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Uvod

Téma ,,Kdyz Zivot ur€uje dieta aneb metabolické onemocnéni fenylketonurie* jsem si zvolila
sama a samoziejme se souhlasem vedouci prace. Jiz na zacatku svého studia jsem si byla
védoma, Ze chci psat bakalaiskou praci prave o této problematice. Vaze mne k ni osobni
zkuSenost.

Fenylketonurie, pojem pro spole¢nost velmi méalo znamy, skryva dédi¢né metabolické
onemocnéni, které patii mezi nejéast&ji se vyskytujici v Evropg. Incidience pro Ceskou
republiku podle poslednich vyzkum je 1 : 6400 Zivé narozenych déti, jedinym lékem je
v€asna celozivotni nizkobilkovinna dieta, v opacném piipad¢ dochazi k poskozeni mozku,
mentalni retardaci.

Tyto zékladni informace byly pro mne docela nové do t€¢ doby, nez mi byl dorucen telegram
par dni po narozeni mého druhého syna Damiana (2008), kde stélo, Ze je u n€j zachycena
zvySena hladina fenylalaninu v krvi, a tudiz podezieni na fenylketonurii. Déle, at’ okamzité
kontaktuji Détskou nemocnici v Brné, oddéleni metabolickych vad.

Asi jako kazda novopecend maminka jsem védéla, ze mému ditéti je 3 - 5 den po porodu
odebirana krev z paticky, ze se jednd o novorozenecky screening, zachycujici vady, ale
vzhledem k tomu, Ze v nasich rodinach nikdo zadnou poruchou netrpél, neptikladala jsem
tomuto vySetfeni vyznam. Po par dnech se mi Zivot obratil Gpln€ jinym smérem a z prvnich
informaci z internetu se mi zatemnilo pfed oCima. Stalo zde, Ze zvySena hladina fenylalaninu
vede k mentalni retardaci. Po témét okamzité hospitalizaci v Brn¢, na oddéleni metabolickych
vad mi bylo vSe objasnéno a také jednoznacné potvrzeno, Ze muj syn fenylketonurii trpi, ale
pokud bude dodrzovat striktné ptisnou dietu, povede veelku bézny zivot.

Vzhledem k tomu, Ze v nedavné dob¢ vyslo n¢kolik nepiesnych ¢lanka tykajicich se
fenylketonurie a o Zivot¢ s ni, rdda bych Vam ve své praci pfibliZila a objasnila celkovou
strukturu fenylketonurie a pomoci vyzkumu zhodnotila zivot rodin fenylketonurik.

V teoretické ¢asti Vas seznamim s pojmem fenylketonurie, jeji dédicnosti, screeningem,
1é¢bou, historii, klasifikaci. Zminim se o Narodnim sdruzeni metabolickych vad, maternélni
a nelécené fenylketonurii. O novych vyzkumech v 1é€bé a v neposledni fad€ o zabezpeceni
ze strany naseho statu.

Ve vyzkumné casti se budu vénovat kvalité zivota s nizkobilkovinnou dietou, kterou

vyhodnotim dle sestaveného dotazniku pro rodice déti s fenylketonurii. Otazky tykajici se
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kvality zivota rodiny, postoje blizkého okoli, zatazeni do ptedskolniho vzdélavani, omezeni v

dasledku diety, pohled na ptistup naseho statu, dostupnost a ceny nizkobilkovinnych potravin.



1 CiL PRACE

Hlavni cil

Cilem préce je prokazat dulezitost a zdvaznost diety pii fenylketonurii

Dil¢i cile

zhodnotit omezeni spojend s fenylketonurii

prokézat narocnost nizkobilkovinné diety, Casovou i finan¢ni

zhodnotit pfistup naSeho statu k rodinam s détmi s fenylketonurii

zhodnostit ptistup ptredskolnich zatizeni



2 TEORETICKE POZNATKY

2.1 Dédi¢né metabolické poruchy

Dé&di¢né metabolické onemocnéni predstavuji poruchu latkové vymeény a pfemény v
organismu. Tato vyména ¢i pieména je umoznéna neustalym kolobéhem chemickych reaket,
pfi kterych dochazi k tvorbé 1 odbouravani veskterych latek potfebnych pro funkci, rist a
vyvoj jedince. Porucha metabolismu vznikne v situaci, kdy néktery z enzymu, katalyzatori
riznych reakci — anebo transportnich nebo membranovych proteind nepracuje, jak by mél

a tim dojde k naruseni rovnovahy v biochemickych pochodech. To vede k nedostatku urcitych
latek a/nebo piebytku jinych, vétsinou télu skodlivych latek (www.nspku.cz).

Vétsina metabolickych onemocnéni neni bohuzel 1é¢itelna nebo dietou ovlivnitelna. Odhaduje
se, ze z 900 zndmych poruch je 1éCitelnych cca 100. Kazdé takové onemocnéni je riizné té¢zké
a kazdé metabolické onemocnéni se miize manifestovat nebo diagnostikovat v jiném véku.
Mezi nejcastéjsi patii porucha metabolismu lipida (incidence 1: 300 - 500 zivé narozenych
déti), onemocnéni s poruchou v metabolismu purind a pyrimidind (incidence 1: 500 — 600
zivé narozenych déti ) a dale poruchy mytochondridlniho energetického metabolismu
(incidence 1: 3 000 - 4 000 Ziveé narozenych déti). Dale jsou to poruchy metabolismu
mastnych kyselin a poruchy lysosomalni a poruchy metabolismu aminokyselin ( napf. pravé
fenylketonurie - incidence 1: 6 400) (www.nspku.cz).

Lécba dédi¢nych poruch metabolismu neni bohuzel levnou zélezitosti. Naptiklad ro¢ni
naklady na 1écbu jednoho pacienta s fenylketonurii ¢ini vice nez 250 000 K¢ a u pacienta

s lysosomalnim onemocnénim, u kterého je mozno podavat 1écbu v infuzich, az 6 miliont K¢.
Tam, kde 1écba neni mozna, je snaha 1écit symptomy, piidruzené komplikace a ptredchéazet
Jim. Zv1asté pak stanovit diagndzu az na uroven genl a tak umoznit genetické poradenstvi

v rodin¢. U téchto poruch zbyva jen véfit, Ze se v budoucnu podaii objevit nové zpiisoby

1écby ( www.nspku.cz).
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2.2 Fenylketonurie

Nejcastéji se vyskytujici dédicna metabolicka porucha v Evropé. V soucasné dobé je
incidence této poruchy v Ceské republice asi 1 dité z 6400 Zivé narozenych ( Puda,
Lhotakova, Samkova, 2012).

Fenylketonurie patii mezi autozomalné recesivné dédi¢né metabolické poruchy. Je zplisobena
poruchou enzymu fenylalaninhydroxyldzy v jatrech. Pacienti nejsou schopni metabolizovat
aminokyselinu fenylalanin na tyrozin, ktera je pfirozenou soucasti vSech bilkovin. V jejich
organismu pak dochazi k hromadéni fenylalaninu a dalSich latek. Vysoké hladiny fenylalaninu
se neprojevuji bolestmi, ale dochézi k naslednému poskozeni centrdlni nervové soustavy a
mentalni retardaci. Novorozenec s fenylketonurii vypada tedy v prvnich tydnech po narozeni
jako zcela zdravy, v okamziku, kdy by byly u ditéte patrny klinické pfiznaky onemocnéni,
bylo by poskozeni centralni nervové soustavy, predev§im mozku, zdvazné a nevratné.

Od roku 1975 je v Ceské republice zaveden novorozenecky screening, ktery tuto poruchu
vcéas odhali a ditéti miize byt zavedena nizkobilkovinna dieta jiz od novorozeneckého veku.
Fenylketonurie neni v soucasné dob¢ 1¢é¢itelnd, divodem je odchylka v genetické informaci
kazdé bunky. Jedna se tedy o celozivotni onemocnéni, kdy pii dodrzovani piisnych
rezimovych a lécebnych opatfenich nedojde k zdvaznym a negativnim projeviim tohoto
onemocnéni. Nizkobilkovinna dieta spociva ve velmi pfisném omezeni piirozenych bilkovin
stravy a s vypocitanymi davkami fenylalaninu, tak, aby je byl nemocny schopen
metabolizovat a nedochazelo k jeho nartstu v krvi. Fenylalanin nemiize byt z diety zcela
eliminovan z toho ditvodu, Ze se jedna o esencialni aminokyselinu, kterd je dilezita pro rust a
vyvoj ¢lovéka. Vétsina bilkovin ve stravé je nahrazena aminokyselinovymi preparaty bez

obsahu fenylalaninu ( Puda, Lhotdkova, Samkova, 2012).
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2.3 Historie fenylketonurie

Historii fenylketonurie 1ze roz¢lenit na objeveni, prvni pokus o 1é€bu a historii u nas.

2.3.1 Objeveni

Fenylketonurie, onemocnéni popsané poprvé v Norsku biochmikem Follingem v roce 1934.
Tehdy hledala u profesora Follinga pomoc mlad4 matka se svymi dvéma détmi. Pfedtim
obesla jiz fadu lékaiti, ale nikdo z nich nedokazal objasnit, pro¢ jsou jeji déti duSevné
opozdéné. Matce bylo doporuceno vyhledat profesora Follinga. Ten byl od roku 1932
profesorem na Iékaiské fakulté Univerzity v Oslu. Pii vySetfeni obou déti nenalezl nic
napadného mimo fakt, Ze déti jsou vyrazné opozdéné ve vyvoji. Matka vSak upozornila na to,
ze mo¢ obou déti podivne pachne. Spolecné s jednim ze svych spolupracovniki, mladym
studentem mediciny Kaarem Clossem, vySetfil u obou déti mo¢. Obvyklé zkousky byly
normalni, ale po ptidani chloridu zelezitého namisto ocekavaného cervenohnédého zbarveni
mo¢ zezelenala. S podobnou reakci se dosud nikdy nesetkali. Z tohoto diivodu se profesor
Folling rozhodl neznamou latku izolovat a blize urcit. Pfedpokladal, Ze pravé ona by mohla
byt pti¢inou dusevniho postizeni u obou déti (Blehova, 1963).

Ve spolupraci s matkou nasbiral béhem tydne 20 litri moci déti a vypracoval zptisob, jak latku
izolovat. V pribéhu dalSich tydnti byla pak substance izolovana. Touto substanci byla
kyselina fenylpyrohroznova, kterd nebyla nalezena v moc¢i normdlnich lidi. Nové objevena
porucha dostala sviij prvni nazev Imbecilitas phenylpyruvica. Folling se rozhodl zjistit, zda
nalez kyseliny fenylpyrohroznové v moci skutecné souvisi s mentélni retardaci déti. Rozhodl
se tedy zkoumat timto jednoduchym testem moc¢ 430 déti v ustavu pro duSevné postizené v
Oslu, zde objevil dalsich osm déti véetné dvou sourozencti se stejnym nalezem v moci.
Zaznamenal, ze tyto déti maji 1 dal$i spole¢né charakteristiky jako: svétla plet’, ekzantém,
Siroka ramena, shrbena postava, kieCovita chtlize a charakteristicky zapach. VSechny také
trp€ly poruchou intelektu (Blehova, 1963).

Pii jeho dalSich vyzkumech spole¢né s genetikem Lousem Mohrem odhalili dalsich

34 pacientl z 22 rozdilnych rodin, podle genealogickych dat byla fenylketonurie zatazena
jako autozomalné¢ recesivni genetické onemocneéni.

Folling se dale zabyval fenylketonurii, ptedpokladal, ze mnoZzstvi kyseliny fenylpyrohroznové
v mo¢i je vysledkem neschopnosti metabolizovat aminokyselinu fenylalanin. K potvrzeni této

hypotézy potieboval pfesné méfit mnozstvi fenylalaninu v krvi. S kolegou Karlem Clossem
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nasli bakterii Proteus vulgaris, kterd preménuje fenylalanin na kyselinu fenylpyrohroznovou.
Nasledujici testy na mnozstvi fenylalaninu v krvi nemocnych potvrdily Follingovu pocate¢ni
teorii. Kyselina fenylpyrohroznova odpovidala také za charakteristicky zapach nemocnych.
V roce 1935 se nazev zménil na Fenyketonurie podle ndvrhu Dr. Lionela Penrosi, coz byl
britsky genetik, ktery pozdéji definoval chemicky zaklad poruchy. O dva roky pozdéji bylo
prokazéano, ze pticinou fenylketonurie je odchylka ve funkci enzymu fenylalaninhydroxylazy

( metabolik 2000, roc.0, ¢. 0).
2.3.2 Pokus o lécbu

Nasledujicich sedmnéct let po objeveni fenylketonurie neexistoval zpiisob, jak pomoci
postizenym détem. V roce 1951 byla poprvé pouzita dieta se snizenym obsahem fenylalaninu.
Tato 1écba se prokazala jako u¢inné. V pritbéhu dalSich let se zdokonalovaly praktické
postupy a lécebna doporuceni. Zkvalitiiovaly se aminokyselinové piipravky slouzici jako
nahrada ptirozenych bilkovin. Horst Bickel, 1¢kaf a pozdé&ji profesor jako prvni na svéte 1&€il
dit¢ s fenylketonurii v Univerzitni détské nemocnici v Birminghamu. Prvni informaci o
vysledcich 1é¢by fenylketonurie otiskl profesor Bickel ve znamém Iékaiském casopise Lancet
v fijnu roku 1953. Pokus o 1é¢bu fenylketonurie byl zalozen na ptedpokladu, ze praveé
nahromadéni fenylalaninu v krvi a mozkomisnim moku je pti¢inou poskozeni vyvoje mozku
u déti s fenylketonurii. Bickel mél v péci hol¢icku, u niz nalezl pozitivni test s chloridem
zelezitym a prokazal fenylketonurii. Tehdy dvouleta Sheila, se narodila v f{jnu roku 1949
irskym rodi¢tim. Rodice a jeji dva sourozenci byli zdravi. Hol¢ic¢ka byla velké a na prvni
pohled zdravé dite, které pii narozeni vazilo 3 700 g. Uz v prvnim roce Zivota byl ale jeji
vyvoj zpomaleny, poprvé se posadila az v 18 mésicich, ve dvou letech véku se jesté stale
nedokézala postavit, nechodila, nemluvila, nejevila zdjem o okoli a celé hodiny kficela, ¢asto
busila hlavou ze strany na stranu do polstare. Jeji hlavicka byla mensi nez je obvyklé, t€lesnou
vahu méla vzhledem k véku normalni. M¢la svétlé vlasky a zhrubélou kiizi a trpéla ekzémem.
Kiize a mo¢ mély typicky zépach po mysich (metabolik 2001/1).

Pted zacatkem 1écby dosahovala hladina fenylalaninu v jeji krvi 67 mg/dl, coz znamenalo
vice nez tficetinasobné piekroceni normalni hodnoty. Profesor Bickel vypravel, ze matka
Sheily ¢ekavala kazdé rano pied jeho laboratofi s netrpélivym ocekavanim, zda poté, co
stanovil diagnézu, najde zpusob, jak jeji dit¢ 1éCit. Nebyla ochotna smifit se se skute¢nosti, ze
lécba pro jeji dité neexistuje. Obracela se na Bickela s otazkou, zda by n&jakou 1écbu nemohl

najit. Na natlak matky se rozhodl zkusit Sheilu 1é¢it. S 1é¢bou zacal spolu se svymi
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spolupracovniky v prosinci 1951. Prvni [é¢ebny pokus v historii fenylketonurie zalozili

na predpokladu, ze pti¢inou poSkozeni vyvoje mozku je nahromadéni velkého mnozstvi
fenylalaninu v krvi a mozkomisnim moku (metabolik 2001/1).

Fenylalanin se do organizmu ¢lovéka dostava s bilkovinnou ¢asti stravy, bylo tedy tfeba snizit
pfijem normalnich bilkovin a zabrénit tak hromadéni nezpracovaného fenylalaninu v krvi

a mozkomiSnim moku. Zpocatku dostavala Sheila stravu zcela bez obvyklych zdrojl bilkovin,
tedy 1 bez fenylalaninu. Bilkovinnou ¢ast stravy - aminokyseliny potiebné pro rist a obnovu
télesnych tkani - dostavala ve form¢ hydrolyzatu mlééné bilkoviny, kaseinu.

Kasein, byt nejprve rozstépen az na zakladni jednotky - aminokyseliny a z této smési byl
odstranén fenylalanin.Vyrobu kaseinového hydrolyzatu bez fenylalaninu zajistovala firma
Allen & Hanburys Ltd. Vyroba byla slozita a nakladna a mnozstvi vyrobku, které bylo k
dispozici, bylo proto omezené. Brzy se ukazalo, Ze bude nutné urcité mnozstvi fenylalaninu
ditéti do jidelnicku pfidat. Mezi 3. a 5. tydnem 1écby se totiz zacaly objevovat ptiznaky z
nedostatku fenylalaninu. Hol¢ic¢ka zacala ubyvat na vaze, nevypadala dobie a zacala zvracet,
v jeji moci se objevila neobvykle vysoka koncentrace aminokyselin ( metabolik 201/1).
Lékarti zaznamenali projev nedostatku fenylalaninu a rozhodli se ho do stravy pfidat. Jako
zdroj fenylalaninu zvolili mléko ve velmi malém mnozstvi 100 ml denné. V ném bylo
obsazeno prave tolik fenylalaninu, kolik dité potiebovalo pro rlist a obnovu tkani, hladina v
krvi se piitom nezvysSovala. Ostatni jidelnicek byl sestaven predevsim z ovoce, zeleniny a
peciva z bezlepkové mouky. Dalsi problém, ktery se nasledné ukazal, byl nedostatek tyrozinu
— aminokyseliny, ktera vzniké v organizmu z fenylalaninu. U déti s fenylketonurii touto
cestou tyrozin vznikat nemtiZe, a proto je jeho ptidavek ke stravé nezbytny. Po zvladnuti
vSech problému byla pak hol¢icka propusténa domi s piesné rozepsanym jidelnickem a matka
s ni kazdy tyden ptichdzela ke kontrole a pro dal§i davku kaseinového hydrolyzatu. V prib¢hu
dalSich 6 mésict se objevily nekteré zietelné zmeény. Hol€icka se zajimala o déni v okoli

a o jidlo, naucila se 1ézt, stat a postavit se u nabytku. Vlasky ji ztmavly, jejich barva se
zménila na tmaveé hnédou, zmizel ekzém 1 zdpach moci. Rodic¢e provadéli pravidelnou
kontrolu spravnosti 1é€by pomoci vySetteni moci chloridem Zelezitym. Typicka zelena barva
signalizujici vysokou hladinu fenylalaninu v krvi se neobjevovala. Lékafti potfebovali
prokdzat, ze zlepSeni stavu bylo vysledkem 1é¢by. Jedinou moznosti, jak to provést, bylo
podat ditéti vétsi davku fenylalaninu a sledovat jeho stav. Jestlize by po podani fenylalaninu

doslo k navratu ptivodnich pfiznakt, bylo mozné obhdjit pokracovani v 1é¢bé, s niz dosud
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chybéla jakakoliv zkuSenost. Aby pozorovani stavu ditéte bylo objektivni a nezaujaté, musel
byt pokus u¢inén bez védomi matky. Fenylalanin byl proto pfidan do kaseinového
hydrolyzéatu. V ném dit¢ dostavalo 5000 mg fenylalaninu denn€. Tyden nato se matka

bez ditéte vratila na kliniku. Lékattim sdélila, ze v pribéhu nékolika dnil ztratilo dité¢ vSechny
dovednosti, jichz dosahlo v pfedchozich deseti mésicich. Uz za 6 hodin po navratu domi
zacalo znovu kficet a busilo hlavou ze strany na stranu, jak to délavalo diive. Nasledujici den
bez prestani kiicelo, nedokézalo stat a nejiste lezlo. Matka se obavala, ze doslo k n¢jakému
omylu a podavani hydrolyzatu pterusila. Poté se hol¢icka zacala opét zotavovat (metabolik,
2001/1).

Reakci ditéte na fenylalanin povazovali 1€kati za natolik zavaznou, Ze Sheilu pfijali do
nemocnice na pozorovani a denné ji pridavali do stravy 4000 mg fenylalaninu. Zména

v chovani, kterou pozorovali, byla dramaticka. V pribehu 24 hodin zacalo byt dité¢ drazdivé,
ztratilo z4jem o jidlo i okoli, zacalo intenzivné slinit a objevil se ekzém na obliceji.
Opakované zvracelo, obvykle 2-3 hodiny po podani fenylalaninu. Po Sesti dnech jiz
nedokazalo stat ani 1ézt. V této dobé& vystoupila hladina fenylalaninu z ptivodnich 12 az na 90
mg, proto bylo podavani fenylalaninu ukonceno. Za tfi tydny po propusténi se stav opét
upravil. Nalezy potvrdily pivodni pfedpoklad, Ze vysoka hladina fenylalaninu nebo produkty
jeho abnormadlniho zpracovani jsou ptic¢inou poskozeni vyvoje mozku u déti s fenylketonurii .
Prvni informaci o vysledcich 1é¢by fenylketonurie otiskl profesor Bickel ve zndmém
I¢katském Casopise Lancet v fijnu roku 1953 ( Blehova, 1963).

Jiz v t¢ dobé¢ uvazoval profesor Bickel, Ze moznym zdrojem aminokyselin by mohla byt
peclivé pripravend smés uméle pripravenych aminokyselin, které by byly sestaveny podle
nékterého vzoru z ptirody, naptiklad podle vajecného bilku nebo mlécné bilkoviny. Cena
takového ptipravku ho ale v té¢ dobé Cinila nedostupnym. Zdokonalovéani zptisobu 1écby
zalozeném na principu diety s velmi nizkym obsahem fenylalaninu si vyzadovalo dalsi
zkousky. V roce 1953 1é¢ili dalsi déti rizného veku. Jiz tehdy se ukazovalo, Ze 1é¢ba nepiinasi
uzitek détem starSim, u nichz se jiz rozvinulo tézké dusevni postiZzeni. Z toho bylo mozné
usuzovat, Ze nejlepsich vysledki 1ze 1é€bou dosdhnout ve velmi ¢asném véku, nejlépe jiz v
obdobi novorozeneckém. Postizené déti mohly v té dobé byt ale nalézany vcas pouze v
rodinéch, které jiz jedno dité s fenylketonurii mély a kde se na moznost vyskytu

fenylketonurie pomyslelo ( metabolik, 2001/1).
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2.3.3 Historie u nas

Problematika fenylketonurie je u nés spojena se jménem Bohunky Blehové, ptisobici na
klinice pro déti a dorost ve Vinohradské nemocnici. V roce 1958 zacala s vyhledavanim
fenylketonurikt. Jedinny dostupny, byl mocovy test chloridem Zelezitym.

Pro ovéfeni spravnosti vysledki testovala nejdiive zdravé déti. FaleSné reakce nebyly
nalezeny, a tak zacala vyhledavat fenylketonuriky v psychiatrickych 1écebnéch a tstavech,

kde nalezla n¢kolik nemocnych a dalsi poté v jejich rodinach (Blehova, 1963).

Blehova (1963, s. 30) uvadi: ,,Klinické priznaky jsou malo vyrazné a objevuji se u nelécenych
deti teprve behem prvnich mésicu Zivota, az behem prvniho roku, i pozdéji. O klinickych
priznacich se dozvidame z anamnézy matek postizenych déti, pak ovsem zalezi, jak je matka
v§imava, pripadné poucend o psychomotorickém vyvoji ditete . Tak napriklad jedna z matek
pozorovala, Ze trimésicni dité nepozoruje a neotaci hlavickou, jiné matce bylo napadné, ze
dité v roce a piil jeste nesedi, ale nevsimla si, Ze kromé toho v roce a piil jesté nepozoruje.
Déti pfi narozeni vypadaji zdrave. Prvni ptiznaky se objevuji nékdy v prvnich mésicich. Déti
nepozoruji predméty, jsou klidné a trpi zachvaty kieci. Pozdé&ji je opozdéni zietelnéjsi, sedi
kolem roku az roku a pil, chodit za¢inaji ve dvou a piil letech a mluvi kolem druhého roku.
Dé&ti postizené vice, nezacnou mluvit viibec, vydéavaji jen neartikulované zvuky. Mezi dalsi
pozorované piiznaky patii abnormality kiize, od suché kiize az k tézkému ekzému.

,, U nasich nemocnych jsme pozorovaly krvacejici oderky, vedle nich zahojené melké jizvy,
protoZze si tito nemocni neustdle Stipou kiizi. Zda maji pocit svédeni nebo jde-li jen o
automaticky bezucelny pohyb, neni mozno rici, protoze jsou to prave ti nemocni, kteri jsou
mentalné postizeni. Dalsi priznaky fenylketonurie,nedostatecnd pigmentace, svetlé viasy,
napadne svétle modré oci a svétla plet. Dobre je nedostatek pigmentu videt v rodindch, kde
nekteré deéti jsou zdravé, ty maji tmavsi plet, tmavsi vlasy a o¢i** (Blehova , 1963, s. 35).

U téz8ich nemocnych se objevuji automatické stereotypni pohyby rukou v té€sné blizkosti o¢i,
dupani, kyvéani horni polovinou téla. VEétSina nemocnych provadi stereotypni pohyby cely
den, jindy maji zachvaty zlosti, po kterych nasleduje apatie. Jen mala ¢ast fenylketonuriki se
sama naji, nékteti zvladaji pevnou stravu. Inteligencni opozdéni je velmi té¢zké u vétSiny
fenylketonurikti. Blehové (1963, s. 37) uvadi: ,, Ze 95 % nemocnych ma 1.Q. nizsi nez 50 a
jen 1% nemocnych je lehce opozdeéno. *

,,» K podezieni na fenylketonurii nas miize vést napadné slaba pigmentace kiize, viasii a oci,
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ekzém na kiizi. Zachvaty a retardace dusevni, kromé napadné pachnouci moci. Jakmile vsak
se objevi u ditéte zdachvaty a jakmile rodice zjisti, Ze se dité opozduje ve vyvoji, je zpravidla jiz
pozde na léceni. V této dobé uz doslo k zméndam v centralni nervové soustave, ketré jsou
ireverzibilni. Je tedy nutno tyto déti vyhledavat, a to tak brzy po narozeni, aby se u nich
zacalo s lécenim dokud jesté nedoslo k poskozeni mozku “ ( Blehova, 1963, s. 38).

V roce 1960 na schiizich pediatri opakované vyzyvala k vySetfovani novorozenct a
provadéla instrukce o vysSetfenich. Celoplosné provadéni mocového screeningu se nepodatilo
prosadit a jesSté v roce 1965 déti vySetfovany nebyly. V roce 1966 bylo v evidenci
vinohradské détské kliniky 62 pozdé diagnostikovanych pacientti s fenylketonurii. Blehova
se zacCala sousttedit na krevni test s pouZitim Guthrieho metody, ktera byla spolehlivéjsi a
umoziovala odbér pred propusténim ditéte z porodnice (www.novorozeneckyscreening.cz).
Pied rokem 1970 zac¢inaly zavadét screening Polsko, Mad’arsko, tehdejsi NDR a Jugoslavie.
V Ceskoslovensku byl jako screeningova metoda vybran mikrobiologicky test podle
Guthrieho, ktery v té dob& vyuZzivalo 15 statli svéta. Metodika umoznovala stanoveni
fenylalaninu a dovolovala diagnostiku jiz v prvnich dnech po narozeni. Odbér suché krevni
kapky se tak mohl uskute¢nit jesté pred propusténim ditéte z porodnice.

Pilotni studie probihala v letech 1970-1972 na vinohradské Klinice déti a dorostu ve
spolupraci s ustavy v Praze a ve Stfedoceském kraji. Ty posilaly postou na kliniku filtra¢ni
papirky se suchymi krevnimi kapkami, odebranymi novorozenciim. Vzorky byly ihned
testovany. V piipad¢ pozitivniho vysledku byl neprodlené telefonicky informovan obvodni
pediatr nebo ustav, ktefi zatidili co nejrychlejsi pfijeti matky s novorozencem na kliniku na
dalsi vysetieni. Béhem pilotni studie bylo vySetfeno celkem 138 259 novorozencti a
prokazano 16 piipadi fenylketonurie. Do screeningu se zapojilo 93 novorozeneckych
oddéleni. Studie byla zavrSena v roce 1972 a jednozna¢né prokazala efekt novorozeneckého

screeningu. Tento rok je povazovan za pocatek systematického novorozeneckého screeningu v

¢eskych zemich (www.novorozeneckyscreening.cz ).
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2.4 Novorozenecky screening

,,Dédicné metabolické poruchy jsou vyznamnou pricinou umrtnosti a dlouhodobou
nemocnosti ve vsech vekovych kategoriich. Aktivni vyhledavani chorob a jejich diagnostika

v jejich pred manifestnim stadiu umoZnuje, aby se tyto choroby diagnostikovaly a lécily drive,
nez se staci projevit a zpusobit ditéti nevratné poskozeni zdravi. Vcasny lécebny zasah miize
hrat klicovou roli a umoznit ditéti vést normalni zZivotii“ ( Novotny, Adam, Adamova a kol.,
2011,s.37)

Od tijna 2009 probiha v Ceské republice nové koncipovany, celoplo$ny, novorozenecky,
laboratorni screening vSech narozenych déti. Screening je provadén dle metodickych navoda
a pokynt ,,Metodicky navod k zajiSténi celoplosného novorozeneckého screeningu

a nasledné péce* ( Véstnik €. 6, 2009, str. 7-14). Laboratorni screening je provadén ve
specializovanych laboratofich, v Praze, Brn¢ a Olomouci.

V soucasné dob¢ se vysetiuje 13 chorob, z toho 10 DMP, jednou z nich je od roku 1975
porucha metabolismu aminokyselin — fenylketonurie.

Zakladni metodické kroky : ditéti je ve véku 48- 72 hodin po narozeni odebrano z paticky
nékolik kapek krve na specialni papirek, ktery je po spravném usuSeni odeslan do ptislusné
laboratote. V suchych krevnich kapkéch je stanovovan obsah PHE. U ditéte s PKU je jiz
zvyseny a pii screeningu je dité zachyceno jako podezielé. Na zachyt bezprostiedné navazuje
podrobné vysetieni, které dalSimi testy diagnozu fenylketonurie potvrdi ¢i vyloudi.

( Novotny, Adam, Adamov4 a kol., 2011 ) .

Metabolicka pracovisté v Ceské republice

+ Ustav dédiénych metabolickych poruch VFN a 1. LF UK Praha
* Ambulance pro 1é€bu dédi¢cnych metabolickych vad FN Kralovské Vinohrady

* Ambulance pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu FN Brno

( Puda, Lhotakova, Samkova, 2012).
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2.5 Pocet pacientu a prevalence

,.,Podle priibéznych dat z novorozeneckého screeningu v Ceské republice od 1.1.2009 je
frekvence vyskytu fenylketonurie je jedno dite na 6400 Zive narozenych a podle dostupnych
udaju ( Cechdk 2001, Metabolik 04/2010, www.novorozeneckysreening.cz) je v Ceské
republice v soucasné dobeé priblizné 800 pacientii s PKU a 200 pacientii s jinymi vzacnymi

DMP lécenymi nizkobilkovinnou dietou* ( Puda, Lhotakova, Samkova, 2012, s. 11).
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2.6 Dédicnost fenylketonurie

Jedinec trpici fenylketonurii zdédil metabolickou poruchu rovnym dilem od matky i otce, oba
rodice jsou pienaseci mutace zodpoveédné za PKU. V genetické terminologii je pro pfenaSece
pouzivan termin heterozygot.
,, U cloveka jsou jeho dédicné viastnosti Fizeny nikoliv jednotlivymi geny, ale jejich parovymi
dvojicemi. Heterozygot ma polovinu genového paru, podle néhoz se v bunikach jater tvori
fenylalaninhydroxylaza, pozménénou, mutovanou, s ,, pieklepem “v DNA. Mutovana
polovina genu md jiné usporadani a dava jaternim buitkam nespravnou instrukci
(Komarkova, Hejcmanova, 2004, s. 35).
Heterozygotovi sta¢i, kdyz ma v potraddku druhou polovinu genového paru. Podle ni si dokaze
vytvorit dostatek fungujiciho enzymu k tomu, aby mohl jist normalni stravu a byl pfitom
schopen udrzet si norméalni hladinu fenylalaninu v krvi.
,»lakovy clovek pochopitelné nevi o tom, Ze je heterozygotem. Je to prilblizné asi kazdy
40. clovek bez PKU. Rozpoznat tento stav je mozné, pouzivaji se k tomu specialni testy.
Vysetieni doporucuje lékar specialista* ( Komarkova, Hejcmanova, 2004, s. 35).
Jestlize dité dostane od obou svych rodi¢ii heterozygotii, chromozom zmutovany genem,
narodi se s fenylketonurii. Takové dit¢ ma mutaci na obou polovinach genového paru a jeho
jaterni buiiky dostavaji z obou polovin gentl nespravnou instrukei pro tvorbu enzyml.
Spojenim matetské a otcovské bunky vznikne novy jedinec, dit€. V ném se propoji geny otce
a matky, vzniknou nové genové pary. Proto je novy jedinéc sice vlecCem podobny svym
rodi¢iim, ale pfedev§im je novou a neopakovatelnou individualitou.
U lidi, ktefi jsou pfenaseci mutace zodpovédné za PKU, prechazi do poloviny zarode¢nich
bunék chromozon bez mutace a do poloviny chromozon s mutaci. Zalezi na tom, které z

bunék se v procesu oplozeni spoji (Komarkova, Hejcmanova, 2004 ).

Existuji 3 moznosti ( viz obr 1)
*  25% pravdépodobnost narozeni ditéte s PKU
*  50% narozeni zdravého ditéte, pienaSece mutace pro PKU

* 25% narozeni zdravého ditéte, které neni pfenaseCem mutace pro PKU

20



Obr 1 Dé&dicnost fenylketonurie
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( Komarkova, Hejcmanova, 2004 ).
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2.7 Vyznam bilkovin

Jednou ze tii zakladnich Zivin, nezbytnych pro Zivot ¢loveka, jsou bilkoviny. Tvoii bunécné
tkan¢ a zicastiuji se fady zivotn¢ dulezitych pochodu. Zvlast velky vyznam maji v obdobi
rstu a vyvoje. Pfimétend kazdodenni doddvka bilkovin ve stravé je nutnou podminkou pro
zdravy vyvoj ditéte.

Velké molekuly bilkovin jsou tvoifeny mensimi stavebnimi jednotkami, aminokyselinami.
Na vystavbe¢ bilkovin se podili 20 aminokyselin. Nékteré si organismus dokéze vytvofit sam,
mensi ¢ast pfedstavuji aminokyseliny esencidlni. Ty jsou pro Zivot nezbytné, ale organismus
si je nedovede vytvofit a musi je ziskdvat z potravy. Patii sem: leucin, isoleucin, valin, lysin,
methionin, tryptofan, therronin a fenylalanin, ktery je klicovou aminokyselinou pro
sestavovani jidelnicku nemocnych fenylketonurii (Blattna, Dostalova, Perlin, 2005).
Bilkoviny jsou nezbytnou slozkou potravy, jsou hlavnim zdrojem dusiku. Do organismu
pfinaseji hmotu, ktera je nezbytna k vystavbé a obnové tkani.

., W3St potrebu maji deti v obdobi ristu, téehotné a kojici Zeny. Nedostatecny prijem bilkovin
vede k porucham dusevniho a télesného vyvoje, ke snizené imunite, apod.

Nejbohatsimi zdroji bilkovin pro c¢lovéka jsou maso, mléko, vejce “ ( Blattna, Dostalova,
Perlin, 2005, s. 7). Ptijaté bilkoviny jsou v organismu roz§tépeny na jednotlivé
aminokyseliny, z nichz kazda ma ptesn¢ urceny zplsob dalSiho zpracovani. Aminokyseliny
spolu s dal§imi zivinami vstupujin do slozitych déja latkové premény. Zde probihaji chemické
reakce, ve kterych se pfijimané Ziviny méni v Zivotné dilezité slouceniny, ziskava se energie
pro zivotni pochody a nepotiebné latky jsou uvoliiovany zpét do okoli.

Kazda z téchto rekci probéhne pouze za ptitomnosti specifického enzymu. Velkym mnozstvim
enzymu, potfebnych pro spravny chod latkové pfemény, je jedinec vybaven jiz pfi narozeni.
Jedinec s fenylketonurii nedokaZe aminokyselinu fenylalanin zpracovat. Chybi mu k tomu
schopnost pfeménit piijaty PHE na tyrozin. Tato reakce je nutnou soucasti spravné fungujici
latkové pfemény, odehrava se v jaternich buiikach a prob&hne pouze za ptitomnosti
specifického enzymu, fenylalaninhydroxyldzy. Enzym je sice v bunkéch pfitomen, ma ale
jinou strukturu a neni schopen plnit svou funkci. Fenylalanin, pfijaty v potravé, zstava
nezpracovan a jeho hladina v krvi stoupa s kazdou davkou stravy. Krvi se dostava ke vSem

tkanim a orgdnim a nékteré z nich zavazné poskozuje (Puda, Lhotakova, Samkova, 2012).

22



2.8 Metabolismus fenylalaninu a klasifikace hyperfenylalaninemie

Fenylalanin je esencialni aminokyselina, metabolizovana hlavné v jatrech za Gi€asti enzymu
fenylalaninhydroxylazy.

Prvnim krokem nevratného katabolismu PHE je hydroxylace na tyrosin. Tento enzym
vyzaduje aktivni pterin, tetrahydrobiopterin (BH4), ktery se tvofi ve tfech krocich. BH4 je
nutny pro tvorbu dopaminu, katecholamilti, melaninu, serotoninu a pro syntézu oxidu
dusnatého. Poruchy PAH nebo v tvorbé nebo v recyklaci BH4 mohou vést k
hyperfenylalaninémii ( Fernandes, Saudubray, Berghe a kol., 2008) .

Klasifikace hyperfenylalaninemie
1. Klasicka fenylketonurie- tézky deficit PAH, hladina fenylalninu je v krvi pii béZzném

piijmu bilkovin vy$si nez 1200 mmol/l ( 20 mg/dl )

2. Hyperfenylalaninémie-mirné&jsi porucha PAH, hladina fenylalninu je v krvi pfi béZném

piijmu bilkovin 600 — 1200 mmol/l (10 —20 mg/dl )
3. Mirna hyperfenylalaninémie- hladina fenylalaninu v krvi pii béZzném pfijmu potravin

120 — 600 mmol/l (2 — 10 mg/dl)
( Fernandes, Saudubray, Berghe a kol., 2008).
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2.9 Stanoveni diagnozy

Pfi pozitivnim vysledku screeningu je matka ditéte kontaktovana asi 1 - 2 tydny po narozeni
ditéte a vyzvana k bezprostiedni hospitalizaci v nejbliz§im metabolickém pracovisti. Po pfijeti
jsou novorozenci provedena dalsi vySetieni, ktera fenylketonurii potvrdi ¢i vylouci.

Analyza fenylalaninu a tyrosinu v plazmé potvrdi diagnézu PKU/HPA, vySetienin pterint v
moci a test s tetrahydrobiopterinem potvrdi ¢i vylou¢i moznou poruchu metabolismu pterinti
( www.novorozeneckyscreening.cz).

U nedonosenych déti a s jaternim ¢i ledvinovym onemocnénim se stava, ze hladina PHE je v
dobé¢ provedeni screeningu zvysena nad stanovenou normu 2 - 6 mg/dl, avSak u jedince s
PKU je hladina PHE v dob¢ hospitalizace jiz n€kolikanasobné vyssi nez u zdravého.

(Fernandes, Saudubray, Berghe a kol., 2008 ).
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2.10 Lécba

Fenylketonurie neni v soucasné dob¢ vylécitelna. Porucha je zpisobena mutaci v genetické
informaci kazdé buiiky a tu zatim opravit nelze.Tato chyba v genetické vybavé kazdého
jedince je celozivotni, a proto i1 fenylketonurie je onemocnéni, které ma jedinec na cely
zivot.V pripadé dodrzovani ur€itych rezimovych a 1é¢ebnych opatfeni zahajenych, co nejdiive
po narozeni nedojde k zavaznym a negativnim projeviim tohoto onemocnéni (Puda,
Lhotakova, Samkova, 2012 ).

., Pozaduje se, aby se tak stalo pred 21. dnem Zivota ditéte “ ( Komarkova, Hejcmanova, 2004,
s. 15). Vyrazné omezeni podavani ptirozenych bilkovin a v nich obsazeném fenylalaninu ve
stravé je jedinou moznosti, jak fenylketonurii 1é¢it. Obsah fenylalaninu v bilkovinach je

asi 4 — 5 %. Lécba znamend velmi radikalni zasah do jidelnicku. Nutna omezeni se dotykaji
ptevazné vétSiny potravin ( 80 — 90 %) ( Komarkova, Hejemanova, 2004 ).

Jedinec musi dodrzovat nizkobilkovinnou dietu. Ve stravé 1ze podévat jen tolik pfirozenych
bilkovin a v nich obsazeného fenylalaninu, kolik je schopen pacient v latkové pfemeéné
zpracovat (denni tolerance) , aby se hladina PHE v krvi nezvySovala nad stanovenou normu.
Neni vhodné ptekracovani, ale ani snizovani denniho pifijmu PHE, maximaln¢ 5 mg PHE

nad nebo pod denni toleranci. Jelikoz 1 nedostatek PHE mé negativni vliv na organismus.
Vesker¢ jidlo, které jedinec béhem dne sni, je potieba vazit s ptfesnosti na 1 g a propocitavat
podle potravinovych tabulek na obsah fenylalaninu. Propocitdvani musi byt vénovana velka
peclivost a pozornost, aby se piedeslo dietnim chybam, které ovlivni hladinu PHE v krvi..
Omezeni pfijmu ptirozenych bilkovin ve stravé je asi na 15 % a zbytek potfebnych bilkovin
pro spravny rast a vyvoj je nezbytné podavat v 1é€ebnych ptipravcich bez PHE ( potraviny
pro zvlastni 1é¢ebné ucely) (Komarkova, Hejcmanova, 2004).

Denni tolerance fenylalaninu je u kazdého jedince individualni a muze byt v zavislosti na
véku a hmotnosti pacienta upfesiiovana lékafem metabolického pracovisté pii kazdé kontrole.
Kazdy pacient ma ptesné stanoveny dietni rozpis jidelnicku, ktery je tieba dodrzet. Jeho
spravnost a dodrzovani, potvrzuji vysledky hladin fenylalaninu v krvi suché¢ kapky (viz tab 1).
Odbér provadi pravidelné détsky 1ékar (viz tab 2) na Guthriho test (obr 2 ) a spolu s zddankou
jej predava rodicim k odeslani do laboratofe metabolického pracovisté, kde ho vyhodnocuji.
Cetnost odbéri je zavisla na véku ditéte a na vysledcich. P¥i zvysené hlading uréuje 1ékaf

metabolického pracovisté naslednou Gpravu dietniho rozpisu a datum nového odbéru.
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Klinické sledovani na metabolickych pracovistich se provadi dle véku (viz tab 3). Lékar

metabolického pracovisté zjisSt'uje hmotnost, vysku, celkovy zdravotni stav a psychologicky

vyvoj. Kompletni vySetfeni ( aminokyseliny, mineraly, vitaminy, stopové prvky, krevni obraz,

metabolismus fosforu a vapniku, mastné kyseliny ) ( Fernandes, Saudubray, Berghe, 2008).

Tab 1 Optimalni koncentrace PHE v krvi ( mg/dl ) u pacientti s PKU a HPA v Ceské

republice, podle metabolickych pracovist’

mg/dl 0-1 rok 1-3 roky |4-6 let 6-10let | 10-151et |15-18let |nad 18let

FNKV 2-4 2-6 2-6 2-6 2-10 2-10 2-15

VFN 1,7-4 1,7-4 1,7-6 2-8 2-10 2-15 2-15

FN Bmo |2-4 2-4 2-4 2-4 2-10 2-10 2-15
(max.6) |(max.6) |(max.6) |(max.6)

( Puda, Lhotakova, Samkova, 2012 ).

2.10.1 ZvySena koncentrace fenylalaninu v krvi a jeji dopady

,, Pres veskerou snahu rodicu a pozdéji samotnych pacientii o udrzeni bezpecné hladiny
fenylalaninu, dochdzi opakované k jejim vzestupum jednak zpiisobenym katabolizmem
organizmu napr. béhem infektu, dietnimi nechtéenymi omyly ¢i umyslnymi chybami. Nevidame
Jiz klinickeé symptomy plné vyjadrené nelécené fenylketonurie, ale u nékterych pacientii se
objevuji mirnéjsi priznaky postizeni nervového systému, poruchy kognitivnich funkci nebo
zmeny psychiky *“ ( www.espku.cz).

Pticiny zvySené koncentrace PHE v krvi mohou byt rizné. Nejcastéjsim diivodem je
nedodrzovani diety, piijem vétsiho mnozstvi fenylalaninu. Dale nemoc, rist zubi,
nepravidelné stravovani, dlouhodobé hladovéni ( Komarkova, Hejecmanova, 2004 ).

V piipad€ nemoci, zvysené teploty, riistu zubt se jedna o kratkodobé zvySené hladiny, které se
upravuji s ustupem nemoci (Komarkova, Hejcmanova, 2004). ,, Metabolicky stres vede k
rozpadu bilkovin viastniho téla, které obsahuji fenylalanin, takze hladina fenylalaninu v krvi
se zvysi “ ( Prochazkova, 2005, s. 21). ,, K vzestupu dochazi pri horecce vzdy, i kdyz prijem
fenylalaninu ve straveé je v té dobé velmi nizky nebo zadny. Jakmile teplota poklesne a nemoc

ustoupi, obnovuje se piivodni stav a hladina fenylalaninu se vraci k hodnotam, jaké byly pri
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normalnim zdravi, v dobé pred zacdatkem nemoci ( Komarkova, Hejcmanova, 2004, s. 43).

., Wsoke mnozstvi PHE v krvi zpiisobuje naladovost, neobratnost v mysleni, poruchy paméti a
soustiedeni. To miize zpiisobit potize s ucenim a v praci“ (Prochazkova, 2005, s. 16).

., Nedodrzovani diety u déti s PKU je spojeno drive nebo pozdéji s velkymi zdravotnimi
komplikacemi, jakymi jsou porucha koncentrace a pozornosti, syndrom ADHD,
nesoustredenost a agresivita “( Puda, Lhotdkova, Samkova, 2012, s. 12).

., V dospélosti nedodrzovani diety ¢i jeji predcasné ukonceni v dospélém véku je spojeno se
zdravotnimi komplikacemi, jako jsou izkostné poruchy, migrény, poruchy spanku, Parkinson
like syndrom a pyromanie. Miize se objevit téz castéjsi vyskyt astmatu, ekzému, poruch
metabolismu tukii spojenych s obezitou nebo naopak s hubnutim, Fidnuti kosti a u muzii i

impotence “ ( Puda, Lhotakova, Samkova, 2012, s. 12).

Tab 2 Doporucené intervaly kontrolnich odbérti na Guthriho test

0-1rok 1 - 2x tydné
1-3roky |1xza?2 tydny
3-10let |1xza?2-4tydny

10-151et |1x za mésic

nad 151et |1xzal -3 mésice

( Komarkova, Hejcmanova, 2004 )
Obr 2 Guthriho test
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Tab 3 Klinické sledovani pacientli s PKU

VéEk pacienta Klinické sledovani
0 — 3 roky Kazdé 3 mésice
4-06let Kazdé 3 — 6 mésicu
7-9 let Kazdych 6 mésict
10— 15 let Kazdych 6 mésict
Adolescenti / dospéli Ix ro¢né

( Fernandes, Saudubray, Berghe, 2008 ).

2.10.2 Nizkobilkovinna dieta

Zatim jedinou moznosti, jak uspéSné 1€€it, je zalozena Etyfech zdkladnich principech

¢ Vylouceni potravin s vysokym obsahem fenylalaninu

¢ Pfijem vypocteného mnozstvi vybranych pfirozenych nebo specialn€ vyrobenych
potravin se stfednim obsahem fenylalaninu

e Zafazovani potravin s nulovym nebo velmi nizkym obsahem fenylalaninu

e Pfijem vypocteného mnozstvi dietniho 1€¢ebného ptipravku, tak aby byl zajistén denni

ptijem bilkovin v daném véku umoziujici normalni riist a vyvoj

Z jidelnicku fenylketonuriki je tedy nutné vyloucit potraviny bohaté na bilkoviny (Puda,

Lhotakova, Samkova, 2012 ).

Zakazané potraviny

* maso a masné vyrobky , ryby, sojové maso,
* mléko a mlécné vyrobky,

* obilniny a obilniné vyrobky,

* mouku a pekarenské vyrobky,

e téstoviny,

* vejce,

* lusténiny,

* semena,

* ofechy,
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* potraviny obsahujici predchézejici suroviny,
* cokolada, opatky, zdkusky,

* napoje, zvykacky obsahujici umélé sladidlo aspartam,

Potraviny povolené v omezeném mnozstvi, dle denni tolerance

e brambory (pfisné¢ omezené)
* ryZi (pfisné omezené)
* ovoce

e zeleninu

Povolené potraviny s velmi nizkym obsahem fenylalaninu

e med
e cukr
* olej, um¢lé tuky, sadlo, maslo

* ngkteré cukrovinky — tvrdé bonbdny, lipo, lizatka, ovocné vodové nanuky

V piipadé€ béznych potravin mize fenylketonurik jist bez omezeni pouze cukr a olej, tyto
potraviny neobsahuji PHE.
Dale tuky a nékteré cukrovinky, kde je obsah PHE minimalni.

»Vzhledem k tomu, Ze pacienti s fenylketonurii se v ramci diety vyhybaji béznym potravinam,
je jejich strava chuda na nékteré vitaminy a mineralni latky.

Nejcastejsi deficity jsou nedostatek vitaminu A, B6 a B72, dale nedostatek mineralnich latek
jako vapnik, zinek, Zelezo, jod a selen. S téemito deficity miize souviset vetsi riziko anémii a
osteomalacie nebo osteoporozy. Nemocni fenylketonurii by méli dostavat uvedené vitaminy a

mineralni latky ve formé suplementii* (www.vyzivaspol.cz).

2.10.3 Aspartam

Uméla sladidla jsou stale vice vyuzivana pti vyrobé potravin, v nichZ nahrazuji cukr. Je to z

ekonomického hlediska vyhodné&jsi pro vyrobce ndpojti a cukrovinek ( Manikova, 2011) .
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,,Oznacent ,,neni vhodné pro fenylketonuriky *“ nebo ,, obsahuje zdroj fenylalaninu *“ miizeme
nalézt na obalech vyrobkii obsahujicich sladidlo aspartam, ktery se v prubéhu traveni
rozkladad na 2 aminokyseliny a metanol (priblizne 50% fenylalaninu, 40% kyseliny

asparagové a 10% metanolu)““ ( www.vyzivaspol.cz). Proto je povazovan za nevhodny

pti diet¢ PKU. Népoje, které jsou slazené aspartamem se vylucuji uplné. Urcity problém
nastava v ptipad¢ obsahu aspartamu v lécich, tabletach i sirupech a détskych vitaminech.

Byva oznacovan jako E 951, Nutrasweet (Komarkova, Hejcmanova, 2004) .

2.10.4 Nizkobilkovinné potraviny

Tvofti zéklad stravy pacienta s PKU. Jsou nenahraditelné. Jejich nabidka je v dnesni dob& na
dobré urovni. BohuZzel nejsou dostupné v bézné obchodni siti. Vzhledem k poctu pacientti
jsou v Ceské republice pouze dvé specializované kamenné prodejny. Nékteré potraviny lze
zakoupit v prodejnach se zdravou vyzivou ( viz ptiloha 9 ) ¢i 1ékarnach ( ptiloha 5 ).
VétSinou po domluvé. Déle 1ze potraviny objednéavat prostiednictvim internetu asi u Sesti
prodejci v Ceské republice & ze zahraniéi ( viz piiloha 6) ( Puda, Lhotakové, Samkova,

2012).

Nizkobilkovinné potraviny: NB mouka, strouhanka, chléb, rohliky, housky, kolace, ndhrada

mléka, ryze, téstoviny, vaje¢nd nadhrazka, susenky, piskoty, cokolada, corn flakes, krupice,
wafle, parky, syry, zmrzlinové kornoutky, listové tésto, chipsy, slané tycinky apod.
Je vSak nutno podotknout, Ze nizkobilkovinné potraviny jsou v porovnani s béznymi

potravinami mnohem drazsi ( viztab4 ).

Tab 4 Porovnani cen nizkobilkovinnych a béZznych potravin

Druh potraviny Cena nizkobilkovinné Cena bézné potraviny v K¢
potraviny v K¢

Mouka 1 kg 118 15

Ryze 400 g 153 25

Chléb 350 g 63 17

Bagetky 240 g (3 ks ) 56 20

Spagety 250 g 81 17
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Kornoutky na zmrzlinu 7 ks |87 20
Strouhanka 400 g 66 25
Parky 204 g (6 ks ) 200 25
Piskoty 125 g 66 15
Kocici jazycky 100 g 95 25
Slané tyCinky 70 g 57 10
Luncheon Meat 195 g 150 25

( www.vltava2000.cz )

Prestoze maji tyto potraviny nizky obsah bilkovin resp. fenylalaninu, nelze je podavat v
jakémkoliv mnozstvi, musi byt pfesné vazeny, prepocitan obsah PHE a dodrzovana denni

tolerance ( vlastni zdroj).

2.10.5 Dietni 1é¢ebné pripravky

Zajisténi denni potieby bilkovin neni u pacientli s PKU moZné vzhledem k jejich vyraznému
omezeni v piijmu pfirozenych bilkovin z bézné stravy. Proto je nezbytné zavést do jejich
jidelnic¢ku bilkoviny bez PHE v jiné formé&. To je moZné pomoci dietnich lé€ebnych
ptipravki pro 1écbu PKU. Pacienti uzivaji uméle vytvorené smési aminokyselin bez
fenylalaninu, nazyvané téZ aminokyselinové preparaty. Dle legislativy potraviny pro zvlastni
l1écebné ucely, které jsou obohaceny o stopové prvky, ionty, mineraly a vitaminy, a to vzdy v
zéavislosti na véku a hmotnosti 1é€eného pacienta ( Komarkova, Hejcmanova, 2004 ).

., Aminokyselinové preparaty jsou hlavnim zdrojem bilkovin ve vyzive cloveka s PKU. Od
prirozenych bilkovin se svym charakterem lisi. V' molekulach prirozenych bilkovin jsou
pritomny vSechny aminokyseliny, navzdjem jsou spojené chemickymi vazbami a v priitbéhu
traveni v zazivacim traktu se postupné z vazeb oddeluji a vstiebavaji do krve. V dietnich
lécebnych pripravcich jsou pritomny vSechny aminokyseliny mimo PHE, jsou zde pritomny
samostatné, nejsou spojeny chemickymi vazbami. Pri traveni tim odpada proces postupného
velmi rychle vstrebavaji do krve ,, (Komarkova, Hejcmanova, 2004,s. 17 ) .

Aby organizmus dokazal smysluplné vyuZit takto ptijaté bilkoviny, je tieba podavat dietni
ptipravky nejpozdéji cca 10 — 20 minut po jidle, télo potfebuje zdroj energie. Uzivani

dietnich piipravkd musi byt pravidelené a rozdéleno do 3 — 5 davek ( Manikova, 2011 ) .
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Na trhu existuje nékolik druhii dietnich 1é€ebnych ptipravki. Klasické zakladni ptipravky
(viz obr 3 ) a davkované ptipravky ( viz obr 5) . Jsou rozdélené podle véku, aby odpovidaly

vyzivovym hodnotam.

1. Klasické ptipravky

Jsou sypké smési aminokyselin, obohacené o vitaminy, mineraly a stopové prvky. Tyto
piipravky jsou v plechovkach a vzdy bez ptichuté. Pfed konzumaci je nutné odvazené
mnozstvi rozpustit ve vhodném mnozstvi vody ¢€i jiné tekutiny. ,, Sprdvné redéni dietnich
pripravkii rozhoduje o jejich snasenlivosti a stravitelnosti*“ ( Komarkova, Hejcmanova, 2004,
s. 17) . Pfi malém mnozstvi vody ma piipravek vysokou osmolalitu a nadmérné zatézuje
zaludek, mize zplisobovat nevolnost. Navod na fedéni je uvadén pouze u ptipravki pro
nejmensi déti, u starSich se doporucuje pouzivat fedéni 120 — 150 ml vody na 10 g ptipravku.
K rozmichévani se pouzivaji shakery. Vin¢ a chut’ dietnich ptipravki je velmi specificka,
nevabna ( Komarkova, Hejcmanova, 2004 ) .

2. Davkované pripravky

Jsou jiz hotové, odvazené, sypké nebo tekuté smési aminokyselin obohacené o vitaminy,
minerdly a stopové prvky. Ptipravky jsou ochucené ( jahoda, lesni smés, pomeranc, ¢okolada )
. Davkované ptipravky ( viz obr 3) se nepodavaji v kojeneckém a batolecim véku. Davkované
piipravky existuji i ve formé gelu, ty¢inek.

V soucasné dobé jsou na trhu dva vyrobci. Milupa — Némecko ( viz obr 4) a SHS - Velka
Britanie jejihZ prodejcem v Ceské republice je Nutricia. Nové ptipravky vyrabi Nestlé —

Vitaflo ( viz obr 6) ( www.pku-dieta.cz ).
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Obr 3 Klasicky dietni piipravek SHS Obr 4 Klasicky dietni ptipravek Milupa

(www.pku-dieta.cz) (www.pku-dieta.cz)

Obr 5 Davkovany tekuty dietni piipravek Obr 6 Davkovany dietni piipravek

ve form¢ gelu — Vitaflo

*

.
ooy xoay

y

(www.pku-dieta.cz) (www.pku-dieta.cz)

33


http://www.pku-dieta.cz/
http://www.pku-dieta.cz/

Dietni 1é¢ebné piipravky jsou vydavany v I€karnach pii metabolickych pracovistich na
zéklad¢ pisemného doporuceni od 1ékare, ve stanoveném mnozstvi. Pfipravky jsou hrazeny
z vetejného zdravotniho pojisténi a z ekonomickych divodu lze poskytnout pacientovi pouze
30 % mnozstvi v davkovanych ptipravcich a zbytek potfebného mnozstvi v klasickych

ptipravcich.

Moznym doplikem dietni 1écby fenylketonurie je podavani sapropterinu (kofaktor
fenylalaninhydroxyldzy, BH4 ). Je ur¢en pouze pro pacienty, u kterych se zat€Zovym testem
s fenylalaninem zjisti responzivita ( pokles hladiny PHE v krvi ) na BH4. Tato 1é¢ba neni
schopna nizkobilkovinnou dietu nahradit, mize ji vSak zmirnit. V souc¢asné¢ dob¢ neni

schvalena uhrada z vetejného zdravotniho pojisténi. ( Puda, Lhotdkova, Samkova, 2012 ) .

2.10.6 Dostatek energie

Bilkoviny, tuky a sacharidy jsou pro organismus zdrojem energie. Energetické zdroje vyuziva
organismus ¢lovéka jednak k udrzeni zdkladnich metabolickych procest, ale dale i k vlastni

aktivité, u déti k ristu, apod. ( Blattna, Dostalova, Perlin, 2005).

Energii ziskdvame
*  55-75% ze sacharidl
*  30% z tuki
* 15-20% z bilkovin

U jedinci s PKU je asi 80% z celkového mnoZstvi potiebnych bilkovin dodavanych v dietnich

ptipravcich ( potravin pro zvlastni lékaiské ucely) ( Manikova, 2011) .

., Udrzeni spravného prijmu energie je u déti s fenylketonurii zvlasté dilezité. Jestlize nemad
dostatecny prijem energie, nedokdze idedlnim zpiisobem vyuzivat prijimané aminokyseliny z
dietnich lécebnych pripravkii a souc¢asné neni schopné udrzet si stabilni nizkou hladinu
fenylalaninu v krvi* ( Komarkova, Hejcmanova, 2004, s. 24) .

V dobé nedostatecného energetického piijmu zacne organizmus Cerpat z vnitinich zasob
véetné svalové hmoty. Prave svaly jsou velkym zdrojem fenylalaninu, proto jeho hladina
zacne v krvi vyrazné stoupat. Pravidelny stravovaci rezim vcetné snidan¢ a dopoledni svaciny
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bohaté na sacharidové vyrobky, jsou nutné k zajiSténi energetickych potreb (Manikova, 2011).
Komarkova, Hejecmanova ( 2004, s. 24 ) dale uvadi: ,, Dostatecny prijem energie a s nim
souvisejici pocit sytosti md i dulezity psychologicky vyznam. Dité, které md pocit hladu, je ve
vetsim pokusSeni, aby si vzalo potraviny, které mad na dosah a porusilo lécebny reZim. Pocit
sytosti Ize ziskat a co nejdéle udrzet kdyz je soucasti kazdé porce stravy sacharidovy vyrobek
(NB chléb a pecivo, téstoviny apod.). Sestavovani jidelnicku a priprava stravy pro dite s PKU
vyzaduje, aby byl planovan alespon den predem, aby vyhovoval obsahem PHE, aby dité
zaroven zasytil a byl i dostatecné zajmavy a pestry “.

Potravinova pyramida pro potieby PKU diety (viz obr 7) ukazuje, jaké by mélo byt
zastoupeni jednotlivych vyzivovych slozek v kazdodennim jidelnicku.,, Nejcasteji by mely byt
podavany potraviny, které jsou v zdklade pyramidy, smérem vzhiiru ve vyssich vrstvach jsou
uvedeny ty, které by se mely v jidelnicku objevovat méne casto“ ( Komarkova, Hejcmanova,

2004, str. 25).

Obr 7 Potravinova pyramida pii PKU

Jednoduché cukry, cukrovinky,
tuky zafazovat v pfiméfeném
mnoZzstvi jako doplnék
energetického piijmu

Potravinova pyramida
pri fenylketornurii

Brambory, ryZe zarazovat
1porci denné, chipsy jen
v omezeném mnozstvi.

Ovoce, zelenina
zarazovat
minimalné
3x denné

Sacharidova
strava —
minimalné
5x denné

( Komarkova, Hejcmanova, 2004).
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2.11. Pocitani diety podle dietniho rozpisu

Dietni rozpis s hodnotou denni tolerance a mnozstvi aminokyselinovych preparati urcuje
l1ékatr metabolického pracovisté podle veku, pohlavi a t€¢lesné hmotnosti pacienta.

Pro udrZovani hladiny fenylalaninu v doporuc¢eném rozmezi je nutné striktné dietni rozpis
dodrzovat. Denni tolerance je stanovena v mg fenylalaninu. Na zéklad¢ tolerance se
piipravuje strava, vSechny potraviny musi byt pfesné vazeny a prepocitadvany na PHE.
Nezbytnymi pomtickami jsou tedy dietni vaha, kalkulacka, diaf ¢i seSit a potravinové tabulky.
V roce 2012 vydalo Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP nové potravinové tabulky, které

svym ¢lentim poskytuje bezplatn€. Zde je uveden obsah fenylalaninu na zéklad¢ analyzy

potravin ( viz tab 5). Na internetu 1ze obsah PHE najit na strdnkach www.czfcdb.cz. ( Puda,

Lhotakova, Samkova, 2012).

Tab 5 Obsah fenylalaninu v nékterych analyzovanych potravinach

Druh potraviny Obsah PHE ve 100 g | Druh potraviny Obsah PHE ve 100 g
Cokolada hot. Nestlé | 165 mg Okurek salatovy 14 mg

Kufte 852 mg Maliny 49 mg

Chléb NB 12 mg Banan 44 mg

Cocka 1261 mg Jablka 11 mg

Tvaroh tu¢ny 580 mg Paprika 53 mg

NB mouka 3 mg Rajcata 30 mg

Bilek 670 mg NB ¢okolada primér. |52 mg

Hrasek zeleny 400 mg Ryze 115 mg

Brambory primeér. 101 mg NB ryze 20 mg

(Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP, 2012)

Z tab 8 je ziejmé, ze obsah PHE v ovoci a zelenin¢ se vyrazné lisi podle druhu, proto je

mozné nékteré druhy podavat jen v malém mnoZzstvi, pfisné omezeni plati 1 u brambor a ryze.

36


http://www.czfcdb.cz/

Ptiklad dietniho rozpisu

chlapec 5 let — hmotnost — 25 kg — dg. PKU — denni tolerance — 320,1 mg PHE
dietni lécebné pripravky : 40 g PKU Prima II + 40 g PKU Mix II

V piipadé, Ze by chlapec snédl 150g brambor + 30g hraSku + 100g bananu + 50g jablka

vycCerpal by tak celou denni toleranci PHE ( vlastni zdroj).
Je tedy zfejmé, ze bez nizkobilkovinnych potravin lidé s PKU byt nemohou a diisledné

planovani skladby jidelnicku je nezbytné.

¢ Vypocet obsahu fenylalaninu u potravin, kde neni zjiStén obsah PHE.

Vypocet mizeme orientacné provést podle mnozstvi a druhu bilkoviny. Nejprve zjistime
kolik grami bilkovin vyrobek obsahuje a zjistény obsah nasobime druhem potraviny

(viztab6).

Tab 6 Tabulka primérného obsahu fenylalaninu v rznych druzich potravin

Potravina Primérny obsah PHE v 1g bilkoviny
Cerstva zelenina 35
Cerstvé ovoce 27
Cerstvé houby 29
Brambory a vyrobky z nich 49
MIéko a mlécné vyrobky 51
Pecivo 58
Vepitové maso 44
Cukrovinky, ¢okolada, suSenky 50

(Puda, Lhotakova, Samkova, 2012 )

e Vypocet obsahu fenylalaninu v analyzovanvych potravinach

Pii vypoctu obsahu PHE v potravinach zjistime hmotnost potraviny v gramech. Zjisténou
hmotnost vynasobime obsahem PHE, ktery jsme nalezli v potravinovych tabulkach ¢i jiném

informacnim zdroji.

37



Priklad:

Vypocet PHE ve 150 g bananu ( ¢ista vaha, bez slupky )

zjisténa hodnota : 100 g bananu obsahuje 44 mg PHE

vypocet : 150 g bananu: ( 150 x 44 ) : 100 = 6600 : 100 = 66 mg PHE

vysledek: 150 g bananu obsahuje 66 mg PHE

Kdyz podavame ovoce celé ( s peckou) , nesmime zapomenout odvazit pecku, abychom
ziskali ¢istou vahu a s tim piesny piijem fenylalaninu.Takto musime postupovat i pokud
podavame sojovy, ryzovy jogurt ¢i presnidavku, odpocitat vahu kelimku ¢i skleni¢ky pro

zjisténi vahy a nasledny prepocet na PHE.

* Vypodet obsahu fenylalaninu v jidlech

Vypocet provedeme u kazdé potraviny, poté seéteme. Celkové mnozstvi PHE odpovida

uvarené hmotnosti jidla, proto je nutné jidlo po uvareni zvazit.

Priklad:

Zeleninova smés

15 g oleje = 0 mg PHE

20 g porku=(20x 63 ): 100 = 12,6 PHE ( potrav. tab. 100 g =63 mg PHE )

25g rajéat=(25x30): 100 = 7,5 mg PHE ( potrav. tab. 100 g =30 mg PHE )

30 g papriky = (30 x 54 ) : 100 = 16,2 mg PHE ( potrav.tab 100 g = 54 mg PHE )

1 g slad. pap. (koteni) (1 x 705 ) : 100 =7, 05 mg PHE ( potrav. tab. 100 g = 705 mg PHE )
8 g Skrobu (Gustin ) ( 8 x 18) : 100 = 1,44 mg PHE ( potrav. tab. 100 g = 18 mg PHE )
voda a sul PHE neobsahuji

celkem obsah PHE = 44, 79 mg

Uvarena zeleninova smés ma hmotnost 50 g, coz odpovida 44, 79 mg PHE

Pokud naservirujeme jen 30 g smési = ( 30 x 44,79 ) : 50 = 26,87 mg PHE

Téstoviny

Véazime v suchém stavu, obsah PHE v suchém stavu odpovida obsahu PHE uvatfenych
téstovin, 1 kdyz se jejich hmotnost zméni. Je nutné vzdy a vSe vazit.

50 g syrovych téstovin = ( 50 x 10, 6 ) : 100 = 5,3 mg PHE ( obsah PHE uveden na NB
vyrobku )
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Hmotnost uvatenych je 110 g, coz odpovida obsahu PHE 5,3 mg.

Zeleninu vazime vzdy v syrovém stavu, ale brambory ve stavu uvafeném, totéZz plati pro ryzi.
Zadouci je, aby pacienti piipravené porce stravy dojidali. Pokud se tak nestane, je ticba
zbylou stravu odvazit a propocitat, kolik PHE nebylo pozifeno a nahradit mnozstvi PHE jinou

stravou.

e Zpusob vvpoétu povoleného mnoZzstvi potravin

N¢kdy zname mnozstvi PHE, které jeSté mlze pacient snist, a nezname k nému mnozstvi
potravin, které ho pokryje. Povolené mnozstvi pfislusné potraviny mizeme vypocitat tak, ze
povolené mnozstvi PHE podélime hodnotou PHE v potraving, kterou jsme si vybrali a

vynasobime stem.

Priklad:

Vypocet mnoZzstvi hroznového vina v pripadé, Ze musi byt prijato 34 mg PHE
Zjisténa hodnota : 100 g hroznového vina obsahuje 17 mg PHE

Vypocet: (34:17)x100= 200 g

Vysledek: pokud miZe snist 34 mg PHE, odpovidd mnozstvi PHE 200 g hroznového vina.

2.11.1 Vareni pri nizkobilkovinné dieté

Vézeni vSech potravin a jejich ptepocitdvani obsahu PHE se zda ze zacatku velmi slozité.

Jako vsude, i tu plati heslo: ,,Cvic¢eni d¢€la mistra® (Manikova, 2011). Dieta vyzaduje

vvvvvv

= Planovani
= Nakup

=  Pfiprava stravy

Naplanovanim si jidelniho listku na né¢kolik dni doptedu i pfedbéznym piepoctem PHE,
pfedchazime vzniku situace, kdy nevime, co rychle uvaftit. Nakup nizkobilkovinnych potravin
je nutné vzhledem k jejich slozité dostupnosti planovat dosti dopiedu, abychom méli
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dostate¢né zasoby doma a nevznikaly stresové situace, kdy dojde k vypadku dodavky ¢i
jinému problému. Nejvétsi pozornost je tieba vénovat samotné ptiprave stravy. Velkym
pomocnikem v zacatcich vateni jsou recepty, které zpracoval a vyzkousel nékdo jiny ( Puda,
Lhotakova, Samkova, 2012).

., Myslenku vytvorit kucharku pro nemocné fenylketonurii je tak stara, jak dlouha je tradice
léchy této poruchy u nas “ (Komarkova, Naglova, Hejcmanova, 1996, s.9).

Prvni népady, jak udélat jidelni¢ek déti s PKU bohatsi, zajimavéjsi a chutnéjsi pochazeji z
roku 1970. Vznikaly tehdy prvni sbirky receptli doplnéné praktickymi navody. U nés prvni
systematicky a odborné propracovana kuchatka pro fenylketonurky vznikla v roce 1996

z iniciativy dietni sestry, 1¢kare, matky ditéte 1 zastupcl zainteresované vefejnosti.
Obsahovala recepty, potravinové tabulky, navrhy jidelni¢kt a obrazky ptipravenych jidel.
( Komarkova, Naglova, Hejecmanova, 1996, s. 9 ) a dale uvadi ,, Kazdy z receptut byl pred

zarazenim do knihy znovu vyzkousen .

e Vaiime zdravé a chutné pro fenylketonuriky I ( prvni kuchatka 1996)
* Vafime zdravé a chutné pro fenylketonuriky II (viz piiloha 9)

* recepty v Casopise Metabolik (vydava Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP )

Postupem casu, kdy rodice ziskavaji praxi pii vareni, upousteji od receptli a oddavaji se
fantazii. JelikoZ nizkobilkovinna jidla jsou chudé a jednotvarnd, snaZzi se je vylepsit. I kdyz je
v dnesni dobé velky vybér nizkobilkovinnych potravin, jejich cena je velmi vysoka, a proto
rodiny nakupuji jen ty zékladni.

Pro dit¢ je dulezité, jak jidlo vypada, ji nejdiive o¢ima. Hezky nazdobené¢ talife maji velmi

pozitivni u¢inky na pfijimani diety.
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2.12 Zahajeni 1é¢by

Zahajeni 1écby nastava ihned po stanoveni diagnézy na metabolickém pracovisti. ,, Nejprve je
treba co nejrychleji snizit hladinu PHE v krvi. Rychlé odstranéni PHE z organizmu nekterym
z lékarskych zakrokii neni mozné, je treba, aby ho dité zpracovalo samostatné. K tomu
potrebuje cas a spravnou vyzZivu “ ( Komarkova, Hejcmanova, 2004, s. 20). To znamena,
okamzité pferuseni piijmu normalni stravy, tedy matetského mléka ¢i jeho néhrady, ditéti je
podavan specialni dietni 1éCebny piipravek pro kojence (smés aminokyselin bez PHE), ktery
obsahuje vSechny Ziviny kromé PHE. Obsahuje nenasycené mastné kyseliny s dlouhym
fetézcem. ,, Ty jsou diilezité pro vyvoj mozku, nervového systému a videni. Malé dité neni
schopno produkovat tyto tuky v dostatecném mnozstvi. Po narozeni je prijima materskym
mlékem “ ( Prochazkova, 2005, s. 2). Dit¢ mize poziit mnozstvi dietniho pfipravku pro
kojence dle chuti, v pravidelnych 3hodinovych intervalech.

Dietni 1é¢ebny piipravek je matce predavan jiz pripraven v tekutém stavu, jeho piiprava je
zajistovana v kuchyni metabolického pracovisté, dle ptesného rozpisu stanoveného l1ékafem.
Kazdy den je dit¢ vySetfovano pediatrem, jsou mu odebirany vzorky krve pro sledovani
hladiny PHE. Dité je podrobeno v priibéhu a zavéru hospitalizace neurologickému vySetieni.
Béhem hospitalizace je matka seznamovéna s informacemi tykajicich se PKU ( podstata
onemocnéni, dédi¢nost a prognodza, dopady pii nedodrzovani diety a s tim spojené vysoké
hladiny PHE, pfipravou preparatl, oSetfujicim lékafem a nutri¢nim poradcem.

Jelikoz dit€ nema ptisun fenylalaninu, hladina v jeho krvi klesd. V moment¢, kdy klesne

do 1écebného rozmezi, zacne byt ptidavano do stravy piesné mnozstvi PHE, piepocitaného na
mnozstvi matetského mléka ¢i jeho nahrady, presné podle pokynti 1€kate, aby nedoslo k
opétovnému zvyseni hladiny PHE nad optimalni koncentraci. Vzhledem k tomu, ze

u kojeného ditéte neni mozné odmétit mnozstvi mléka , které vypilo, je takto Zivené dité
pted kazdym kojenim vazeno a po krmeni pievazeno, aby bylo zfejmé kolik mléka vypilo.
Coz ¢ini rozdil hmotnosti pfed a po krmeni.V mnoha ptipadech se stava, Ze matka ma
nedostatek mléka, a protoze je velmi dulezité, aby dité ptijalo 1€kafem stanovené mnozstvi
PHE, byv4 jesté dokrmovano z ldhve kojeneckou stravou ( Nutrilon I, Sunar Baby ).

Nadale se kazdy den sleduji hladiny PHE a zvySuje se po malych davkach piijem ptirozené
stravy, s diilezitosti, aby hladina byla v doporuc¢eném rozmezi 2 - 6 mg/dl, témito kroky se

zjistuje tolerance PHE, coz je mnozstvi, které je kojenec schopen zpracovat, je velmi
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individualni. Nékteré dit€¢ ma béhem 24 hodin 3 davky matefského mléka a 5 davek preparatu,
jiné 4 a 4 davky. Pokud je ovétena stalost hladiny v rozmezi normy, matka je s ditétem asi po
10-ti dnech propusténa domd, s pfesnym rozpisem mnozstvi PHE na den, proskolena a
vybavena kucharkou, brozurami o PKU, Guthriho testem pro nasledny odbér u pediatra v
misté bydlisté a s dohodnutym terminem dalsi navstevy v metabolické ambulanci ( vlastni

zdroje ).
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2.13 Lécba v praxi

Komarkova, Hejcmanova ( 2004, s. 21 ) uvadi: ,, VyzZive kojence je v détském lékarstvi
vénovana velka pozornost. VyzZivova doporuceni radi kojence (a male déti do 3 let )
do skupiny deti, které maji zvlastni vyzivove pozadavky.
VyzZivu kojence lze rozdélit na 2 hlavni obdobi, kterd postupné do sebe prechdazeji*
1. obdobi vyhradn€ mlé¢né vyzivy 0 — 4 ( 6 ) mésicll, na né navazuje
2. obdobi smiSené stravy, kdy je do jidelnicku postupné zatfazovana strava dosp€lych

vhodna pro dite*.

Ptechod na smiSenou stravu je klicovym okamzikem, kdy rodice ditéte s PKU piechazeji
od teoretickych poznatkii o nizkobilkovinné dieté k praktickému vyuziti. Rodi¢e musi byt
radné seznadmeni a proSkoleni v teoretické i praktické pripraveé diety. Podle dietniho rozpisu
musi dodrzovat povolené mnozstvi PHE( viz ptiloha 1).

Timto okamzikem nastava dlouhé obdobi zavislosti ditéte, minimalné v oblasti pfipravovani
stravy, spojené s vdzenim a propocitavanim PHE az do okamziku, kdy je jedinec schopen
alesponi ¢astecné prevzit dietu do svych rukou.

V obdobi smiSené¢ stravy se do jidelni¢ku kojence s PKU postupné zavadi zelenina, ovoce,
brambory, ryZe, maslo a nizkobilkovinna instantni kase. ,, Pokud ma dite prvni mlécné
zoubky, miizeme do stravy zavést nizkobilkovinny chléb nebo piskoty. K pokryti energetické
potrebé slouzi olej, cukr a maltodextrin. Primérené mnozstvi téchto surovin ma kazde dite

uvedeno ve svem dietnim rozpise “ (Prochdzkova, 2005, s. 4).

Ve druhém roce dité prechdzi k dietnimu lé€ebnému piipravku pro starsi déti. Pripravek se
podava uz v presné odvazeném mnozstvi dle dietniho rozpisu. Naroky na jidelnicek se tedy
zvySuji, ptipravek nelze podavat na dosyceni jako u kojeneckych ptipravki. Problém nastava
u prechodu na preparat, znacné se 1i8i svou viini a chuti. Pfipravky pro déti od jednoho roku

maji typicky zapach a chut’ ( www.espku.cz).

., Kazdy pacient s PKU by mél denné zkonzumovat lékarem doporucené mnozstvi dietnich
lécebnych pripravku, protozZe jsou hlavnim zdrojem bilkovin v jejich vyzive “ (Puda,
Lhotakova, Samkova, 2012, s. 10).

43



., Kritériem pro hodnocent spravné vyzivy v détstvi a dospivani je spravnd ristova rychlost,
spravny télesny rozvoj a véasny nastup dospivani. Pri PKU k tomu pristupuje jesté poZzadavek

na udrzovani zZadoucich hladin PHE v krvi* ( Komarkova, Hejcmanova, 2004, s. 24).

I kdyz dietni 1é¢ba je celozivotni, ptisnost diety se s vékem méni. Pravé v prvnich letech
zivota, kdy se vyviji mozek a vznikaji mnohocetna vzajemna propojeni mozkovych bunék,
ktera nasledné formuji intelekt jedince, je potfeba dodrzovani diety nejdikladné;si. Na konci
détstvi je vyvoj mozku ukoncen a vyrazné€ klesé i riziko ptimého poSkozeni. Tim se snizuji
naroky na ptisnost v dospé€losti (Michalik a kol., 2012, s. 65).

Potieba celozivotni diety je propagovana od 90.let minulého stoleti, kdy na zaklad¢ studii
bylo prokazano, ze i kdyz vyvoj mozku je ukoncen, normalni funkce centralni nervové
soustavy vyzaduje latky umoznujici pfenos nervového vzruchu po cely zZivot. A déle, ze u
dospélych s PKU, ktefi dietu na prahu dospélosti prerusili méli vyrazné obtize, které
omezovaly jejich kvalitu Zivota. Poruchy koncentrace, zhorSend schopnost uceni, problémy se
studiem, poruchy paméti, Spatna vykonnost v zaméstnani, vztahové problémy.

Dospél¢ pacienty s PKU lze rozdélit do dvou skupin. Prvni skupinu tvofi dospéli, co dietni
1é¢bu dodrzuji a druhou, co nedodrzuji. Jejich volny jidelnicek, ¢i dokonce bézna strava,
zpusobuje vysoké hladiny PHE, majici negativni vliv na jejich nervovou soustavu.Trpi
nedostkem vitaminu B12, jodu, vapniku a dalSich stopovych prvki, z tohoto vyplyvaji

vyzivové deficity a zdravotni problémy( Puda, Lhotdkova, Samkova, 2012).

Velmi striktni dodrzovani diety se vyzaduje u Zen s PKU, které jsou t€¢hotné i se teprve

chystaji ot¢hotnét. Nedodrzovani diety je spojeno se syndromem maternalni fenylketonurie.
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2.14 Syndrom maternalni fenylketonurie

., Syndromem maternalni fenylketonurie nazyvame stav, pri kterém dochazi v diisledku
vysokych hladin PHE v krvi matky k poskozeni plodu v dobé jeho vyvoje v déloze. U takto
narozenych deti se v 92 % objevuje mentalni retardace, v 73 % mikrocefdlie, ve 40 % nizka
porodni hmotnost a ve 12 — 15 % vrozené vyvojové vady *“ (Puda, Lhotakova, Samkova, 2012).
a dale Prochazkova (2011, s. 2) ,, riziko spontanniho potratu a predcasného porodu, tvarovou
dysmorfii a tzv. ADHD syndrom. Dité byva agresivni, neposedi a nekontroluje svoje
impulzivni chovani. V soucasné dobé se predpoklada, zZe fenylalanin poskozuje plod
podobnym zpiisobem jako alkohol .

Syndromu lze ptedejit planovanim téhotenstvi. 3 — 6 mésict pied planovanym téhotenstvim
musi tyto zeny zacit dodrzovat ptisnou nizkobilkovinnou dietu, kterd zajisti hladinu PHE

v rozmezi 2 — 4 mg/dl ,potfebné bilkoviny jsou dopliiovany dietnimi preparaty pro dosp€lé.
Jakmile je zaruCena stalost hladiny, je povoleno Zené otéhotnét. Nizké hladiny se udrzuji v
prabéhu celého te¢hotenstvi az do porodu. Denni piijem bilkovin, minerald, stopovych prvki a
vitamint je dopliiovan dietnimi Ié¢ebnymi preparaty pro t€hotné. Cilem 1écby je udrzet
hladinu v potfebném rozmezi, ale také zajistit vyzivu, kterd umozni spravny rist a vyvoj
plodu, protoze i mirn€ zvysSend hladina PHE v krvi t€hotné zeny vyrazné zvysuje riziko
postiZzeni plodu psychomotorickou a riistovou retardaci, mikrocefalii, vyvojovymi vrozenymi
vadami, hlavné srdce. ,, Toto nebezpeci je obzvlasté vysoké v prvnich trech mesicich gravidity.
Transportni systém v placenté zvysuje hladinu fenylalaninu v krvi ditéte az na dvojnasobek ve
srovnani s hladinou PHE matky “ (Puda, Lhotdkova, Samkova, 2012, s. 13 ).

Téhotné zeny s PKU se musi podrobovat prohlidkam u gynekologa a musi byt pod stalou
kontrolou matabolického pracovisté. Hladiny PHE jsou monitorovany kazdy tyden a kontroly
na metabolickych pracovistich probihaji asi po 2 mésicich. Po porodu Zena piechazi zpét na
volnéjsi dietu a v ptipadé, ze dité netrpi PKU, mize ho normalné kojit.

Zadouci je, aby pied planovanym thotenstvi bylo provedeno genetické poradenstvi.Vysetieni
budouciho otce, kdy se vylouci ¢i potvrdi nosic¢stvi PKU genu.

U pacientli s PKU je rozhodujici, zda jejich partner je ¢i neni pfenaseCem genu pro PKU.
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V ptipadé, ze:
1. Matka i otec maji PKU — vSechny déti budou mit PKU
2. Matka ma PKU a otec je zdravy ( plati i naopak) — déti budou prenaseci genu PKU
3. Matka ma PKU a otec je prenasec ( plati i naopak ) — déti budou pienaseci nebo budou

mit PKU, moznost 50 : 50
V dobé¢ t€hotenstvi Ize provést prenatalni diagnostiku. Biopsii choriovych klka, ve 12. - 14.

tydnu té¢hotenstvi nebo odbér plodové vody, v 16. - 18. tydnu te¢hotenstvi a zjistit tak, zda
nenarozené dité trpi PKU ( Novotny, Adam, Adamova, 2011).
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2.15 Rodina a dité s fenylketonurii

Fenylketonurie patfi mezi chronické onemocnéni omezujici normalni zptisob Zivota. Neni
doprovazena bolestmi a jinymi ndpadnymi obtizemi. Vyzaduje vSak omezeni aktivit,
nizkobilkovinnou dietu, dodrZzovani lé¢ebnych postupt a pravidelné vySetteni

na metabolickych pracovistich a u pediatra. Dit¢ s PKU muze mit dojem, Ze by vSechno bylo
v poradku, kdyby nebylo omezovéno v jidle a nebylo nuceno k pravidelné konzumaci
aminokyselinovych preparatii. Je nutné, aby dité bylo podle stupné vyspélosti dobie
informovéno o tom, pro¢ jsou dand omezeni nezbytné. Na vSechny otazky je tieba pravdive
odpovidat. Podrobna informovanost o nemoci ditéte samotného je dulezita od predSkolniho
veéku, a to na Grovni a zpuisobem odpovidajicim mentalni arovni ditéte. ,,.Soucasné je treba
usilovat o to, aby dité pres nezbytna opatieni vedlo normalni zivot, popripadeé aby si naslo
vhodnou kompenzaci za nutna omezeni v jiné sfére a zachovalo si dostatek socialnich
kontaktii. PKU nelze povazovat jen za biologickou odchylku, ale nemocny jedinec tim ziskava
i specifickou socialni roli. Podstatnym znakem je priznani urcitych privilegii, ale na druhé
strané to predstavuje ztratu nekterych prav, ktera z PKU vyplyvaji*“ ( Michalik a kol.,2012, s.
65).

Jedinci s PKU maji pon¢kud slozitéjsi zivotni situaci nez jedinci intaktni. ,,Zvlddani tohoto
Zivotniho osudu je provérkou potencidlu cloveka samotného, ale i jeho socialniho okoli*
( Michalik a kol., 2012,s. 65). Disledky onemocnéni ¢asto omezuji jedince i jeho rodinu
v ruznych aktivitach, které jsou spojeny s ocekdvanim radosti a spokojenosti, jako jsou
spoleCenské vazby, partnerské vztahy, sport, kultura, zajmy a zaliby a v neposledni fad¢

vzdélavani (Renotiérova, Ludikova, 2005).

2.15.1 Reakce rodiny na diagnozu

,» Spokojenost, Stésti a zdravi jsou pojmy frekventované uzivané v cetnych pranich, které
rozdavame i dostavame, jsou to hodnoty, o néz intuitivné usilujeme. Snahy o jejich definovani
Jjsou casté, presto nedokonalé, stejné jako usili o jejich naplnéni. Jedna se totiz o dynamické
stavy spojujici psychicke, socidlni a fyzicke struktury osobnosti “(Renotiérova, Ludikova a kol.
, 2005, s. 127).
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,, Ocekavani narozeni ditéte predstavuje pro rodice nadéje pro budoucnost. Pocity mimoradné
radosti, hrdosti, nadéji a planu*“ (Renotiérova, Ludikova a kol. , 2005, s. 149).

Rodice Cerstvé narozeného miminka, prozivaji pocity radosti, Stésti a naplnéni az do
okamziku, kdy je jim sd¢lena skutecnost, ze jejich dité trpi vzacnou dédi¢nou metabolickou
poruchou — fenylketonurii.

Sdéleni diagndzy znamena pro rodice hluboky otfes a vyvolava v rodi¢ich Sok, smutek a
uzkost a vede k rychlému rozvoji obrannych mechanismu. ,, S faktem nemoci se postupné
vyrovnand kazdy z clenii rodiny svym individudlnim zpiisobem, vétsina rodicui ovSem prochadzi
radou stadii emocnich reakci obvykle v uvedeném poradi, i kdyz vzdy individualné riznym
tempem “ (Ri¢an, Krejéifova a kol.,1995, s. 55).

Dilezitym faktorem je zplsob, jakym je odbornikem rodicim sdélena zprava. ,,Prvni
rozhovor je velice emocionalni, intenzivni, méné racionalni, ale presto otevieny. Mél by
stavet dite do pozitivniho a pravdivého svétla, posilit v rodicich nazor, Ze budou schopni
novou situaci zvladnout “ ( Renotiérova, Ludikova a kol. , 2005, s. 129).

., DitleZitou zasadou pro poskytovani informaci je proto dostatek casu na vysvétlovani pri
rozhovoru s rodici a projeveni zdjmu o rodice samé . Reakcim rodicu je treba umet citlive a
takiné naslouchat, 1ékar musi byt pripraven na prudkou emocni reakei* (Ri¢an, Krejéitova a
kol.,1995, s. 56).

Pozitivni sd€leni, Ze v ptipad¢ dodrzovani urcitych rezimovych a l1écebnych opatieni nedoje
k zdvaznym a negativnim projeviim tohoto onemocnéni a dité se bude vyvijet zcela v souladu
s ostatnimi ,, zdravymi‘ vrstevniky, je pro rodi¢e nadéji. Maji osud svého ditéte pevné

ve svych rukou, mohou ho ovlivnit. I pfes tuto pozitivni zpravu hledaji odpovédi na otazky:
Jak se s tim vyrovnat? Kdo za to mize? A co dal? Co nas vlastné ¢eka? Jaké jsou dopady do
dalsiho Zivota? Jak dlouho se bude 1é¢it? Jak sdélime diagndzu roding?.

V prubéhu hospitalizace dostavaji odpovédi od 1€kate a nutriéniho poradce metabolického
pracovisté. Postupné tak vstiebavaji prvotni informace o této nemoci. V nasledujicich
nékolika tydnech az mésicich dochazi ke snizovani uzkosti a deprese a soucasné nartista
situace rodici pfijiména, rodice se vyrovnavaji s faktem nemoci a piijimaji dité takové, jaké je

a hledaji optimalni cesty do budoucna ( Ri¢an, Krejé¢ifova a kol., 1995).
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Sdélovani informaci blizkym zavisi na zvyklostech v rodin€é. Mohou se objevit chyby

v komunikaci, které mohou zdvaznym zpisobem ovlivnit fakt pfijeti nemoci ditéte rodinou.
., V prvnim rozhovoru s blizkymi pribuznymi proto poskytneme pouze zakladni informace o
PKU ( co je to PKU, jaké ma dusledky pro bézny Zivot rodiny a jak mohou jeji jednotlivi
¢lenové pomoci) a v dalsich rozhovorech tyto informace prohlubujeme a konkretizujeme *

( Puda, Lhotdkova, Samkova, 2012, s. 24).

Ostatni ¢lenové musi mit dostatek Casu se s nemoci ditéte vyrovnat, stejné jako rodice.

Chybou se stava zveliCovani ¢i bagatelizace skute¢nosti ( Puda, Lhotdkova, Samkova, 2012).

Rodiny s nemocnymi détmi mivaji ¢asto tendenci izolovat se od okoli, tento jev patii mezi
nezadouci, jelikoz socialni opora je velmi diilezita. V ramci rodiny je nejvyznamnéj$im
faktorem dostatek vzdjemné pomoci a opory mezi rodi€i a oteviena komunikace.
., ITi potieby pri fenylketonurii

* Informovanost piibuznych a znamych

* Podpora a pomoc

* Hledani novych kontaktl a ptratelstvi
(metabolik 3/2002, s.8) a dale ,, Pokud se PKU rodinée podari navazat pratelstvi s jinou
rodinou, jejichz dité ma stejny c¢i podobny problém, je to velike plus do dalsich dnit a vilastné

dale do Zivota “.

2.15.2 Kojenec s PKU

Kojenecké obdobi patii k nejjednodussim v zivoté ditéte s PKU. Rodici je prozivano jako
tézké, slozité, ziskavaji prvni zkusenosti s dietou.

V dobg, kdy dité ptechazi z vyhradné mlécné stravy na smisenou se rodice obavaji, aby
neud¢lali ve vypoctech n¢jakou chybu, aby dité¢ nemélo zvySenou hladinu a tim svou chybou
ditéti neublizili. Velkou oporou jim miZze byt Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP, které
sdruzuje rodiny téchto déti. Kde mohou ziskat informace o nemoci, zkusenosti od rodict
starSich déti a také védomi, ze nejsou jedini, kteti maji dit€¢ s PKU, coz ma pozitivni vliv na
jejich psychiku. PtihlaSku do sdruzeni ziskaji rodice jiz v dobé hospitalizace na metabolickém

pracovisti (vlastni zdroj).
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2.15.3 Batole s PKU (1 -3 roky )

U ditéte se zaCinaji projevovat znamky nezavislosti, které jsou typické pro batoleci obdobi.
PKU muze v rodi¢ich vyvolavat silné emoce, pocity litosti vyvolané nezbytnosti dietnich
opattenich. Tyto pocity mohou vést az k tomu, ze se pro rodice stdva obtizné dit¢ omezovat.
Rodice si musi uvédomit, Zze na prvnim mist¢ je to ,,dité, a potom teprve ,,pacient®.
(metabolik, 1/2006).

Pti spole¢ném jidle celé rodiny zacina dit€ poprvé chapat, ze jeho jidlo a napoje se 1isi od
toho, co jedi ostatni pfislusnici rodiny. Zpocatku rodi¢e uvazuji o tom, zda by fakt, Ze ji néco
jiného, nem¢li pred ditétem utajit. Divodem muze byt obava, ze jiz z pouhého pohledu ziska
dité chut’ na ty potraviny, které pro n€ nejsou vhodné. Bylo by chybou, kdyby potaji za
zavienymi dvefmi kuchyné vyprazdiiovali lednicku a pfed ditétem se tvafili, Ze na svéte je
hlavné ovoce a zelenina. Tim by nepomohli ani sobé& ani ditéti.

Meéli by stejné jako v piipad¢ ostatnich déti nechat dité aby se ucastnilo spolecného stolovani
a seznamovat ho s tim, ze jime néco jiného ( espku.cz ).

., Aby se zabranilo doslova zapaseni s ditétem ohledné jidla, musi rodice pristupovat k tomuto
problému s naprostym klidem a chladnou hlavou. To vsak pri péci o fenylketonurika neni
vitbec snadné. Vsichni rodice téchto deti védi, ze nebude-li jejich dité dodrzovat dietu, povede
to k zavaznym nasledkim. Problematicka je navic skutecnost, Ze vétsina ndasledkii nedodrzeni
diety neni vidét hned. Potencialni probléemy s PKU dietou vznikaji tehdy, kdyz se dité dostava
do véku, ve kterém zacind mluvit do toho, co ji. U batolat byva zarputilé zapoleni nad jidlem
bézné. V tomto veku takika vsichni rodice maji velké problémy s jidlem ve snaze dodrzet
prislusny dietni rezZim. ObtiZe s jidlem u téchto déti nastavaji nekdy jiz v 18 mésicich*
(metabolik 1/2006, s. 2 ).

Ve druhé¢ poloving batoleciho véku zacinaji déti pouzivat pfivlastiiovaci zajmena maj a tvi;j.
Déti, které dosahli této urovné€, maji vEtsi tendenci povazovat véci za svoje a branit je
vehementné pied ostatnimi déti. Batole s PKU uz vi, kter¢ jidlo je jeho, a které paii mamé.
Takto vymezené véci chape jako soucast svého osobniho teritoria a v tomto smyslu je

1 soucasti jeho identity. Dité€ postupné chéape rozdil mezi vlastnim a cizim. Dit€¢ vnima sebe
sama jako bytost, ktera je schopna samostatné jednat. Je to obdobi, které by mély matky
vyuzit, protoze déti jsou motivované k riiznym dovednostem. Chtéji se sami oblékat, sami jist,

sami chodit do schodt ( Vagnerova, 2000 )
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Velkym nebezpec¢im déti s PKU se stava Spatny vychovny styl. Ptili§ shovivava vychova,
kladouci mensi naroky na dité¢ a ve v§em vyhovujici. Je velmi diilezité, aby si rodice
uveédomily, Ze vSechna tato diisledna dietni opatfeni jsou projevem lasky, i pies vSechny slzy
a rozhotceni. Dal§im problémem miZze byt ze strany rodi¢ii tendence péstovat v ditéti jeho
hlubokou zavislost az k pfehnanému ochranafstvi ( metabolik, 1/2006).

., Batolata je treba ucit pri jidle samostatnosti, pit z hrnicku a chovat se k nim primérené k
Jjejich veku*“ (metabolik, 1/2006).

Kdykoliv je to mozné, rodice by méli diteti nabidnout urcity naznak samostatného vyberu “
(metabolik 1/2006, s. 2 ) a vzbudit v ditéti pocit, Ze ma moznost ur€itym zptisobem samo
ovlivnit situaci. Dovolit ditéti pomahat s pfipravou dietnich ptipravki, vazZeni potravin,

mixovani omacek, rozmichavani preparatt. Dité tak ziskava pocit dilezitosti.

Doporuceni pro rodice déti s PKU

S pfibyvajicim vé€kem se zacinaji objevovat véty: Ja to chei!, Pro¢ ne? To je nespravedlivé!.
Rodi¢ by mé¢l souhlasit, Ze je to nespravedlivé, ale nemél by se nechat zvyklat. M¢él by se
drzet zasad diety a soustfedit se na to, co je povolené.

Zkoordinovat spolec¢né Usili, rozdélit zodpovédnost mezi rodice je velmi prospésné. Mnohdy
se stava, ze péce a kazdodenni starostlivost o dité¢ s PKU je soustfedéna pouze na matku.
Jestlize cela tiha zodpovednosti za dodrzovani diety ziistava na jednom z rodicu, znamena to
pro néj velky stres *“ (metabolik, 1/2006,s. 3).

Systém odmén muize mit misto v rezimu 1é¢by. Pouziti samolepek ¢i jinych systémi odmén
muze rychle nastartovat zmény v situaci neustalého zapasenti s jidly. Rodi¢e musi byt opatrni,
aby dit¢ v téchto odménach nespatiovalo vychytralou formu natlaku. Pouzivané odmény by
mély byt ptimefené veku ditéte. Pro déti predSkolniho v€ku jsou vhodné odmény, pohédka
pted spanim navic, samolepky, puzzle, mala hracka. Dlouhodobé&jsi odmény ve formé vyletu.
V ptipad¢ jakychkoliv problém je zddouci se poradit s odbornikem na metabolickém

pracovisti (metabolik,1/2006).

Doporuceni, kterd mohou usnadnit dodrzovani diety

e pfi pocitech viny, je nutné, povazovat dietni omezeni za nezbytnost a nikoli za trest
nabidka pouze povolenych jidel

* pfeneseni pozornosti ditéte na jeho oblibené Cinnosti, které se netykaji stravovani
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» pii sklonu k péstovani zavislosti u ditéte, které je ,,jiné*, umoznit ditcti, aby se
podilelo na ptiprave stravy nejpozdéji do tii let véku

* pii zapasech s jidlem, pamatovat, Ze jidlo a krmeni dava ditéti prostor k tomu, aby
zkouselo svou schopnost ,,ovladat situaci*

* nebrat jidlo jako prosbu

» dalezita je spoluprace rodici, dit¢ musi dostavat jednotné pokyny

(metabolik, 1/2006).

2.15.4 PredSkolni vék (3 —61let)

., V predskolnim veku jesté dite mnohému deni nerozumi, informaci lze adekvatné vyuzit jen
tehdy, jestlize jedinec chape jeji podstatu. Pokud tomu tak neni, eliminuje ji nebo ji
interpretuje tak, jak umi. Pokud se realita jevi nesrozumitelnd, dité si tento rozpor resi
jednoduse. Dité je schopné zkreslit svij usudek o néjakém déni i proto, Ze je to pro né emocné
neprijatelne. Dité interpretuje realitu tak aby pro néj byla srozumitelna a prijatelna. Pro dité
Jje ziejmé nejsnazsi vyrovnat se s tlakem reality, s nedostatky vilastniho mysleni i zkusenosti
pomoci fantazie“ (Vagnerova, 2000, s. 106). Piestoze mysleni ditéti predskolniho véku
nedovoli jesté pochopit pro€ jsou dietni opatfeni nutnd, ma jiz upevnéno, ze jeho strava je
odlisna. Hejcmanova, Komarkova (2004, s. 24 ) uvadi:,, Uz od predskolniho véku, mezi 3. -

6. rokem Zivota, ziskava dité stdle vice informaci a aktivné se podili na rodinném zivote.

Po predchazejicim obdobi vzdoru, je predskolni dite pripraveno ochotno informace nejen
prijimat, ale také je v souladu s pranim rodicu uplatinovat v praxi. Je to doba zvysené emocni
citlivosti, prizniva k posilovani pozitivniho vztahu ditéte k ,,jeho “ jidelnicku i k obohacovani
jeho znalosti o PKU. Jestlize je dité v tomto véku primérené zapojovano do vybéru potravin,
pripravy stravy nebo dietnich pripravkii, ma to vliv na jeho postoj k dieté v pozdejsich letech.
Usnadnuje to také jeho pozdéjsi zapojovan do lécby a postupné prebirani zodpovédnosti za
dietu ve starsim Skolnim veku a v dospivani. Ve veku do 6 let se prevazné formuji také
stravovaci navyky “ .

V predskolnim véku nardsta u ditéte potfeba porozumét svétu i vlastnimu télesnému
fungovani.Vysvétlovani a dostatecné informovani ditéte je nezbytné, v ptipad€ selhani mohou
vzniknout 1 celozivotni pocity ménécennosti ( Michalik a kol., 2012 ).

V tomto obdobi je potieba vénovat zvIastni péci nejen piiprave stravy, ale i vychové.
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,, Je treba nestavet fenylketonurii ditéte proti ,,normalnosti“ svéta, ale ukdzat ditéti, ze
fenylketonurie je ,, jeho * latkova vyména jako je ,,jeho *“ barva oci nebo jméno. Patri k nému
Jjako jakasi osobni znacka, s niz je spojeny zajimavy zpiisob stravovani“ ( Hejcmanova,
Komarkova, 2004, s. 53).

Socializace ditéte s PKU je primarné odlisna, protoze objektem tohoto ptisobeni je jedinec s
jinymi dispozicemi. Rodina jako primarni socializa¢ni €initel miiZze plisobit odlisné a Casto
neadekvatne. U téchto déti je tieba zaméfit vychovné Usili na pfekonéani zbyte¢né zavislosti na
matce. Negativné zde miiZe pusobit i postoj matek, které osamostatiiovani ditéte védomé

i nevédome brzdi. Nevhodné zpiisoby vychovy, které brzdi détskou iniciativu, neposkytuji
dost prilezitosti k socilanimu uceni a vedou tak k izolaci ditéte (Vagnerova, 2003).

Vychova a postoj socialniho okoli je diilezitym aspektem, jak bude dit¢ s PKU vnimat svou
osobnost. Rodice by 1 pfes naro¢nost diety neméli dité izolovat od socidlniho okoli, Gi¢astnit
se setkani s jinymi détmi, aby dit¢ s PKU bylo pfipraveno na vstup do mateiské skoly, kde se
bude odli$n¢ stravovat a vnimalo uz dietu jako samoziejmost. Problémem u téchto déti, je
obava rodict, ze bude poruSena dieta, nedivérou k ditéti a socialnimu okoli, které je tfteba
informovat o omezenich ditcte.

Moznost navstévovat mateiskou Skolu je pro dit€ velmi prospésné. Avsak n¢kdy byva
problém s donesenou stravou a jejim ohfatim. Skoly argumentuji, Ze podle hygienickych
norem nemohou ohtivat donesenou stravu.l kdyz neexistuji zddna hygienicka omezeni, Skoly
timto argumentuji. V ptipad¢, ze se podafi se Skolou domluvit, je potieba, aby ucitelka
dohlédla na stravovani ditéte, véetné vypiti 1é€ebného ptipravku a v ptipad¢ nedojedeni jidla
zbytek ulozila do nadoby. Nezbytnym pozadavkem je, aby ve vztahu s rodici panovala
naprosta divéra. A ucitelka byla seznamena s PKU a jejimi dopady pfi porusovani diety.
Cely pristup je o vstticnosti lidi. Totéz plati i o Gcasti ditéte na vyletech.

Déti v tomto obdobi piijimaji i postizeného vrstevnika, jesté si dostate¢né nezafixovaly bézné
socialni ptedsudky. ,, Diilezité je predevsim, aby kamarad uspokojoval jeho potreby “
(Vagnerova, 2000, s. 129). V matetské skole je dité ptijimano bez problému ze strany
vrstevnikil.Otazkou zlstava, jak dité prozivd omezeni, kterd mu PKU ptinasi.Vzdyt jidlo je
vSude kolem nas. Jit do obchodu a v podstaté si nic nemoct koupit. Reklamy a letaky
upozoriiyjici na lakavé potraviny.

Touha alespon ochutnat zakdazanou potravinu je mnohdy provazena slzami, vztekanim a ¢asto

1 potaji ochutnavanim. Rodi¢e musi byt pfisni, vést déti k discipling a sebekontrole .
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Déti jiz v tomto véku sdéluji nezasvécenym do PKU, Ze nemohou bilkoviny a upozoriiuji na
potraviny, které jsou pro n¢ zakazané.

Zasluhou sdruzeni, které kazdy rok nechava analyzovat potraviny, obCas se najde bézna
potravina, kterou dit¢ mtlize dostat, kdyZ mu to jeho rozpocet na den dovoli. Nepopsatelné
pocity Stésti a radosti, které¢ dité proziva, kdyz si mize koupit néco v bézném obchod¢.

S t€zi si to dokaze n€kdo ptedstavit, pokud nema takové dit€ v bezprosttedni blizkosti.
Omezeni, ktera z diety vyplyvaji se dotykaji i svéfovani déti rodinnym piislusniktim. Nutnosti
je, aby dieté pln¢ rozuméli a dodrZovali striktné opatieni, kterd jsou nutnd. Mnohdy z ditvodu
nepochopeni nebo litosti nad ditétem podaji zakdzanou potravinu.

Jen pouh¢ ochutnéni je vSak pro dité naprosto nevhodné. V tomto piipad¢ jsou tyto déti
odkazani pIné€ na péci rodicii a rodinné ptislusniky navstévuji pouze pod dohledem.

Dieta je velmi naro¢na jak po strance ¢asové, tak i finan¢ni. Rodina s ditétem PKU si v§echny
akce mimo domov musi pldnovat dopfedu, nelze se rozhodnout z minuty na minutu. Stejné
tak si rodina nemiize fict, Ze dnes se nevaii a jde se do restaurace. Rodice chtéji mit zdravé
dit¢ a ud€laji pro n¢j vse, zvladaji péci, nestézuji si, ale obavaji se, aby dité spravné vedli

a naucilo se dietu dodrzovat v pozdéjsim véku.

2.15.5 Skolni vék

.S nastupem do Skoly vétsinou prichazeji starosti a problémy, které spocivaji predevsim v
adaptaci ditéte s jeho vrstevniky a pedagogy. Pro nékteré déti je zpocatku slozité si zvyknout
na novy kolektiv déti a urcity denni rezim. Détem zacinaji povinnosti, které se musi naucit
postupné prijmout. Jejich rodice jsou jim velkou oporou a snazi se byt napomocni.

Bez dobrého rodinného zazemi to déti sami stezi zvliadnou “(metabolik 4/2005).

., Ndstup do skoly ovlivni dalsi rozvoj détské osobnosti. Skola ovlivituje détské sebehodnocent,
mnohdy velice zasadnim zpusobem *“ ( Vagnerova, 2003, s. 148).

Do popiedi se dostava snaha ditéte o vykon ve Skole i mimo ni a soupeteni s druhymi détmi.
V piipadé neuspéchu mohou vzniknout celozivotni pocity ménécennosti. U déti s PKU se

z divodu zvySenych hladin snizuje jejich vykonnost a vyskytuji se obtize v koncentraci.

V tomto obdobi je jiz velmi dulezita skupina vrstevnikli. Dostatek kontaktti s druhymi détmi
je dilezity pro rozvoj socidlnich dovednosti, procesu osvojovani socidlnich roli a sebepojeti.

., Dlouhodobé zdravotni znevyhodnéni klade na dité zvysené naroky, protoze se stale musi
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prizpiisobovat narocnym zivotnim situacim. V mladsim skolnim veku jsou pro sebehodnocent
a osobni identitu duleZité nazory autorit, ve starsim Skolnim véku nabyvaji na vyznamu
nazory vrstevniku “ (Michalik a kol., 2012, s. 66).

Vyznamnou roli mé ucitel, ktery by mél byt dostate¢né informovan o PKU a jejich dopadech,
mél by dité podporovat a dohléhnout na stravovani. Mél by zjistit, jak dit¢ nemoc proziva,
jaky ma vztah k sobé¢, jak si mysli, ze ho piijima okoli, jak proziva omezeni potieb. Totéz, co
plati u matetské skoly ohledn¢ stravovani, je vstficny piistup pracovnikli, umoznéni ulozeni a
ohfevu stravy ve Skolni jideln¢ a stravovani spolu se zdravymi vrstevniky ma pozitivni uc¢inek
na psychiku ditéte, predchazi se tak pocitu odliSnosti, vy€lenéni ¢i frustrace. Nezbytna je tizka
spoluprace Skoly a rodictli, vzdjemna informovanost, zajem pedagoga a Skoly o zdravotni stav
ditéte( Michalik a kol.,2012).

Jelikoz k nizkobilkovinné dieté patfi 1 piti dietnich 1écebnych ptipravkd, které je nutné pit

po jidle, mélo by byt alespon z pocatku Skolni dochézky dohlizeno na dité, které si odvazeny
preparat ve Skole rozmicha s vodou a vypije. Na zakladnich Skolach dochazi k tomu, ze
konzumace odlisné stravy, kterd je Casto jednotvarna, z divodu vysokych cen, kdy rodiny
nakupuji pouze zékladni potraviny nebo uzivani aminokyselinovych preparati vystavuje dité
s PKU zesmésnovani, vyclenovani, posméchu, Sikané. Jakékoliv akce Skoly je pro dité
problém, v bézném obchodé si nemiize nic koupit. Skolni vylety, §kola v pfirodé nebo jiny
pobyt poradany Skolou, letni tabory a dalsi akce, kde neni pfitomen rodi¢, ktery by dohlédl a
pfipravoval stravu. Je to zat€zi jak pro dité tak pro rodice. I kdyz dit¢ vypada jako ostatni déti,
a jen se jinak stravuje, tlohou ucitele a pozd¢ji samotného ditéte s podporou ulitele by méla
byt na zacatku Skolniho roku sezndmena s PKU cel4 tfida, aby se pfedchazelo problémiim.

U mladsich déti je vhodné vyuzit ptibéh ,,Severin a skiitkové* ( www. Pku-dieta.cz).
PoruSovani diety se projevi jak u ditéte, tak ve Skole, kde se bude s problémy potykat i
pedagog. Pocity ménécennosti, frustrace, izolace, psychicka labilita, porucha pozornosti az
mozné deprese. Proto je Zadouci, podporovat dité v aktivitach, kde vynika ke zvySovani
sebevédomi.

Ve skolnim véku postupné zacind dité chapat podstatu PKU a jeji dopady pii nedodrzovani
diety, uvadi se kolem 9 — 10 let. Obdobi puberty, kdy ma dité odpor ¢i ambivalentni postoj
vuci autoritdm, je uvadeéno jako nejkritictéj$i obdobi v 1é¢bé, dochazi k porusovani diety.

., Nabyva na vyznamu problém vyrovnani s nemoci, vedomi odlisnosti od ostatnich “

( Véagnerova,2003, s.41). Zalezi na povaze ditéte a socilnim okoli, jak bude pfistupovat
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k dieté. Asi kolem 13. roku je dité schopno si pfipravit, zvazit a propocitat obsah PHE podle
dietniho rozpisu. Pieneseni plné zodpovédnosti za dietu z rodi¢ii na dit€ je velice individualni,
zélezi na vychové a postoji rodict, ktefi mnohdy nedtvétuji ditéti, boji se porusovani diety a
pestuji tak v ditéti zavislost, coz jim taktéz neprospiva (Michalik a kol., 2012).

Od ditéte s PKU se vyzaduje zodpovédnost, disciplina, sebekontrola, sebekazen.
Nezastupitelné misto ma pro dité vrstevnik se stejnou nemoci. Jiz od pfedskolniho véku je
dilezité, aby ditd mélo povédomi, Ze jsou i jiné déti s PKU, a& bydli daleko. Ucast na
spole¢nych setkanich rodin s détmi PKU a udrzovéni kontaktu s témito rodinami ma velky

oboustranny vyznam jak pro déti, tak pro rodice ( vlastni zdroj).

2.15.6 Obdobi adolescence (15— 20 let)

., Vadolescenci, ktera na pubertu plynule navazuje, se dotvari identita dospivajiciho ditéte a
vazby k rodiné nadale slabnou. Do popredi se stdle vice dostavaji sexualni otazky, otazky
tykajici se volby povolani, budouciho pracovniho uplatneni a pozdéji i rodicovstvi““ ( Puda,
Lhotakova, Samkova, 2012, s. 26).

Volba povolani musi byt dobfe zvazovana. Je zddouct, zvolit si povolani, kde nebude
dospivajici s PKU v kontaktu s piipravou stravy a také bude mit moznost pravidelného
stravovani. Dospivajici s PKU mivaji problémy v navazovani intimnich vztaht, stydi se za
svou nemoc, nevi jak maji partnerovi sd¢lit, ze trpi PKU. Jsou omezovani ve volném case,
kdy pfi navstéve kina, restaurace, riiznych spolecenskych akei si nemohou v podstaté dat nic k
jidlu, aby neporusili dietu. U ne€kterych pubescentli a adolescentl je nutna péce psychologa z
divodu nedodrzovani diety. ,, Adolescent by mél navdzat v diete na to, co ho naucili rodice v
predchozim obdobi. Adolescence by se méla stat obdobim prevzeti plné zodpovédnosti za

lécbu. Rodice by si toho méli byt dobie véedomi“ ( metabolik, 1/2008).
2.15.7 Dospélost

,,Po dosazeni dospélosti se vsak kazdy clovek s PKU svobodné rozhoduje, jak s
doporucenimi diety a lécby PKU nalozi. Dospéli pacienti s PKU, kteri naddle dodrzuji
nizkobilkovinnou dietni lécbu, tak vlastné pokracuji v navykléem rezimu z détstvi. Miize to pro
né predstavovat urcitd omezeni v zameéstnani, v obtizZich pri spolecném stravovani a tak
i urcitou socialni izolaci v béznych dennich aktivitach “( Puda, Lhotakova, Samkova,
2012,5.14).
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2.16 Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP

Vyznamnym ¢initelem v péci o pacienty s PKU a jejich rodiny je Narodni sdruzeni PKU a
jinych DMP. Neziskové ob¢anské sdruzeni, které sdruzuje asi 220 pacientii s fenylketonurii a
odbobnymi dédi¢nymi metabolickymi poruchami z celé Ceské republiky (napf. tyrosinemie,
homocystinurie, deficit OTC, leucinoza, galaktosemie) a jejich rodinné pfislusniky.

