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Uvod

Jednou ze zékladnich potieb k preziti je pfijiméani potravy. Kazdy clovék musi jist,
aby ziskal latky potiebné pro vytvoreni energie a Cinnost celého organismu. Neéktefi lidé
zamérn¢ ze svého jidelnicku vynechavaji urcité potraviny. Treba jen z toho diivodu, ze jim dana
veéc nechutnd a neni nutné si kazit potésSeni z jidla, jini zkousi rizné diety, aby méli hezc¢i
postavu. V dnesni dobé se rozsifuje i1 zplisob stravovani jako vegetaridnstvi, veganstvi nebo
titeba raw strava, coz uz Ize Casto povazovat za urcity zivotni styl. VSichni tito lidé maji jednu
véc spolecnou a to moznost volby. Existuji mezi nami ale 1 taci, ktefi nemaji na vybér a musi
se vzdat urcitych potravin, aby si zachovali své zdravi. Mezi né patii i osoby s fenylketonurii,
u kterych je omezeni ve stravovani velmi Siroké. Jen minimum potravin, které jsou bézné
dostupné v nagich obchodech, si mohou fenylketonurici v klidu doptat. Zivot s fenylketonurii
pfindsi velké odiikani a nutnost velmi silné sebekontroly.

Muj ptitel je fenylketonurik. Nez jsem ho poznala, neméla jsem o takovém onemocnéni
ani tuseni. Kdyz mi vysvétlil, co fenylketonurie znamena a co vSe nesmi jist, prvni co m¢e
Vv tu chvili napadlo, bylo, jestli existuje viibec néco, co si mize dat. Postupem cCasu jsem
poznavala vSe, co zivot s takovym onemocnénim piinadSi. Z vlastni zkuSenosti tedy vim,
jaky zZivot s touto nemoci je, alespoii tedy z pohledu velmi blizkého ¢lovéka. Prave ptitel mi byl
inspiraci k napsani této bakalarské prace.

Cilem této prace je zhodnotit vzdélavani zaka s fenylketonurii. Konkrétné posoudit
informovanost pedagogl a zjistit jejich nazory a pfistup k détem a Zakiim s touto nemoci.
Dale popsat, jak vzdélavani hodnoti zak s fenylketonurii. Prace je rozd€lena na dvé Casti
(teoretickou a praktickou).

Teoreticka ¢ast bakalatské prace pojednava o podstaté fenylketonurie, jejich projevech
Vv pfipadé neléeni a o diagnostice. Déle pak se zabyva principy dédicnosti fenylketonurie a také
lé¢bou tohoto onemocnéni. Tato ¢ast prace zahrnuje i historii fenylketonurie spojenou
S objevenim a pocatky léCby této nemoci. V neposledni tad¢é prace pojednava o tom,
jak fenylketonurie zasahuje do vzdélavani — moznosti stravovani osob s fenylketonurii,
podavani dietnich 1é¢ebnych piipravki, ucast na riiznych skolnich akecich apod.

Prakticka ¢ast této prace je vénovana zhodnoceni kvantitativniho vyzkumného Settenti,
které zjistovalo, zda pedagogové v matetskych, zakladnich a stfednich Skolach védi, co je to
fenylketonurie a jaky je jejich ptistup k zakovi s takovym onemocnénim. V ramci tohoto Setieni

byly rozdany dotazniky do konkrétnich Skol nebo byly zasilany pomoci emailu. Druhou ¢ast



tvofi kvalitativni vyzkumné Setfeni, rozhovor s osobou trpici fenylketonurii. Zaméten byl
na postaveni v ramci kolektivu tfidy a vztahy se spoluzaky, pfistup pedagogl, moznost ucasti
na Skolnich akcich a komplikace spojené se stravovanim.

I ptes zvysujici se informovanost vefejnosti jako takové si myslim, ze fenylketonurie
nepatii mezi bézné zndmé nemoci. Povazuji tedy za dulezité, aby se povédomi o této nemoci
rozsitilo, jelikoz 1 osob s timto onemocnénim piibyva. [ kdyz je tato bakalarska prace zamétena
pfedevs§im na oblast vzdélavani téchto osob, myslim si, ze muze poslouzit kK prohloubeni
znalosti nejen pedagogiim. Diky tomu muize byt zlepSen pfistup k osobam s fenylketonurii

a usnadnén tak jejich Zivot.



TEORETICKA CAST

1. Dédi¢né metabolické poruchy

., