af kroppen.

ADOA er ikke almindelig. I Danmark rammer sygdommen cirka 1 ud af
10.000 mennesker. Da der ikke findes et samlet register over alle patienter,
er dette et skan. Cirka 1 ud af 5 med ADOA udvikler ADOA-plus.

2. Hvad er symptomerne?

Ud over gjenproblemer kan personer med ADOA-plus ogsa opleve:

* Problemer med hjerne, nerver og muskler (neurologiske problemer):

« Nedsat herelse eller devhed: oftest i begge erer (skade pa hegrenerven)

« Balanceproblemer

« Muskelsvaghed, iszer i lar og arme

* Muskelsmerter eller kramper

« Vanskeligheder med at bevaege sig og styre bevaegelserne (ataksi)

 Prikkende fornemmelser, nedsat fglesans eller smerter pa grund af
nerveskade (sensorisk neuropati)

* @get muskelspaending (spasticitet)

« Epilepsi

Andre symptomer:

« Sveer og vedvarende traethed (fatigue)

» Kognitive problemer. Fx vanskeligheder med hukommelse eller
koncentration

* Problemer med det autonome nervesystem, som bl.a. regulerer
hjerterytme og blodtryk




3. Hvordan far man ADOA-plus?
En fejl i OPA1-genet giver energiunderskud.

ADOA og ADOA-plus skyldes en fejl i DNAet. En sadan fejl kaldes ogsa en
genetisk variant eller genmutation. Ved ADOA og ADOA-plus sidder fejlen
i OPA1-genet.

OPA1-genet er ansvarligt for at producere stoffer (proteiner), der er
vigtige for cellernes energikraftvaerker (mitokondrier). Hvis disse ikke
virker korrekt, far cellerne for lidt energi. Det farer ofte til problemer
i organer eller vaev, der kraever meget energi. Ved ADOA pavirker det
synsnerverne. Ved ADOA-plus optraeder der ogsa problemer med
h@renerven, muskler eller andre organsystemer.

Der findes flere typer mutationer i OPA1-genet. Ved nogle mutationer er
chancen for at udvikle ADOA-plus starre.

Arvelighed

ADOA og ADOA-plus er sjeldne, arvelige tilstande. Bade mand og kvinder
kan baere den genetiske disposition for ADOA og ADOA-plus og give den
videre. Ethvert barn af en foraelder med ADOA eller ADOA-plus har 50%
risiko (1 ud af 2) for at arve denne genetiske disposition. Det geelder bade
sgnner og dgtre.

Af de barn, der fades med en defekt i OPAT-genet, udvikler cirka 95% (19
ud af 20) symptomer. Disse begynder ofte i labet af de forste ti levear.
Cirka 5% (1 ud af 20) af de personer, der har defekten, udvikler ingen
symptomer. De kan dog stadig give defekten videre til deres barn.

4. Hvordan fastslas det, om man har ADOA-plus?
Diagnosen ADOA er ofte allerede stillet af en gjenlaege.

Genetisk testning

En lege med speciale i arvelige sygdomme (klinisk genetiker) kan
foretage DNA-testning for at bekraefte diagnosen ADOA eller ADOA-plus.
Om du gnsker at blive testet, er et personligt valg.




Den kliniske genetiker kan drgfte fordele og ulemper med dig. Dette
kaldes en samtale om arvelighed og valg (genetisk radgivning).

DNA-testning kan ogsa afslgre, om personer, der (endnu) ikke har
symptomer, alligevel baerer den genetiske mutation i deres DNA. Vi kalder
dette praediktiv DNA-testning. Laes mere om genetisk testning

Vigtigt at vide:

« Omkostningerne ved en radgivningssamtale og DNA-testning varierer
fra land til land.

» Enradgivningssamtale eller test kan ogsa pavirke mulighederne
og omkostningerne ved livsforsikring eller invalideforsikring. Dette
varierer ogsa fra land til land.

Hvis du planlagger at fa bern, findes der forskellige muligheder, hvis du

eller din partner har en genetisk defekt. Lees mere under ‘Hvad kan du

gore selv?’.

Diagnosticering af ADOA-plus

Hos personer med ADOA kan laegen overveje ADOA-plus, hvis der er
andre symptomer, fx nedsat hgrelse, muskeltab, balanceproblemer og
(sveer) treethed. Traethed alene som yderligere symptom er ikke nok til
diagnosen ADOA-plus.

En gjenlaege og en neurolog kan stille denne diagnose. Din egen lsege
(fx gjenlaege, neurolog, klinisk genetiker eller praktiserende laege) kan
henvise dig til et ekspertisecenter; et hospital med omfattende erfaring
med ADOA-plus. Far henvisningen kan din leege ferst radfere sig med
dette team.

Hvad sker der efter diagnosen?

Nar det er fastslaet, at du har ADOA-plus, aftaler du en behandlingsplan
med din laege. Den kan variere fra person til person. Ofte kan din

egen laege hjeelpe dig videre. Nogle gange forbliver du tilknyttet
ekspertisecentret, fx én gang om aret.

Hvordan sygdommen udvikler sig i Igbet af livet, varierer fra person
til person. Den kan endda variere inden for samme familie, herunder



https://adoa.eu/da/genetisk-testning

mellem foraelder og barn. For de fleste bliver symptomerne vaerre over
arene. Hvor meget og hvor hurtigt det sker, afhanger bl.a. af typen af fejl i
DNAet.

I sidste ende forlgber ADOA-plus forskelligt hos alle. Det er vigtigt i
forhold til behandling og statte.

5. Hvilke behandlinger findes der?

Desveerre findes der i gjeblikket ingen behandling, der helbreder ADOA-
plus. Dette kapitel fokuserer pa behandling af ‘plus’-symptomerne.

Behandling af hereproblemer

Kombinationen af darligt syn og hareproblemer ved ADOA-plus ger livet
seerligt vanskeligt. Derfor er det vigtigt, at hgreproblemer opdages tidligt.
En gre-naese-hals-laege og en audiolog kan samarbejde om at finde den
bedste made at stotte herelsen pa.

Hjcelpemidler ved hareproblemer

Personer med nedsat hgrelse far normalt hereapparater. Ved svaer
harenedsaettelse er operation ofte en mulighed, hvor der indsaettes et
cochleaimplantat (CI). Et CI virker anderledes end et hgreapparat. Det
omdanner lyd til et elektrisk signal, der stimulerer hgrenerven. Det ger
det muligt for personer (som regel) at here igen, som de gjorde med et
hareapparat. @re-naese-hals-leegen og audiologen vurderer, om et Cl er
egnet.

Nar man vaelger hareapparat, er det vigtigt at tage hajde for den
fortsatte udvikling af hgrenedsaettelse forarsaget af ADOA-plus. Ud
over hgrenedsattelse forarsaget af ADOA-plus oplever mange ogsa
et fald i herelsen, nar de bliver ldre, pa grund af aldersbetinget
h@grenedseettelse.

Et hereapparat eller cochleaimplantat er et hjeelpemiddel. Det kan stadig
veere svaert at forsta folk i stejende omgivelser. Nogle gange kan simple
lasninger, som et mere stille (arbejds)miljg eller at forklare situationen

til klassekammerater, laerere, kolleger, familie og venner, vaere en stor




hjaelp. Der findes ogsa andre hjalpemidler, der kan gare det lettere at
felge undervisning, telefonsamtaler, TV, praesentationer eller mader. Disse
hjeelpemidler kan ogsa vaere nyttige pa steder som restauranter eller i
teatret.

Stotte

Et arbejdsmedicinsk audiologicenter og/eller en hareplejefaglig radgiver
kan hjelpe med at fa hereapparater eller hjalpemidler og kan give rad i
forhold til arbejde og sociale situationer. Det vigtigste rad er ikke at vente
for l&ange med at s@ge hjzelp ved hagreproblemer. De fleste oplever, at det
forbedrer deres livskvalitet.

Horeveern

For at forhindre yderligere skade pa herelsen sa meget som muligt, er
radet ikke at lytte til hgj musik (for ofte eller for leenge) eller at opholde sig
i stgjende omgivelser. Eller, hvis ngdvendigt, at bruge hgrevaern.

Kommunikation ved doveblindhed

Hvis nogen har bade nedsat herelse og syn (deveblindhed), er der behov
for nye mader at kommunikere pa. Ved deveblindhed kan tegnsprog
formidlet gennem bergring vaere egnet. Dette kaldes fire-haender-
tegnsprog. Det inkluderer ogsa 'fingerspelling’ i handen.

Ved denne metode holder samtalepartnerne hinanden i haenderne, sa
den dgvblinde person kan maerke, hvad der bliver tegnet.

Nogle personer kan stadig se godt nok til at genkende fagter. De kan
bruge tegnsprog.

Det er vigtigt, at tegnene udfgres inden for personens synsfelt. Nogle
gange kan stgtte fra en tegnsprogstolk veere nyttig.

Gennem traening kan du lzere, hvordan de forskellige
kommunikationsmetoder virker. Det hjaelper dig med at forberede dig

pa fremtiden. Hvad der virker bedst, afhaenger af situationen og typen af
devblindhed. Du kan ogsa deltage i disse traeningssessioner sammen med
dine pargrende.




Stotte til at handtere ADOA-plus

Ved sygdomme, der pavirker cellernes energiproducerende strukturer
(mitokondriesygdomme) som ADOA-plus, er generelle udsagn ofte
upraecise. Fx hvor sveer tilstanden er, hvordan den vil udvikle sig, og hvad
du bgr gere. Omfanget af dine symptomer varierer fra person til person,
selv inden for samme familie.

Derfor er det meget vigtigt, at information, statte og behandling er
godt tilpasset din situation. Pa den made kan du sammen med din leege
eller sundhedsfaglige radgivere sikre, at du ikke bliver overbelastet.

Det er ogsa vigtigt at fokusere pa, hvad du kan, frem for kun at se pa
begraensningerne. Laes mere under ‘Hvad kan du gore selv?’,

Punkter at overveje i forhold til medicinbrug

Personer med ADOA-plus har brug for pleje, der passer til dem
(‘skreeddersyet pleje’). Det er vigtigt, at sundhedsfaglige personer er
opmaerksomme pa de medicinpraeparater, de ordinerer. Personer med en
mitokondriesygdom, som ADOA-plus, bgr undga visse medicinpraeparater.

En gruppe laeger og forskere fra forskellige lande har udarbejdet en liste
over:

« Medicinliste med relativt sikker medicin 2020 (engelsk)
« Medicinliste over medicin, der kan veere usikker 2020 (engelsk)
« Dansk overseettelse af medicinliste

Tip: Forteel altid dine lceger om denne liste.

Alternative behandlinger

Desveerre findes der i gjeblikket ingen medicin, der kan helbrede ADOA-
plus. Der forskes dog meget inden for dette omrade.

For personer, der spiser for lidt eller er underernaerede, kan tabletter med
ekstra vitaminer og mineraler (tilskud) vaere nyttige sammen med en sund
kost.

Se ‘Hvad du kan ggre selv’ under ‘Sund kost’.



https://adoa.eu/wp-content/uploads/2021/02/Medicatielijst-1-2020.pdf
https://adoa.eu/wp-content/uploads/2021/02/Medicatielijst-2-2020.pdf
https://adoa.eu/wp-content/uploads/2026/06/List-of-medications-Danish.pdf

Videnskabelig forskning

Forskere undersgger ADOA og ADOA-plus. Deres farste mal er at finde en
medicin, der stabiliserer synet og forhindrer yderligere forvaerring. Det
kan tage ar, fer en medicin eller anden behandling faktisk er tilgaengelig.

Nye typer behandling udforskes ogsa, fx genterapi eller stamcelleterapi.

Mere forskning er vigtig, fordi en helbredelse af ADOA og ADOA-plus
forbliver det ultimative mal for Cure ADOA Foundation.

6. Hvad kan du gere selv?

Det er vigtigt at leve en sund livsstil: spise sundt, fa nok motion og
handtere dine energiniveauer godt.

Sund kost: undga at spise for lidt (underernzering)

En sund kost i overensstemmelse med officielle kostrad er vigtig for
ADOA-plus. De dele af cellen, der producerer energi (mitokondrier),
fungerer ikke sa godt, og derfor har din krop andre energibehov. Se
‘Hvordan far man ADOA-plus?".

Det er vigtigt at fa nok energi fra din kost. Hvis du ikke formar det, kan
underernaering udvikle sig. Ved underernaering er kroppen ofte for tynd
pa grund af utilstraekkeligt kropsfedt og muskelmasse. Du har sa en darlig
ernaeringsstatus.

For at forebygge underernaering:

« Fast ikke, og falg ikke en streng dizet, hvor du spiser meget lidt
(slankekur).

« Hvis du har feber, skal du huske, at din krop har brug for mere enerqi.

 En diaetist kan radgive dig om, hvilken kost der passer bedst til dig.
Malet er, at din kost er sund, din ernaeringsstatus er god, og at du far
en bedre livskvalitet.




Fa nok motion uden at overanstrenge dig

En fysioterapeut (specialist i motion) kan radgive dig om et
traeningsprogram, der passer til dig. Det hjeelper med at forbedre din
kondition og styrke. Styrketraening fokuserer isaer pa, hvor leenge du kan
opretholde en anstrengelse (udholdenhed) frem for pa at blive sa staerk
som muligt.

Eksempler pa gode @velser inkluderer gang/leb med en ven,
tandemcykling, svemning, treening i fithesscenter og dans.

Handtering af din energi

En ergoterapeut kan laere dig, hvordan du handterer din energi effektivt.
Fx ved at bruge praktiske metoder eller hjzelpemidler. Det hjelper med at
forhindre, at du bliver overbelastet, og ger det muligt for dig at opdage,
hvad du kan klare.

Hvad bor du undga?

Der er ogsa ting, du ber undga, hvis du har ADOA-plus.

Radet er:

« Dyrk ikke meget kraevende fysiske aktiviteter.

« Undga stress eller overanstrengelse, fx hvis du er syg eller har feber.
« Fast ikke, og falg ikke en streng dizget, hvor du pludselig spiser meget
lidt (slankekur).

Ryg ikke, og brug ikke e-cigaretter (vapes).

Drik ikke alkohol.

Tag ikke stoffer.

Tag ikke medicin, der er skadelig for personer med ADOA-plus.

At handtere din funktionsnedsaettelse

Symptomerne pa ADOA-plus har en betydelig indvirkning pa dit daglige
liv. Darligt syn, herevanskeligheder og let traethed pavirker dit skoleliv, dit
valg af arbejde, dit sociale liv og dine hobbyer.

I nogle tilfeelde kan du anmode om en samtale med en socialradgiver
eller psykolog. De kan hjalpe dig med at lzere at handtere din dobbelte




funktionsnedsaettelse. De kan ogsa give rad om, hvordan du kan gere
dit daglige liv lettere, fx ved at bruge hjaelpemidler til at se TV, foretage
opkald med hovedtelefoner, bruge et specielt rejsekort til offentlig
transport eller arrangere taxatransport, hvor det er ngdvendigt, osv.

Stotte fra ligesindede

Det kan vaere nyttigt at dele erfaringer med personer, der har samme
tilstand. Dette kaldes stgtte fra ligesindede. Det hjaelper dig med at indse,
at du ikke er alene. Du kan udveksle tips og praktiske Igsninger.

Der er en saerlig ADOA-plus-dag hvert ar. Der er ogsa en separat gruppe i
ADOA-appen. Og en WhatsApp-gruppe, der kun bestar af personer med
ADOA-plus. Send en e-mail til Gabriélle for at tilmelde dig.