Cilem sdruZzeni je témto pacientim a jejich rodindm pomahat ve vSech ohledech
kazdodenniho Zivota, spoluptisobit pii zlepSeni jeho kvality a zmirnovat nepiiznivé socialni i
zdravotni disledky téchto onemocnéni (www.nspku.cz).

., Clenem sdruzent se miize stat kazdy obcéan Ceské republiky a EU, kterého oslovi jeho cile

a aktivity anebo ktery chce pomoci s naplinovanim téchto cilii a aktivit. K dosazeni cilii pro
sve cleny Sdruzeni organizuje aktivity spojené s vyménou zkusenosti jednotlivych clenit v
oblasti dodrzovani lécebnych postupi a diety (vikendové pobyty déti, vikendové pobyty
dospélych, Mikulasske besidky), vydava informacni casopis Metabolik a jiné informacni
materialy k problematice PKU a jinych DMP. Dale v ramci svych financnich moznosti
zajistuje analyzy fenyalaninu, metioninu a jinych aminokyselin v potravinach s cilem zvyseni
kvality Zivota pacientit s PKU a jinymi DMP a v neposledni radé provadi hajeni zajmai téchto
pacientii a poskytuje aktualni informace a poradenskou c¢innost*“ ( Puda, Lhotédkova,
Samkova, 2012, s. 13).

Cinnost sdruZeni je z pfevazné miry umoznéna diky sponzorskym dardm firmy Nutricia,
zastoupena obchodnimi znackami Milupa a SHS. Dale ¢lenskymi piispévky, sponzorskymi
dary od jinych darcii a od roku 2009 i dotacemi z Vladniho vyboru pro zdravotné postizené
obcany.

NS PKU je ¢lenem Evropské spolecnosti pro PKU a jiné DMP (European Society for

Phenylketonuria and Allied Disorders - ES PKU), Evropské organizace pro vzacné nemoci

EURORDIS, Ceské asociace pro vzacnd onemocnéni a Narodni rady osob se zdravotnim

postizenim.
Sdruzeni provozuje internetové stranky www.nspku.cz a zvetejituje zde blizsi informace o
¢innosti a aktivitdich Sdruzeni, informace o jednotlivych metabolickych poruchach a piehledy

déavek, naroku a tlev, které mohou nélezet pacientim s PKU a jinymi DMP.
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Organizuje akce pro pacienty a jejich rodiny

* Vikendové pobyty s PKU a jinymi DMP

*  Prazdninové pobyty pro déti s PKU a jinymi DMP
* Mikulasska setkani spojend s besidkou

* Lyzafské a letni pobyty

* Zébavné — vzdelavaci pobyt

(www.nspku.cz).
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2.17 Zabezpeceni ze strany statu

Vzhledem ke svému zdravotnimu postizeni mohou déti s PKU a jinymi dédi€nymi
metabolickymi poruchami, vyzadujici dietni rezim, pozéadat o pfiznani piispévku na péci
podle Zakona o socidlnich sluzbach (€. 108/2006 Sb. v aktudlnim znéni 401/2012 Sb. )
Podminky naroku na piispévek na péci podle § 7

Ptispévek na péci se poskytuje osobdm zavislym na pomoci jiné fyzické osoby. Timto
piispévkem se stat podili na zajisténi socialnich sluzeb nebo jinych forem pomoci podle
tohoto zakona pfi zvladani zakladnich Zivotnich potieb osob.

Néklady na ptispevek se hradi ze statniho rozpoctu. Narok na piispévek ma osoba, kterd z
divodu dlouhodobé neptiznivého zdravotniho stavu pottebuje pomoc jiné fyzické osoby pfi
zvladani zékladnich zivotnich potfeb v rozsahu stanoveném stupném zavislosti. Narok na

piispévek nema osoba mladsi jednoho roku.

Podle § 8 se osoba do 18 let véku povazuje za zavislou na pomoci jiné fyzické osoby

» ve stupni I (lehka zavislost), jestlize z diivodu dlouhodobé¢ neptiznivého zdravotniho
stavu neni schopna zvladat tfi zakladni Zivotni potieby,

*  stupni II (stfedné tézka zavislost), jestlize z divodu dlouhodobé neptiznivého
zdravotniho stavu neni schopna zvladat ¢ty nebo pét zékladnich Zivotnich potieb,

e stupni III (t€zka zavislost), jestlize z diivodu dlouhodobé nepiiznivého zdravotniho
stavu neni schopna zvladat Sest nebo sedm zékladnich zivotnich potieb,

e stupni IV (Gplna zavislost), jestlize z divodu dlouhodob¢ neptiznivého zdravotniho
stavu neni schopna zvladat osm nebo devét zédkladnich zivotnich potteb, a vyZaduje

kazdodenni mimotadnou péci jiné fyzické osoby.

Podle § 9 se pfi posuzovani stupné zavislosti hodnoti schopnost zvladat tyto zédkladni zivotni

potieby:
* a) mobilita,
* b) orientace,
* ¢) komunikace,

e d) stravovani,
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* e) oblékani a obouvani,

* f) télesna hygiena,

* g) vykon fyziologické potieby,
* h) péce o zdravi,

* i)osobni aktivity,

* j) péce o domacnost —u osob do 18-ti let véku se nehodnoti

O prispévek je mozné zazadat na krajské pobocce uradu prace. Po sepsani zadosti nasleduje
socialni Setfeni v domacnosti, kde fenylketonurik Zije. Pracovnice posoudi, které zakladni
zivotni potieby ve vztahu k véku a postiZzeni nezvlada. Poté nasleduje posouzeni zdravotniho
stavu posudkovou komisi Okresni spravy socialniho zabezpeceni, kterd na zakladé podkladi
od détského 1ékare vyda rozhodnuti o pfiznani ¢i neptiznani prispévku na péci.

V piipadé fenylketonurie vznikne obvykle narok na ptispévek v L. stupni zavislosti, jelikoz
osoba z diivodu dlouhodobého neptiznivého zdravotniho stavu neni schopna zvladat zakladni
zivotni potfeby v oblasti stravovani, péce o zdravi a osobnich aktivit.

V nékterych piipadech dochazi k neptiznéni ptispévku, coz je nepochopitelné.

PKU - dé&di¢na metabolicka vada, kdy je diagn6za neménna.

Prispévek na péci je kompenzaci, za zvySenou péci, kterou tyto déti pottebuji, kdy matka
pracuje pouze na ¢astecny uvazek pro naroc¢nost péce o dit¢ s PKU.

Prispévek, ktery by slouzil na extrémé drahé potraviny neexistuje.

(www.uplnezneni.cz).
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2.18 Nové studie

Studie Ize rozdé¢lit na dveé skupiny. Prvni zabyvajici se moznou 1écbou a druhd psychickymi

poruchami u pacient s PKU.

2.18.1 Studie mozné 1é¢by do budoucna

Jedna se o enzymovou substituci. ,,Za poruchu premény fenylalninu a jeho hromadeni v téle
je zodpovédna nedostatecna tvorba enzymu fenylalaninhydroxylaza. Kvili jeho viastnostem
ho nelze pro lécbu pouzit. V soucasné dobé se v USA zkousi pouZiti jiného enzymu —
fenylalaninamoniaklyazy ( PAL). Tento enzym umi rozkladat fenylalanin na bezpecné produkty
kyselinu trans-skoricovou a amoniak, které se moci vylouci. Je obsazeny v nékterych
rostlinach, houbach, nent pritomen v tele savcii“ ( Metabolik 1/13, s. 6) V poslednich letech
se zkousi na dopé€lych pacientech s PKU. ,,Podadva se injekcni formou v opakovanych
podkoznich injekcich 1x tydné. Enzym je jesté chranén molekulou polyethylenglykolu ( PEG)
pred destrukci vlastnim imunitnim systémem pacienta. Enzym se uvadi pod zkratkou PEG —
PAL. Dosavadni vysledky jsou optimisticke. Testovani proslo jiz I. a Il. fazi klinicke studie.
Pokles hladin u pacientii, kteri dietu nedodrzovali byl z piivodnich 22,4 mg/dl na 10mg/dl pri
léche “ ( Metabolik, 1/2013, s. 6). Ve I11. Fazi se bude sledovat nejen pokles hladiny
fenylalaninu a bezpe¢nost PEG — PAL, ale i vliv na psychiku a exekutivni funkce pacienti s
PKU. Zda tato 1écba a za jakych podminek bude nakonec schvélena pro pacienty s PKU
ukaze az budoucnost (Metabolik, 1/ 2013).

2.18.2 Psychiatrické poruchy u pacienti s PKU

I jedinci s fenylketonurii, u kterych byla v ¢asném véku zavedena disledna nizkobilkovinna
dieta, trpi Castéji nez zbytek populace psychiatrickymi poruchami a také poruchami
exekutivnich funkci. Studie byla provedena na tfech raznych klinikach v Severni Americe,
které pecuji o pacienty s PKU. Pacientim s PKU z riiznych v€kovych skupin byla nabidnuta
ucast ve screeningu formou nékolika test ur¢enych k identifikaci psychiatrickych poruch a

ke zhodnoceni urovné exekutivnich funkei. S i¢asti ve screeningu souhlasilo vice nez 90 %
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oslovenych pacientti s PKU. U téchto pacientti autofi studie zaznamenavali vk, pohlavi a
hladiny fenylalaninu v krvi zmétené v pribehu poslednich dvou let.

,, PFitomnost psychiatrické poruchy byla zjisténa u 32 % pacientii, kteri se zucastnili
screeningu a zhorSeni exekutivnich funkci u 19% z nich. Poruchy exekutivnich funkci se
vyskytovaly priblizné stejné casto ve vSech veékovych skupindach, psychiatrické poruchy byly
Castéjsi u dospélych pacientu starsich 18 let. S vyskytem psychiatrickych poruch pozitivné
korelovala koncentrace fenylalaninu v krvi. Autori studie uvadeji, ze jednoduchy rutinni
screening psychiatrickych poruch a poruch exekutivnich funkci by mohl byt snadno
implementovan do bézné péce o pacienty s PKU. Potreba tohoto screeningu se potvrdila v
této studii, kterd poukazala na vysokou incidenci psychiatrickych poruch u pacientii s PKU “

( www.pku-dieta.cz).
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3 METODIKA PRACE

V této Casti bakalatské prace uvedu charakteristiku vyzkumného souboru, metodu sbéru dat,

organizaci vyzkumu a zpracovani dat.

3.1 Charakteristika souboru

Vyzkumny soubor tvofilo 33 rodin s détmi s fenylketonurii, z celé Ceské republiky.

Déti s PKU byly ve véku od 3,5 mésice do 10 let.

Nejvice zastoupenou skupinou byly déti ve v€kové kategorii 3 — 6 let, celkem 20 déti (61 %),
v kategoriich do 1 roku a 1 — 2 roky bylo déti stejné, 3 (9 %), ve vekové kategorii 7 — 10 let
bylo déti 7 (21 %), jak uvadi ( Tabulka la graf'1).

Dé&ti muzského pohlavi bylo 23 (70 %) a Zenského 10 (30 %) (Tabulka 2 a graf 2).

3.2 Metoda sbéru dat

Ve své praci jsem pouzila informace ziskané elektronickym dotaznikem od rodict déti

s fenylketonurii.Vychézela jsem i z vlastni zkuSenosti, jelikoz médm syna fenylketonurika.
Dotaznik jsem volila z dGvodu, ze fenylketonurie je vzacné onemocnéni a rodiny pochazeji
z celé Ceské republiky.

Zvolila jsem oteviené otazky, aby se respondenti mohli vyjadrit, jak tuto problematiku
prozivaji a nechala jim prostor pro dalsi sebevyjadieni.

,, Oteviené otazky nenabizeji respondentovi Zadnou variantu odpovédi, hodi se pro ziskdavani
stanoviska. Jsou uzitecné v oduvodinovacich situacich a jejich vystupem jsou kvalitativni
data* (wiki.knihovna.cz).

Dotaznik obsahuje 26 otazek. Otazky 1 - 4 slouzi k zjiSténi informaci o rodindch s détmi s
PKU — v&k, pocet, pohlavi déti, vyskyt PKU v rodin¢ a dal$i otazky 5 — 26 jsou zaméfeny na

problematiku zivota téchto rodin.
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3.3 Organizace vyzkumu

Dotazniky jsem rozeslala pomoci emailti mezi ndhodné€ vybranym 45 rodindm s détmi s PKU,
¢lenim Narodniho sdruzeni PKU a jinych DMP v kvétnu 2013. Jiz hodinu po odeslani se mi
vratil prvni vyplnény dotaznik a béhem nasledujiciho dne dalsich 24.

Podaftilo se mi oslovit vstficné rodiny. Celkem se mi vratilo 33 dotaznikd, coz ¢ini 73,3 % .
Respondenti mne piekvapili svou rychlosti a vstticnosti, Ze v pfipadé dalSich otazek je mohu

kontaktovat.

3.4 Zpracovani dat

Analyzu ziskanych dat pomoci dotaznikl jsem provadéna kodovanim otevienych otdzek

do n¢kolika kategorii. Nasledné jsem pouzila ¢arkovaci metodu — pomoci carek jsem
zaznamenala k jednotlivym kategoriim odpovédi respondentt. Tyto vysledky jsem poté
zaznamenala do tabulek cetnosti ( tabulky ¢. 1 —26).

Pti zpracovani tabulek jsem pouzivala pojmy (absolutni Cetnost, relativni ¢etnost, celkova
cetnost). Soucet vSech respondenti je oznacen jako celkova Cetnost. Absolutni Cetnost
oznacuje pocet respondentd, kteti zvolili danou odpoveéd’. Relativni ¢etnost je podil absolutni

a celkové Cetnosti, po vynasobeni stem, je vysledek v procentech ( Chraska, 2007).

Cetnostni velié¢iny

ni...........absolutni ¢etnost

fi (% ) ...relativni Cetnost
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4 VYSLEDKY VYZKUMU

Otazka ¢. 1

Vék ditéte s PKU?
a) do 1 roku

b) 1 —2 roky

¢) 3 — 6 rokl

d) 7 - 10 rokt

Tabulka 1 VEk ditéte s PKU

respondenti
Odpovéd |ni fi(%)
a 3 9
b 3 9
c 20 61
d 7 21
Celkem |33 100

Graf 1 Vék ditéte s PKU
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Z odpovédi respondentd vyplyva, ze déti s PKU jsou ve véku 0 — 10 let. Nejpocetnéjsi
skupinu tvoii v€kova kategorie 3 — 6 let, 20 (61 %) déti. VEkova kategorie do 1 rokua 1 —2
roky je zastoupena stejnym poctem 3 (9 %). Ve vékové kategorii 7 — 10 let se nachéazi 7

(21 %) déti ( tabulka 1, graf 1).
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Otazka ¢. 2

Pohlavi ditéte s PKU?
a) Muzské

b) Zenské

Tabulka 2 Pohlavi ditéte s PKU

respondenti
Odpovéd |ni fi(%)
a 23 70
b 10 30
Celkem |33 100

Graf 2 Pohlavi ditéte s PKU
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Z odpovédi respondentid vyplyva, ze v rodinach je 23 (70 %) déti s PKU muzského pohlavi a
10 (30 %) déti s PKU Zenského pohlavi (tabulka 2, graf 2).
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Otazka ¢. 3

Pocet déti s PKU v rodiné ?
a) Jedno
b) dvé

Tabulka 3 Cetnost d&ti s PKU v roding

respondenti
Odpovéd |ni fi(%)
a 25 76
b 8 24
Celkem |33 100

Graf 3 Cetnost déti s PKU v rodiné
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Z tabulky 3 a grafu 3 je zfejmé, Ze v rodinach je jedno dité s PKU u 25 (76 %) dotazanych a
dve déti s PKU u 8 (24 %) dotazanych ( tabulkan 3, graf 3).
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Otazka ¢. 4
Vyskytla se PKU ve vasi rodiné i dFive?
a) ne

b) ziejme ano

Tabulka 4 Vyskyt PKU v rodiné

respondenti
Odpovéd |ni fi(%)
a 32 97
b 1 3
Celkem |33 100
Graf 4 Vyskyt PKU v rodiné
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Z odpovédi respondentil je patrné, ze ve 32 (97 %) rodinach se PKU dfive nevyskytla
a 1 (3 %) respondet odpovédel, ze zfejmé ano ( tabulka 4, graf 4).

69



Otazka ¢. 5
Kde jste ziskali prvni informace o PKU?
a) aZ na metabolickém pracovisti

b) ve skole

Tabulka S Prvni zdroj informaci o PKU

respondenti
Odpovéd |ni fi(%)
a 32 97
b 1 3
Celkem |33 100

Graf S Prvni zdroj informaci o PKU
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Na otazku, kde ziskali respondenti prvni informace o PKU odpovéedélo 32 (97 %)
respondentll, ze az na metabolickém pracovisti a 1 (3 %) respondent odpoveédél, ze jiz ve

Skole (tabulka 5, graf 5).
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Otazka €. 6

Chodi & chodilo vaSe dité do MS?
a) ano

b) bude od zati 2013

¢) soukroma MS

d) vzhledem k nizkému véku zatim ne

Tabulka 6 Ué¢ast ditéte s PKU v MS

respondenti
Odpovéd |ni fi(%)
a 25 76
b 1 3
c 1 3
d 6 18
Celkem |33 100

Graf 6 Ukast ditéte s PKU v MS
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Z tabulky 6 a grafu 6 vyplyva, ze 25 (76 %) déti s PKU navitévuje &i navitévovalo MS,
1 (3 %) dité s PKU nastoupi do MS v zati 2013, 1 (3 %) dité s PKU musi navitévovat
soukromou MS z diéivodu nepfijeti do bézné MS, kviili nizkobilkovinné dieté. 6 (18 %)

déti s PKU zatim nenavstévuje MS z ditvodu nizkého véku (tabulka 6, graf 6).
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Otazka ¢. 7

Jaké mate zkuSenosti s pristupem MS?
a) zatim zadné

b) Spatné, nevzali dit¢ kvuli dieté

c¢) kladné, ochota a vstticnost

d) zpocatku neochota, nyni lepsi

e) ¢len rodiny pracuje v MS — bez problémii

Tabulka 7 ZkuSenosti s pristupem MS

respondenti
Odpovéd |ni fi(%)
a 7 22
b 1 3
c 20 61
d 2 6
e 3 9
Celkem |33 100

Graf 7 ZkuSenosti s piistupem MS
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Na otazku jaké maji zkusenosti s piistupem MS odpovédélo 20 (61 %) respondenttl, Ze

kladné. 1 (3 %) respondent odpovedél, ze Spatné, protoze nevzali dité z diivodu diety.
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2 (6 %) respondentti odpovedélo, ze pristup se zlepsuje. 3 (9 %) odpovédélo, Ze je to bez
probléma, jelikoZ &len rodiny v MS pracuje a 7 (22 %) respondenti nema zadné zkusenosti z

diivodu nizkého véku ditéte s PKU, zatim nenavitévuje MS (tabulka 7, graf 7).
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Otiazka ¢. 8

Chodite do zaméstnani?
a) ano, na plny tvazek

b) ano, na ¢astecny uvazek
¢) jen brigadné

d) matetska dovolena

e) OSVC

f) ne

Tabulka 8 Zaméstnani pri péci

respondenti
Odpovéd |ni fi(%)
a 11 34
b 8 24
c 1 3
d 9 27
e 2 6
f 2 6
Celkem |33 100

Graf 8 Zaméstnani pii péci
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Z tabulky 8 a grafu 8 je zfejmé, ze do zaméstnani na plny uvazek chodi 11 (34 %)
respondentll, na ¢aste¢ny uvazek pracuje 8 (24 %) respondentt. 1 (3 %) respondent pracuje
jen brigadn&. Na MD je 9 (27 %) respondenti, 2 (6 %) nepracuji a 2 (6 %) pracuji jako OSVC
(tabulka 8, graf 8).
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Otizka ¢. 9

Jaké je, podle Vas, zabezpeceni téchto déti ze strany statu?
a) zatim, vzhledem k véku, nemtzeme hodnotit

b) mohlo by byt hif

¢) minimalni, nedostate¢né, neodpovidajici vydajim

d) adné

Tabulka 9 Zabezpeceni déti ze strany statu

respondenti
Odpoveéd’ |ni fi(%)
a 2 6
b 1 3
c 26 79
d 4 12
Celkem |33 100

Graf 9 Zabezpeceni déti ze strany statu
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Z odpovédi respondentll je ziejmé, Ze zabezpeceni déti s PKU ze strany statu je
neodpovidajici vydajim, minimalni, nedostacujici, na této odpovédi se shodlo 26 (79 %)
respondenttl. 4 (12 %) respondenti odpovedéli, ze neni zadné. 1 (3 %) respondent odpoveédél,
7e by mohlo byt hiife a 2 (6 %) respondenti, vzhledem k nizkému vé&ku ditéte s PKU nemohou

zatim tuto problematiku zhodnotit (tabulka 9, graf 9).
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Otazka ¢. 10

Jaka je, podle Vas, dostupnost specialnich potravin?
a) dobra

b) ptes internet dobra

c) zlepsujici se

d) slozita

e) Spatna

Tabulka 10 Dostupnost specialnich potravin

respondenti
Odpoved’ | ni fi(%)
a 13 40
b 7 21
c
d 2
e 8 24
Celkem |33 100

Graf 10 Dostupnost specialnich potravin
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Na otazku jaka je dostupnost nizkobilkovinnych potravin, 13 (40 %) respondent
odpovédélo, ze dobrd, 7 (22 %) respondentli vypovédelo, Ze je pies internet dobra, 3 (9 %)
uvedli, Ze je zlepsujici se. 2 (6 %) respondenti odpovedéli, Ze slozita a 8 (24 %) jich

odpovédélo, ze je Spatnd (tabulka 10, graf 10).
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Otazka ¢. 11

Jaka je, podle Vas, cena specialnich potravin?
a) vysoka

b) nemravna

c) ptijatelna

Tabulka 11 Cena specidlnich potravin

respondenti
Odpovéd |ni fi(%)
a 26 79
b 6 18
c 1 3
Celkem |33 100

Graf 11 Cena specialnich potravin
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Na otazku, jaka je cena nizkobilkovinnych potravin se 26 (79 %) respondentii shodlo, ze
vysoka, dalSich 6 (18 %) respondentli uvedlo, Ze je nemravna a 1 (3 %) respondent uvedl, ze

pfijatelnd (tabulka 11, graf 11).
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Otazka ¢. 12

V ¢em vidite nejvétsi omezeni ditéte s PKU oproti zdravému ditéti?
a) omezeni ve stravé u déti musi zvladat rodice

b) omezeni v Gi¢asti na Skolnich akcich, Skolach v pfirodé, vyletech

c) kvalita zivota — jidlo je vSude kolem nés

d) socialni vyclenéni ze skupiny intaktnich déti, v sebekontrole

Tabulka 12 Nejvétsi omezeni ditéte s PKU

respondenti
Odpoveéd’ |ni fi(%)
a 7 21
b 19 58
c 4 12
d 3 9
Celkem |33 100

Graf 12 Nejvétsi omezeni ditéte s PKU
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Z tabulky 12 a grafu 12 vyplyva, Ze 19 (58 %) respondentil uvedlo, Ze dit¢ s PKU je omezno
v Uucasti na Skolnich akcich, vyletech, skolach v ptirodé. 7 (21 %) respondentti uvedlo, ze u
déti s PKU musi omezeni zvladat rodice. 3 (9 %) respondentti uvedlo, Ze omezeni ovliviiuji
kvalitu Zivota, protoZe jidlo je vSude kolem nas. 3 (9 %) respondenti odpovédéli, ze omezeni
vyplyvajici z diety mohou zptsobit socialni vyclenéni ze skupiny intaktnich déti (tabulka 12,
graf 12).
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Otéazka ¢. 13

Chape Vase rodina nizkobilkovinnou dietu?
a) ne

b) zlehcuje ji

¢) seznamuje se s dietou, nizky vek ditéte

d) ano

Tabulka 13 Chapavost rodiny

respondenti
Odpoveéd’ | ni fi(%)
a 5 15
b 1 3
c 3 9
d 24 73
Celkem |33 100

Graf 13 Chapavost rodiny
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Tabulka 13 a graf 13 vypovidaji o pochopeni nizkobilkovinné diety ostatnimi ¢leny rodiny. 24
(73 %) respondentt odpvédelo, ze rodina rozumi dieté. 1 (3 %) respondent vypovédél, ze
rodina dietu zlehcuje, 5 (15 %) respondentil uvedlo, Ze rodina dieté nerozumi a 3 (9 %)

respondenti uvedli, Ze pro nizky vék ditéte se rodina teprve seznamuje s dietou (tabulka 13,
graf 13).

80



Otazka ¢. 14
MuiZete vasi rodiné svérit dité bez pripravené stravy?
a) ne

b) ano

Tabulka 14 MoZnost svéreni ditéte

respondenti
Odpovéd’ |ni fi(%)
a 19 58
b 14 42
Celkem |33 100

Graf 14 MoZnost svéreni ditéte
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Z tabulky 14 a grafu 14 je patrné, ze dit€¢ s PKU miize svéfit rodin€ bez pripravené stravy 14

(42 %) respondentli a ostatnich 19 (58 %) nemtiZe.
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Otazka ¢. 15

Nakolik ovliviiuje PKU Vs rodinny Zivot?

a) neovliviluje

b) zatim neovliviiuje vzhledem k nizkému v&ku

¢) jen finan¢né

d) velmi ovlivituje — cestovani, volnocasové aktivity, vSe se musi planovat a pfizpiisobovat

e) kazdodenné plné ovliviiuje ( 90% Casu )

Tabulka 15 Vliv na rodinny Zivot

respondenti
Odpoveéd’ ni fi(%)
a 5 15
b 3 9
c 2 6
d 19 58
e 4 12
Celkem |33 100
Graf 15 Vliv na rodinny Zivot
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Z tabulky 15 a grafu 15 je zfejmé, ze rodinny zivot PKU 5 (15 %) respondentt neovliviiuje.
2 (6 %) respondenti uvedli, Ze PKU ovliviiyje jejich rodinny Zivot je financné.

3 (9 %) respondenti uvedli, Ze vzhledem k nizkému véku ditéte zatim PKU jejich rodinny
zivot neovlivituje. 19 (58 %) respondentti se shodlo, ze PKU ovliviiuje jejich rodinny zZivot

velmi a to v oblasti cestovani, volno€asovych aktivitach z diivodu planovani a ptizpiisobovani
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vseho dieté. 4 (12 %) respondenti odpovédeli, ze PKU ovliviiuje jejich rodinny Zivot

kazdodenné pln¢ (tabulka 15, graf 15).
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Otazka ¢. 16

Kolik ¢asu travite piipravou stravy?

a) vzhledem k véku malo ( do 1 roku véku ditéte )
b) 1-2 hodiny denné

¢) 2-3 hodiny denné

d) ptipadad mi, Ze jsem v kuchyni skoro potad

Tabulka 16 Doba pripravy stravy

respondenti
Odpoveéd’ | ni fi(%)
a 3 9
b 15 46
c 5 15
d 10 30
Celkem |33 100

Graf 16 Doba pripravy stravy
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Na otazku kolik €asu travi respondenti ptipravou stravy pro dit€ s PKU odpovedélo 10 (30 %)
respondentll, ze pobyvaji v kuchyni skoro potfad (90 % ¢asu). 3 (9 %) respondenti odpovéedél,
ze zatim malo, vzhledem k véku ditéte (do 1 roku). 15 (46 %) respondentt uvedlo 1 —2
hodiny, ale i vice, pokud vafti do zasob, které poté zamrazuji. 5 (15 %) respondentd uvedlo

2 — 3 hodiny denn¢ (tabulka 16, graf 16).
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Otizka &. 17
Jaka je, podle vas, informovanost o PKU?
a) u Siroké vefejnosti 1 obvodnich 1ékaii mala

b) pro zajemce dobra

Tabulka 17 Informovanost o PKU

respondenti
Odpovéd’ |ni fi(%)
a 32 97
b 1 3
Celkem |33 100

Graf 17 Informovanost o PKU
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Na otazku jaka je informovanost o PKU, 32 (97 %) respondentti odpovéd¢lo, Ze u Siroké
vetejnosti a obvodnich Iékari mala. 1 (3 %) respondent uvedl, Ze pro zdjemce o PKU je dobra

(tabulka 17, graf 17).
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Otazka ¢. 18

Jaké mate zkuSenosti s 1ékaii z odbornych ambulanci?
a) velmi dobré

b) dobré

¢) veelku dobré

d) jak kdy

¢) mohlo by to byt lepsi

f) zadné

Tabulka 18 ZkuSenosti z ambulanci

respondenti
Odpovéd |ni fi(%)
a 9 27
b 11 34
c 2 6
d 1
e 7 21
f 3 9
Celkem |33 100

Graf 18 ZkuSenosti z ambulanci
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Respondenti udali, Ze z ambulanci maji v 11( 34 %) dobré zkuSenosti, 9 (27%) uvedlo, Ze

velmi dobré. 7 ( 21%) odpovédelo, mohlo by to byt lepsi. 2 (6 %) uvedli, ze vcelku dobré , 1
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(3 %) respondent uvedl, jak kdy a 3 (9 %) rspondenti odpovédéli, ze zadné (tabulka 18, graf
18).
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Otazka ¢. 19

a) ne

b) ano, nesouvisi s PKU
) ano

d) ano - pfi zvySenych hladinach

Tabulka 19 Jiné zdravotni problémy

respondenti
Odpoveéd’ |ni fi(%)
a 25 76
b 1 3
c 6 18
d 1 3
Celkem |33 100

Graf 19 Jiné zdravotni problé my
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Z tabulky 19 a grafu 19 je ziejmé, ze 25 (76 %) respondentd odpovédélo, ze dit¢ s PKU nema
jiné zdravotni problémy. 1 (3 %) uvedl, Ze zdravotni problémy dité m4, ale nesouvisi s PKU.
Dalsich 6 (18 %) respondentti odpovédclo, ze jejich dité¢ ma zdravotni problémy a 1 (3 %)
respondent uvedl, ze mé dit¢ zdravotni problémy, ale jen pfi zvySenych hladindch PHE

(tabulka 19, graf 19).
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Otazka ¢. 20

Nakolik PKU zatéZuje Vas rodinny rozpocet?
a) vzhledem k nizkému véku nijak vyrazné

b) hodné

¢) hodné, ale koupit se to musi

d) minimalné 3 tisice K¢ navic

e) 4 — 5 tisic K¢

f) 5 — 6 tisic K¢

g) velmi vyrazné

Tabulka 20 ZatiZeni rodinného rozpoctu

respondenti
Odpovéd |ni fi(%)
a 5 15
b 3
c 2
d 5 15
e 2 6
f 1 3
g 15 46
Celkem |33 100

Graf 20 ZatiZeni rodinného rozpoctu
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Z tabulky 20 a grafu 20 je patrné, Ze 15 (46 %) respondentii uvedlo, ze PKU velmi vyrazné
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ovliviiyje jejich rozpocet. 2 (6 %) resondenti uvedli, ze rozpocet ovliviiuje hodné, ale koupit
se to musi a stejny pocet respondentii uvedlo, ze rozpocet ovlivituje PKU o 4-5 tisic K¢.
Naésledujicich 5 (15 %) odpovédelo, ze minimalné o 3 tisice korun, shodny pocet odpovedél,
ze vzhledem k nizkému véku ditéte zatim vyrazné neovliviiuje, avSak 1 (3 %) uvedl, Ze o 5-6

tisic K¢ ovliviiuje PKU jejich rozpocet (tabulka 20, graf 20).
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Otazka ¢. 21

Jaké preparaty Vase dité pije?

a) klasické zakladni ptipravky

b) klasické zékladni ptipravky a davkované ochucené ptipravky

c) ptipravek pro kojence

Tabulka 21 UZivané preparaty

respondenti
Odpovéd |ni fi(%)
a 24 73
b 5 15
c 4 12
Celkem |33 100

Graf 21 Uzivané preparaty
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Z odpovédi respondenttl je ziejmé, ze 24 (73 %) déti s PKU uziva klasické zakladni
ptipravky, 4 (12 %) déti uziva piipravky pro kojence a pouze 5 (15 %) déti uziva klasické

zékladni ptipravky v kombinaci s ddvkovanymi ochucenymi ptipravky (tabulka 21, graf 21).
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Otazka ¢. 22

MEéli jste problémy s uZivanim preparati pri prechodu z kojenecké stravy?
a) zatim jsme na kojeneckém preparatu

b) ne — bezproblémovy piechod

c) obc¢asné problémy

d) drasticky piechod

Tabulka 22 Prechod z kojenecké stravy

respondenti
Odpoveéd’ |ni fi(%)
a 4 12
b 6 18
c 8 24
d 15 46
Celkem |33 100

Graf 22 Prechod z kojenecké stravy
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Z tabulky 22 a grafu 22 vyplyva, Ze 6 (18 %) respondentll odpovédélo, Ze jejich dité pteslo z
kojeneckych ptipravkll bez problémi, dalSich 8 (24 %) odpovédélo, ze dit€ mélo obcas
problémy s pitim preparatt. 15 (46 %) resondentd odpovédélo, ze prechod z kojeneckych
preparatt byl drasticky. Zbyvajici 4 (12 %) respondenti udali, Ze jejich dité zatim uziva
kojenecké preparaty (tabulka 22, graf 22)
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Otazka ¢. 23

Jak vysvétlujete svému ditéti fenylketonurii, kdyZ se vas zeptd, pro¢ nemiuzZe stejné jidlo
jako ostatni déti?

a) vzhledem k nizkému véku zatim nevysvétlujeme

b) aby bylo zdravé

¢) Severin a skfitkové

d) ptirovnanim k jiné nemoci v okoli ditéte

e) mluvime o tom, zZe je jiné, ne jako o nemoci

f) nevysvétlujeme, ptirozené chape

g) tvrda realita — bylo by hloupé

Tabulka 23 Zpiisob vysvétlovani PKU

respondenti
Odpoveéd’ |ni fi(%)
a 6 18
b 10 31
c 2 6
d 3 9
e 6 18
f 4 12
g 2 6
Celkem |33 100

Graf 23 Zpisob vysvétlovani PKU
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Na otazku, jak vysvétluji ditéti PKU odpovédélo 10 (31 %) respondenti, aby bylo zdravé.
2 (6 %) respondenti uvedli, Ze pouzivaji piib¢h o skiitkovi Severinovi. 3 (9 %) respondenti
srovnavaji PKU s jinou nemoci v okoli ditéte (neslysici). 6 (18 %) respondentt uvedlo, ze
ditéti vysvétluji, Ze je jiné, nemluvi o PKU jako o nemoci. 4 (12 %) respondentii uvedlo, Ze
jejich dité PKU ptirozené chape,nemusi vysvétlovat a 2 (6 %) respondenti uvedli, ze ditéti
tikaji, Ze by bylo hloupé. Zbyvajicich 6 (18 %) respondentii zatim PKU nevysvétluje
vzhledem k nizkému véku ditéte (tabulka 23, graf 23).
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Otazka ¢. 24

Pokud ma dité sourozence — jak tito reaguji na omezeni ve stravé bratra ¢i sestry?

a) ma, také s PKU

b) chéape, n¢kdy zavidi, dohlizi

¢) sourozenec nizkého véku

d) nema sourozence

Tabulka 24 Reakce sourozence

respondenti
Odpoveéd’ | ni fi(%)
a 8 24
b 14 43
c 2 6
d 27
Celkem |33 100

Graf 24 Reakce sourozence
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Z tabulky 24 a grafu 24 vyplyva, ze 14 (43 %) respondentii odpovéd¢lo, ze sourozenec bez

PKU dohlizi a nekdy 1 zavidi stravu sourozenci s PKU, omezeni chape. 8 (24 %) respondentl

udalo, ze sourozenec ma taky PKU. 2 (6 %) resondenti uvedli, Ze sourozenec je nizkého véku

a 9 (27 %) odpovédélo, ze nema sourozence (tabulka 24, graf 24).
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Otazka ¢. 25

vvvvv

a) individualné, asi kolem 6 let

b) v 8 letech

c) v 9 —10 letech

d) védomé chape od 1,5 roku co smi a nesmi, rozumov¢ individualné

e) netusim, vzhledem k nizkému véku potomka s PKU

Tabulka 25 Pochopeni PKU ditétem

respondenti
Odpoved’ | ni fi(%)
a 12 37
b 6 18
c 4 12
d 6 18
e 5 15
Celkem |33 100

Graf 25 Pochopeni PKU ditétem
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Z tabulky 25 a grafu 25 je patrné, ze 12 (37 %) respondentli uvedlo, ze pochopeni omezeni je
individudlni, ale asi kolem 6 let véku ditéte. 6 (18 %) resondentll odpovédelo, ze kolem 8§ let
veku ditéte, dalSich 6 (18 %) uvedlo, Ze dit¢ s PKU uz od 1,5 roku védomé chape, co smi a
nesmi, ale rozumové je to individualni. 4 (12 %) respondenti uvedli, Ze kolem 9 — 10 let véku
ditéte a zbyvajicich 5 (15 %) uvedlo, Ze netusi, vzhledem k nizkému véku svého ditéte s PKU
(tabulka 25, graf 25).
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Otazka ¢. 26

Ji Vase dité rado anebo mate problémy s pfijmem stravy?
a) milyje jidlo

b) sni vSe

¢) je ve vybéru konzervativni

d) ji mélo, nerado

e) upfednostiiuje béZnou stravu, pouzivame KUVAN

f) nizky vek

Tabulka 26 Prijem stravy

respondenti

Odpovéd |ni fi(%)

a 4 12

b 10 31

c 8 24

d 6 18

e 2 6

f 3 9

Celkem |33 100

Graf 26 Prijem stravy
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Z tabulky 26 a grafu 26 je patrné, Ze respondenti na otdzku jak déti pfijimaji nizkobilkovinnou
stravu odpovédéli, Ze jejich dit¢ s PKU miluje jidlo ve 4 (12 %) pripadech. 10 (31 %)
respondentli uvedlo, ze jejich dité s PKU sni vSe. DalSich 8 (24 %), Ze jejich dit¢ s PKU je

konzervativni ve stravée. 2 (6 %) respondenti uvedli, Ze jejich dité uzivd BH4 a uptednostiiuje
béznou stravu. 3 (9 %) respondenti odpovédéli, ze jejich dité ma nizky vek pro posouzeni a 6

(18 %) uvedlo, ze jejich dité s PKU ji malo a nerado (tabulka 26, graf 26).
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4.1 Diskuze

Hlavnim cilem prace bylo prokazat diilezitost a zadvaznost diety pii fenylketonurii. Vzhledem
k tomu, Ze od roku 1975 je zaveden v Ceské republice novorozenecky screening, ktery toto
onemocnéni odhali a je zavedena ditéti v€asnd 1écba, nedochazi k projeviim tohoto

onemocnéni.

Projevy tohoto onemocnéni byly natolik zdvazné, ze jedinci pobyvali celozivotné

v tehdejsich ustavech socialni péce, z diivodu jejich mentalniho postizeni, kdy jejich IQ bylo
ve vetsing pripadl pod 50. Dilezitost diety je mozné dokazat v teoretické Casti.
Fenylketonurie se 1€¢i dietou s nizkym obsahem bilkovin. Nejedna se jen o pouhé omezeni ve
stravé. Nizkobilkovinna dieta znamena vylouceni 80 — 90 % bé&znych potravin z jidelnicku.
Do stravy fenylketonurikl patii nizkobilkovinné potraviny, které pochazi ze zahranici a jejich
cena je vyrazné vyssi nez cena béznych potravin a uzivani lé¢ebnych piipravki. Veskera
strava se musi vazit s presnosti na 1 g, prepocitdvat na obsah PHE a dodrzovat se denni

tolerance piijmu PHE, ktera je stanovena odbornikem metabolického pracoviste.

Dil¢i cile 1ze vyhodnotit podle vyzkumu, ktery tvofilo 33 rodin s détmi s fenylketonurii.

Rodiny pochézeji z celé Ceské republiky a jsou &leny Narodniho sruzeni PKU a jinych DMP.

Dil¢im cilem bylo zhodnotit omezeni spojena s fenylketonurii, otazky 11 — 13 jsem pouzila k
naplnéni tohoto cile. Z vyzkumu vyplyva, Ze rodice déti s fenylketonurii vnimaji omezeni v
oblasti stravovani mimo domov, 7 (21 %) respondentt se shoduje, Ze omezeni je to predev§im
pro rodice, vzledem k véku déti, které jsou v rozmezi 0 — 10 let. Dale se 19 (58 %) rodicu
shoduje, Ze dit€¢ s PKU nemiiZe jezdit na Skolni vylety, Skoly v pfirodé&, lyzaiské vycviky a
dalsi skolou potfadané akce, kde neni pfitomen rodi¢. Omezeni je spojeno i s volbou povolani,
dité je ohroZeno vylouc¢enim ze skupiny intaktnich déti a 4 (12 %) respondenti uvadi, Ze je
snizena kvalita zivota. Jidlo je vSude kolem nas. S omezenim je spojena i navstéva mateiské
Skoly, v tomto piipad¢ se jedna o vstiicnost ze strany matei'ské Skoly. Z vyzkumu vyplyva, ze
pouze jedno dité s PKU bylo odmitnuto z ditvodu diety a musi navstévovat soukromou
matetskou Skolu, kde vySe nékladii se pohybuje ve spojenim s dietou na deset tisic korun.
Velmi pozitivni zpravou, ktera je z vyzkumu ziejma, ze 25 (76 %) déti s PKU navstévuje
mateiskou Skolu a 20(61 %) respondentti uvedlo, ze ptistup ze strany Skoly je vstticny.
Otéazka pochopeni diety, kdy je tento faktor rozhodujici pro svéfovani ditéte s PKU rodiné,

uvedlo 24 (73 %) respondentll, Ze rodina chape dietu, ale jak z vyzkumu vyplyva pouze
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14 (42 %) respondentti muze svérit dit€é s PKU rodiné bez ptipravené stravy.

Dalsim dil¢im cilem bylo zhodnotit naro¢nost diety ¢asovou 1 finan¢ni. Tohoto cile se tykaly
v dotazniku otazky 10, 11, 16. Na otazku, kolik ¢asu travi ptipravou stravy se shoduje

15 (46 %) respondentil, 1 — 2 hodiné denné, pii vafeni do zasob se vSak doba prodluzuje. 10
(30 %) respondentti odpovida, ze maji pocit, ze stale pfipravuji jen stravu a travi v kuchyni
90 % casu. Rozdily v odpovédich byly patrné u rodin, kde maji pouze jedno dité a u rodin,
kde je vice déti a jen jedno ma PKU. Tady respondenti uvad¢li, Ze vafii i tfi riznd jidla denné.
Vazeni kazdé potraviny a propocitavani obsahu PHE a planovani jidelnicku je velmi narocné.
Zakladem jidelnicku pro fenylketonuriky jsou nizkobilkovinné potraviny, jejich dostupnost je
podle 13 (40 %) rodict dobra, dalSich 8 (24 %) uvadi, Ze Spatna. Potraviny lze koupit ve dvou
kamennych prodejnach v Ceské republice, jeden se nachazi v Praze, proto u odpovédi dobré
dostupnosti, 1ze predpokladat, Ze tito rodiny bydli v blizkosti.VétSina rodin nakupuje pies
internet, kde je podle 2 (6%) dostupnost slozita. 7 (21 %) respondenti se shoduje, ze je dobra
pfes internet, ale finan¢i ndklady na dopravu a cena nizkobilkovinnych potravin je na zdkladé
vyzkumu vysoka, uvedlo tak 26 (79%) respondentt a dalSich 6 (18 %) odpovédé€lo, ze
nemravnd. Na tuto problematiku navazuje dil¢i cil, zhodnoti pfistup naSeho statu k rodindm s
fenylketonurii, kde na tuto otdzku 26 (79%) respondenti odpovédeélo, ze zabezpeceni je
minimalni, neodpovidajici vydajim a 2 (6 %) odpovédélo, zadné. Témto rodinam nebyl
schvalen piispévek na péci pro dité s PKU v 1. stupni a zadny jiny piispévek neexistuje.
Vétsina rodin tedy kupuje jen zékladni potraviny. Pfestoze v souc¢asné dobé¢ je na trhu
pomérné velka nabidka nizkobilkovinnych potravin, rodiny si to nemohou dovolit

z finan¢nich diivodl. Nizkobilkovinna dieta zatézuje jejich rozpocet o 4 az 5 tisic korun
mésicné, uvedli 2 (6 %) respondenti, 0 minimalné 3 tisice i vice odpovédélo 5 (15 %),
nasledujicich 15 (46 %) uvedlo, Ze velmi vyrazné ovliviiuje jejich rozpocet. 5 respondentt
odpovédélo hodné, dalSich 5 (15 %), 5 (15 %) rodin nemutze zatim hodnotit, vzhledem k
nizkému veku ditéte. S naro¢nosti Casovou a financni souvisi 1 zaméstnanost rodici, kdy pro
casovou naroc¢nost by bylo idealni, kdyby matky mohly pracovat jen na ¢astecny tivazek, coz
8 (24%) pracuje, ale dalSich 11 (33%) pracuje na plny tvazek, vzhledem k finan¢ni

naro&nosti. 2 (6 %) respondenti uvedli, Ze pracuji jako OSVC a maji flexibilni pracovni dobu.
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ZAVER

Cilem préce bylo prokazat diilezitost a zavaznost diety pfi fenylketonurii.Vzhledem k tomu,
ze se jedna o vzacné onemocnéni, informovanost ve spole¢nosti je velmi mala. Byt je to
jedno z nejcastéji vyskytujicich se dédicnych metabolickych onemocnéni v Evropé a udava

se, ze asi kazdy 40. ¢lovék v Ceské republice je pienase¢em genu pro PKU.