Feellesskab

Vi har vores egen app til alle, der er tilknyttet ADOA og ADOA-plus. Med
denne app kan du chatte med hinanden i gruppechats eller have én-til-én-
samtaler.

Vi deler ogsa nyhedsopdateringer og aktiviteter via appen. Sa med denne
app kan du holde dig opdateret med alle de seneste nyheder.

Lees mere om Cure ADOA Foundation-appen >

Onske om at fa bern

Hvis du (eller din partner) har en arvelig tilstand, kan det pavirke din
beslutning om, hvorvidt I vil have bgrn. Det betyder ogsa, at der er
muligheder for at reducere risikoen for, at et barn arver ADOA og ADOA-
plus.

Ved ADOA og ADOA-plus ved du, at ethvert barn har 50% chance (1 ud
af 2) for at arve mutationen i OPA1-genet. Hvis et barn arver denne
mutation, vil cirka 95% (19 ud af 20) faktisk udvikle symptomer.
Beslutninger om at fa barn varierer fra person til person. De kan ogsa
afhaenge af, hvordan nogen oplever livet med ADOA og ADOA-plus. Det
er vigtigt at bemaerke, at sveerhedsgraden af symptomer hos barnet kan
vaere forskellig fra foraelderens.



mailto:info@adoa.eu
https://adoa.eu/da/nieuws/de-cure-adoa-foundation-app

Ikke at @nske at fa et barn med ADOA eller ADOA-plus betyder ikke, at det
er umuligt at fa et barn. Der findes forskellige muligheder, herunder PGT.
Dette er en test, der udferes pa embryoner, for de overferes til livmoderen
(embryoselektion, preeimplantatorisk genetisk testning).

Laes mere om ADOA og gnsket om at fa bgrn >

Tip: Draft dit enske om at fa barn med din leege for undfangelsen.

Forsikring

Det er godt at vide, at en genetisk defekt i dit DNA nogle gange kan have
konsekvenser, hvis du gnsker at tegne en forsikring. Fx livsforsikring og/
eller invalideforsikring (forsikring, hvis du ikke lzengere kan arbejde).

Indvirkningen pa forsikringer varierer fra land til land.

7. Hvad laver Cure ADOA Foundation?

Siden november 2018 har Cure ADOA Foundation arbejdet pa at statte
personer med ADOA eller ADOA-plus og deres familier. Det er en
anerkendt patientorganisation.

Fonden har fire mal:

1. Stette videnskabelig forskning
2. Talergr (advocacy)

3. @ge kendskabet til ADOA(-plus)
4. Forbinde ligesindede

Det ultimative mal er at forebygge og helbrede ADOA og ADOA-plus.
Spergsmal om ADOA-plus? Send os en e-mail! info@adoa.eu



https://adoa.eu/da/adoa-og-b%C3%B8rne%C3%B8nske-pgd
mailto:info@adoa.eu?subject=ADOA-plus

8. Vil du vide mere? Du kan ogsa finde dette interessant:

« Information efter land

« Hvad er ADOA - digital patientfolder

« ADOA-plus-dag 29. marts: leerte meget af dr. Janssen og af hinanden!
« ADOA-podcast Episode #13: Dr. Mirian Janssen om ADOA-plus
« Gabrielles historie

* Vejen til behandling 21 om arvelighed

« Qversigt over ‘Vejen til behandling’

 Livsstilstips

 Liste over medicin til ADOA/ADOA-plus (downloads)

« ADOA og @nsket om at fa bern (PGD)

« Andre potentielt nyttige links

At komme i kontakt med andre
« Cure ADOA Foundation-appen: hold kontakten!

En WhatsApp-gruppe eksklusivt for personer med ADOA-plus.

Om Cure ADOA Foundation c U R E

Siden november 2018 har Cure ADOA Foundation

arbejdet for at stgtte mennesker med ADOA(-plus)
og deres familier. A D OA

Hjemmeside: www.adoa.eu/da/

E-maik nfo@adoa.eu FOUNDATION
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