Dulezitost diety je mozné dokéazat v teoretické Casti prace, v historii PKU, kdy nebyl
provadén novorozenecky screening. Neléceni jedinci pobyvali celozivotné v tehdejsich
ustavech socialni péce, z divodu t€zkého mentalniho postizeni, kdy jejich IQ bylo ve vétsSiné

ptipadt pod 50.

Od roku 1975 je v Ceské republice zaveden novorozenecky screening na zachyt

fenylketonurie, a tak v dne$ni dob¢ jiz nedochazi k projeviim neléCené fenylketonurie.

Novorozenecky screening umoznuje véasné zahajeni 1écby, nizkobilkovinnou dietou, ktera je

celoZivotni.

Nizkobilkovinna dieta neni jen omezeni v jidle, jak se mnozi domnivaji. Jedna se o striktni
dodrzovani celého lécebného procesu, vytazeni 80 — 90 % b&znych potravin, nahrazeni
bilkovin aminokyselinovymi preparaty, které jsou hotké az zapachajici. Strava se sklada

z nizkobilkovinnych potravin, které jsou nékolikanasobné drazsi nez bézné potraviny, jejich
dostupnost je pies internet dobra, kamenné obchody jsou v Ceské republice dva. Jedinec

s PKU ma denni toleranci fenylalaninu a tu by nemél piekrocit, to znamena, vazeni vSech
potravin s presnosti na 1 g a propocitavani na obsah fenylalaninu. Ale také pravidelné

monitorovani hladin PHE v krvi a kontroly na metabolickych pracovistich.

Nejvétsim tskalim fenylketonurie je, Ze neni doprovazena bolestmi. To znamena, Ze pokud
dit¢é sni zak4dzanou potravinu, hladina fenylalaninu se v krvi sice zvysi, ale nijak se to
neprojevi. Dité je na pohled zdravé. Dlouhodobé zvyseni hladiny sebou pfinasi poruchu
koncentrace, specifické poruchy uc€eni, psychické problémy, ty se ovSem projevi az za n&jaky

Cas. Vyssi hladiny v predskolnim véku, se projevi tieba az po nastupu do skoly.

Jidlo nas provazi od narozeni aZ do posledniho dne zivota, patii k zdkladnim potfebam
cloveka, jidlo je vSude kolem nds, v obchod¢, v televizi, v novinach a tito lidé si v podstaté
krom zeleniny, ovoce, tvrdych bonbont si v béznych obchodech nic nekoupi, jak vnimaji sviyj
zivot, kdyz kam se podivaji vSude jsou pro n¢ zakdzané potraviny? Dospély clovek pochopi
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divod diety, ale dité, nema jesté mysleni na takové Grovni, usuzuje na zaklad¢é zkuSenosti,
prozitku. U déti s PKU je ukolem rodici, aby chranili své dit¢ a péstovali v ném pozitivni
vztah k dieté, naucili ho brat fenylketonurii jako pfitele, jediné tak je mozné zdolat tohoto

zaludného, vytrvalého a nekompromisniho protivnika.

Fenylketonurie ovliviiuje kvalitu zivota v mnoha smérech, aby ¢lovek pochopil, co znamena
dieta pii fenylketonurii, musel by stravit alesponi den v roding s ditétem s PKU. O teorii si

cloveék muaze udélat svou predstavu, ale praxe je mnohdy tupln€ jina.

Kdyz dité v ptedskolnim veku roni slzy, Ze chce to, co ma jeho bratr nebo, Ze ma jest¢ hlad
a uz vycerpal denni toleranci. V obchodé prohlizi kazdy vyrobek a pta se, kolik to ma

bilkovin. Na stole sbira drobky z bézn¢ho chleba ,tomuto musi ¢elit rodice déti s PKU .

Velkou oporou je rodinam Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP.
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Souhrn

Bakalatska prace ma za cil prokazat dilezitost a zavaznost diety pii fenylketonurii.

V teoretické ¢asti jsem popsala historii fenylketonurie, nelé¢enou PKU, jeji podstatu,
dédicnost, prevalenci a 1é¢bu nizkobilkovinnou dietou, kter je celoZivotni. Zivot rodiny

s ditétem s fenylketonurii od kojeneckého obdobi az do dospélosti. Ve vyzkumné préci jsem

pomoci dotaznikli vyhodnocovala Zivot rodin s détmi s fenylketonurii z celé Ceské republiky.
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Summary

Bachelor thesis aims to demonstrate the importance and seriousness of the diet in
phenylketonuria. In the theoretical part I described the history of phenylketonuria, untreated
PKU, its nature, heredity, prevalence and treatment of low-protein diet that is lifelong. Life of
family with a child with phenylketonuria from infancy to adulthood. In the research work I
used questionnaires assessed the lives of families with children with phenylketonuria from the

Czech Republic.
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Seznam zkratek

DMP — dédi¢na metabolickd porucha

PKU — fenylketonurie

PHE — fenylalanin

NS PKU a jinych DMP — Néarodni sdruzeni PKU a jinych DMP
BH4 — tetrahydrobiopterin, kofaktor fenylalaninhydroxylazy
PAH — fenylalaninhydroxylaza

HPA — hyperfenylalaninemie

NS — novorozenecky screening

NB - nizkobilkovinné
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Recepty

Ovocné livanecky

Suroviny:
75 g nizkobilkovinné mouky; 10 g (2 Izi¢ky) vaje¢né ndhraz-
ky; 150 ml nizkobilkovinného mléka (Milupa Lp drink); 40 ml
+ 1 IZice vody; ¥ Izicky prdsku do peciva; 3 IZice oleje na
smazeni; na zdobeni: Slehacka Hole, bortivky, jahody apod.
Postup:

NB mouku, vaje¢nou nahrazku, Lp drink a 40 ml vody zami-
chame, aby vzniklo hladké tésto. Nechame odpocinout pfi-
blizné 20 minut, poté ptridame prasek do peciva rozpustény
ve Izici vody a peclivé zamichame. Tenké livanecky smazime
v rozehfatém oleji na livanecniku.

Spojujeme cca 4 kusy marmeladou a zdobime $lehackou
Hole, boriivkami nebo jinym sezonnim ovocem a na zavér
muzeme poprasit mouckovym cukrem.

Nutriéni informace:

1 livanecek bez zdobeni
Cely recept

189 kcal/0,2 g bilkovin/6 mg Phe
755 kcal/0,8 g bilkovin/22 mg Phe

Piiloha 1 Peceni pro fenylketonuriky - Metabolik

Pernikovy dort

Suroviny:

2509 Vitaprotamu; 2 baleni vanilkového cukru; 1 baleni
prdsku do perniku; 50 g hery; 2 polévkové IZice medu; voda;
hera na vymazdni plechu

Postup:

Vitaprotam smichame s vanilkovym cukrem, praskem do
perniku, pfidame rozehfaty tuk a med, rozmichame ve
vlazné vodé a zadélame tésto. Tésto nalijeme do vymaza-

né formy a upe¢eme v pifedehfaté troubé asi 20-30 minut
p¥i 150 °C.
Upeceny pernik nakrajime na rtizné velké obdélniky a ty pak
k sobé lepime marmelddou a kavovym krémem (100g hery,
50g cukr mou¢ka, %2 baleni vanilkového cukru, 2 kavové
1zicky mleté kavy, 1 polévkova IZice rumu). Na zavér potre-
me krémem z ramy a nizkobilkovinné ¢okolady a dozdobi-
me ovocnymi lentilkami, besipkami, jahtidkami apod.

Lucie Simonovd, Liberec

FaleSny marcipan

Suroviny:

110g nizkobilkovinné mouky; 110g cukru krupice; 225g
prosdtého prdskového cukru; 5g /1 IZicka vajecné ndhrazky;
50 ml vody; ¥ IZicky citronové Stdvy; ¥z IZicky mandlové tresti
Postup:

V misce smichame viechny suché ingredience, pfidame
vodu, $§tavu z citronu s mandlovou tresti a peclivé rozmicha-
me. Marcipanovou hmotu uchovavame v mikrotenovém sac-
ku v ledniéce a pted pouzitim ho mizeme nahtét. Pouzivame
jako dekoraci na dorty nebo na moucniky.

Nds tip:

Na nelepivém pergamenu vyvélime marcipan tak, aby po-
kryl vrchni i boéni strany dortu. Dort potfeme merurikovym
dzemem. Marcipan presuneme na dort a upravime. Staci na
ozdobeni dortu o priiméru 20cm.

Nutri¢ni informace:
100g marcipanu
Cely recept

352 kcal/0,05 g bilkovin/ 2mg Phe
1760 kcal/0,25 g bilkovin/10mg Phe

19,



Ptiloha 2 Jidelnicek kojeného ditéte ve v€ku 7 — 12 mésich

Jidelnicek kojeného ditéte ve véku 7 — 12 mésicu*

Porovnani jidelni¢ku pti PKU a normdlniho jidelnicku

JIDELNICEK PRI PKU NORMALNI JIDELNICEK

Snidané

Presnidavka

Obed

Svacina

Vecefre

Vecerell

* P¥i umélé vyZivé je misto matefského mléka podavéano pocatecni mléko. S nemlécnymi piidavky

se zadina od 5. mésice Zivota.



Piiloha 3 Casopis Metabolik

ZPRAVODAJ NS PKU A JINYCH DMP | ROCNIK 13 | ROK 2013 | CiSLO 1

Pozvani na Medlov

Mili ¢lenové,

Radi bychom Vas pozvali na jiz 3. ro¢nik zabavné - vzdé-
lavaciho pobytu spojeného s ¢lenskou schlizi, ktery se bude
konat 27.-29. 9. 2013 v hotelu Medlov u Nového Mésta
na Moravé (stejné jako loni a predloni). Pfijedte se dozvédét
zajimavosti o PKU, které jste dosud nevédéli, poslechnout
si co je nového v lécbé PKU, spoluutvofit program naseho
sdruzeni na pisti rok a hlavné si v pratelské a neformalni
atmosféfe popovidat a vyménit si zkusenosti s PKU a jinymi
DMP. Setkani je urceno nejen pacientim s PKU, ale i viem
ostatnim, ktefi se o PKU a jiné DMP zajimaji.

Na programu bude odborny blok, ktery pfipravujeme
spolu s lékafi z nasich center a ktery bude obsahovat aktu-
alni odborna témata s novinkami v 1é¢bé PKU.

Nedilnou soucasti bude i prezentace firem dodévajicich
na nés trh potraviny a preparaty pro nizkobilkovinnou die-
tu. Tfeba tu najdete a ochutnéte néco, co jesté neznate.

Na ¢lenské schizi se dozvite o ¢innosti sdruzeni v minu-
lych 2 letech, o pldnovanych aktivitach na rok 2013 a 2014
a o novinkach v legislativé tykajici se jak Ié¢by, tak social-
ni oblasti. Jak ukazala zkusenost z podzimu 2012, kdy byla
v jednom z center na vice jak 4 tydny vyznamné omezena
léc¢ba dospélych pacientd, tak jednou z oblasti, kterou se
budeme muset vice zabyvat, je zajiténi kvalitni a dostupné
Iécby pro dospélé pacienty. Proto bychom byli radi, kdyby
v letosnim roce na Medlov pijelo vice dospélych pacien-
tl nez v minulych letech, aby se s némi mohli podélit o své
zkusenosti s [écbou, jeji kvalitou a dostupnosti .

Jednim z bodd programu budou téZ chystané evropska
pravidla pro lé¢bu PKU, jejichz cilem je sjednotit Ié¢bu PKU
v riznych koutech Evropy a zaru¢it pacientGm alespor, zla-
ty” standard dostupné a hrazené péce.

Pfijedte tedy mezi nas i Vy. Loni se na Medlové seslo 101
Ucastnik( (vcetné vystupujicich a hostl) a z z toho bylo
26 pacientl s PKU ¢i jinou DMP a to 20 déti a 6 dospélych.
Doufame, Ze letos to bude podstatné vic. Pfijedte se podélit
0 své zkudenosti s PKU, ziskat informace od jinych pacientii
i lékai(, ¢i se jednoduse pobavit. A pokud jste alespor ob-
Casni houbafi, tak doufejte v trochu tésti na pocasi. Hotel
se nachazi uprostied krasnych lesd a loni jsme i my nehou-
bafi nasli pfi prochazce alespon na pofadnou smazenici.

Nechtéj byt clovékem, ktery je ispésny,
ale chtéj byt clovékem, ktery za néco stoji.
ALBERT EINSTEIN

Tak uz si nyni rezervujte termin, podrobny program bude
na www.nspku.cz ihned jak jej budeme mit hotovy, a in-
formace o prihlaskach Vam piijdou e-mailem nebo postou
jako obvykle.

Tésime se na Vas.

Za Vybor NS-PKU Markéta Lhotdkovd



Piiloha 4 Potravinové tabulky

“wq u?"°

Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP

POTRAVINOVE TABULKY
VYZIVOVYCH HODNOT

Tabulky pro pacienty s fenylketonurii (PKU)
a jinymi dédi¢nymi metabolickymi poruchami (DMP)

. *
- '~ - *
e Foundation




Priloha 5 Nizkobilkovinné vyrobky v lékarnach

Nutricia - SHS 1579268 Damin low protein MIX (mouka) 400 ¢ 107,00KE - 116,00K¢
1572867  Loprofin diouhé $pagety 500 147,00KZ - 160,00K¢
1572875 Loprofin low protein herb crackers 150¢ 137,00K¢ - 149,00K¢
1904003 Loprofin low protein ryze (Statt Reis) 500g 172,00KE - 187,00 K¢
1573287  Loprofin low protein milk drink (mléko) 200 ml 3500K¢-38,00Ke

Nutricia - Milupa 1246496 Milupa Lp drink (susené mléko) 400g 326,00K¢ - 354,00K¢
2246370 Milupa Lp Choco (susené kakaové miéko) 375 g . 273,00K¢ - 298,00K¢
2304435 Milupa Lp bar - ovocnd tyéinka 3x 25 g 76,00K¢ - 83,00K¢
2304443 Milupa Lp bar - tytinka s jablky a skofici 3x 25 g 76,00K¢ - 83,00Ke

1056572 Milupa Lp flakes (lupinky) 3759 134,00K¢ - 146,00K¢



Priloha 6 Seznam prodejct nizkobilkovinnych potravin

Bezgluten
Kontakt: http://www.bezgluten.cz — internetovy obchod

Balviten
Kontakt: http://www.balviten.cz — internetovy obchod

Obchod zdravé vyzivy Dana Harantova Praha
Kontakt: http://www.vltava2000.cz/diety — kamenny i internetovy obchod

SH ProDiet Roudnice nad Labem
Kontakt: http://www.shprodiet.cz/obchod — kamenny i internetovy obchod

Elinai Brno

Pekartské 44, 602 00 Brno

Kontakt: http://www.elinai.eu/nove_alpi.html, tel.: 515 544 774 — kamenny 1 internetovy
obchod

Dietshop
Kontakt: http://www.diet-shop.cz — internetovy obchod

Eurozona
Kontakt: http://www.euro-zona.cz — internetovy obchod

Celiashop
Kontakt: http://www.celiashop.cz — internetovy obchod

Delifirst
Kontakt: http://www.delifirst.de — internetovy obchod ze SRN s PKU vyrobky z celého svéta,
objednavky pouze v némciné€ nebo anglicting



http://www.delifirst.de/
http://www.celiashop.cz/
http://www.euro-zona.cz/
http://www.diet-shop.cz/
http://www.elinai.eu/nove_alpi.html
http://www.shprodiet.cz/obchod
http://www.vltava2000.cz/diety
http://www.balviten.cz/
http://www.bezgluten.cz/

Piiloha 7 Kvétikova omacka pro fenylketonuriky

Kvétakova omacka

3. Zjemnime maslem.
Jedna hotova porce vazi: 250 g

Obsahuje: 63 mg fenylalaninu
1,7 g bilkovin
27,2 g tukt
26,5 g sacharidu
1512 /360 kJ/kcal

Kvétakova omacka
pro 1 porci

15 g mdsla, 80 g cerstvého nebo mraZeného

kvétdku, sul, drceny kmin, Podravka, Spetka

pepre, voda, 10 g (1 polévkovd lZice) Gusti-
nu, 30 ml slehacky.

1. Na rozpusténé maslo vloZime oCiStény na
ruzicky nakrajeny kvétdk, pfisolime, piida-
me drceny kmin, Podravku, mirné pfipep-
fime, podlijeme vodou a dusime do mekka
(asi 10 — 15 minut).

2. Duseny kvétdk rozmixujeme, zfedime vo-
dou, pfivedeme k varu a zahustime Gusti-

nem, rozmichanym v malém mnoZzstvi vody.
3. Krétce povafime (asi 3 — 5 minut).

4. Zjemnime $lehackou.



Priloha 8 Varime zdravé a chutné pro fenylketonuriky II

VARIME
drav a chutné

ienylketonuriky 11

- =  ——



Priloha 9 Nizkobilkovinné pecivo od firmy Bezgluten

Kod C 16 - Chléb denni nizkobilkovinny PKU - 300 g

Slozeni: voda, bezlepkovy psenicny $krob, neztuzeny rostlinny tuk, cukr, glukéza, Nutricni hodnoty ve 100 g vyrobku:
kukufiény Skrob, kvasnice, zahustujici latka: guarova quma a E 464, sill, rostlinna Energetickd hodnota na 100 g vyrobku:
vldknina, rohovnikova moucka, kyprici latka: jedld soda, reguldtor kyselosti E 575. K 9774
keal: 2336
Bilkoviny: 059
Sacharidy: 50,79
Tuky: 32¢
Fenylalanin: 15,85 mg/ 100 g vyrobku

Kod C 22 - Chléb selsky nizkobilkovinny PKU - 300 g

Slozeni: voda, bezlepkovy p3enicny Skrob, neztuzeny rostlinny tuk, cukr, glukéza, Nutricni hodnoty ve 100 g vyrobku:
kukuficny $krob, kvasnice, siil, zahustujici latka: guarova guma a £ 464, rohovnikové Energeticka hodnota na 100 g vyrobku:
moucka, rostlinnd vidknina, reguldtor kyselosti E 575, kypfici latka: jedld soda. W: 9774
keal: 2336
Bilkoviny: 059
Sacharidy: 50,79
Tuky: 329
Fenylalanin: 15,85 mg/ 100 g vyrobku

ik nizkobilkovinny PKU - 700 g, 350 g

Kéd C 09, Kéd C 10 - Bochn

Slozeni: voda, bezlepkovy psenicny skrob, kukuficny Skrob, bramborovy $krob, neztuze- Nutricni hodnoty ve 100  vyrobku:
ny rostlinny tuk, cukr, kvasnice, sil, rostlinna vlaknina, zahustujici latka: guarové quma Energetickd hodnota na 100 g vyrobku:
aE 464, emulgatory: lecitin amono a diglyceridy mastnych kyselin, regulator kyselosti W 1097.4

E 575, kypfici latka: jedld soda.

keal: 2593
Bilkoviny: 07¢
Sacharidy: 5589
Tuky:

37¢
Fenylalanin: 13,1 mg/ 100 g vyrobku

Slozeni: voda, bezlepkovy psenicny skrob, kukuficny Skrob, bramborovy $krob, cukr, ztu- Nutricni hodnoty ve 100 g vyrobku:
7eny rostlinny tuk, kvasnice, sil, rostlinna vidknina, pektin, zahustujici latka: guarova Energetickd hodnota na 100 g vyrobku:
guma a E 464, emulgatory lecitin a mono a diglyceridy mastnych kyselin, provensdlské K: 172
koreni, requlator kyselosti £ 575, kyprici latka: jedIa soda. Kal: 2639
b SN N Bilkoviny: 069
p M T S Sacharidy: 5759
ol B Tuky: 359
N Fenylalanin: 13,1mg/ 100 g vyrobku

© 000 @ 000 @ @00 @ @00 @

Slozeni:

bezlepkovy psenicny krob , voda,
kukuficny Skrob, dextroza, kvasnice,
neztuzeny rostlinny tuk, cukr, rostlinnd
vlaknina, inulin, stl, zahustujici latka:
E 464, requldtor kyselosti: E 575.

Kod B 122 - Housky obycejné Kod B 123 - Housky ciabatta Kod B 125 - Bagety velké
nizkobilkovinné PKU - 140 nizkobilkovinné PKU - 140 g nizkobilkovinné PKU - 300 g

Nutricni hodnoty ve 100 g vyrobku:
Energetickd hodnota na 100 g vyrobku:

kl: 1525

keal: 362

Bilkoviny: 0,699

Sacharidy: 67,59

Tuky: 999

Fenylalanin: 24,93 mg/ 100 g vyrobku

Kod B 126 - Bagety malé

Kod B 124 - Housky,, Jacki-Placki” Kad B 129 - Housky kaiserky
nizkobilkovinné PKU - 240 g

nizkobilkovinné PKU - 140 g nizkobilkovinné PKU - 140

Kod B 128 - Housky hamburgerové
nizkobilkovinné PKU - 145 g

domaci bezlepkovy /bez pseni¢ného Skrobu/ - 350 g

Slozeni: kukuficny Skrob, voda, neztuzeny rostlinny tuk, cukr, zahustujici latka: guarova Nutriéni hodnoty ve 100 g vyrobku:

quma a E 464, glukza, kvasnice, stil, rostlinnd viaknina, kypfici létka: jedld soda, Energetickd hodnota na 100 g vyrobku:
requlator kyselosti E 575. W: 886.6
keal: M9 @
Bilkoviny: 129
Sacharidy: 39g @
Tuky: 359

www.bezgluten.cz



Priloha 10 Dotaznik

—

Vek ditéte s PKU?

Pohlavi ditéte s PKU?

Pocet déti s PKU v roding?

Kde jste ziskali prvni informace o PKU?
Chodi &i chodilo Vase dité do MS?

Jaké mate zkuSenosti s piistupem MS?
Chodite do zaméstnéni?

Jakeé je podle Vs, zabezpeceni téchto déti ze strany statu?

A e A o B

Jaka je podle Vas, dostupnost NB potravin?

—_
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. Jaké je podle Vas, cena NB potravin?

—
[S—

. V ¢em vidite nejveétsi omezeni ditéte s PKU oproti zdravému?

. Chéape Vase rodina NB dietu?

_
W N

. MiiZete jim svéftit své dit€¢ s PKU bez pfipravené stravy?

—
N

. Nakolik ovliviiuje PKU V4s rodinny zivot?

[S—
W

. Kolik ¢asu travite ptipravou stravy?

—
[©))

. Jaka je podle Vas informovanost o PKU?

—
~

. Jaké mate zkuSenosti s 1€kafi z odbornych ambulanci?
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. Nakolik PKU zatézuje Vas rodinny rozpocet?
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. Jaké preparaty Vase dit¢ PKU?

\S)
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. M¢lo Vase dité problémy s uzivanim?

N
N

. Jak svému ditéti vysvétlujete PKU?

[\
W

. Ma dité s PKU sourozence?

[\
I

. Jak reaguje na omezeni sourozence s PKU?
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PKU?

26. Ji Vase dité rado nebo ma problémy s piijmem NB stravy?



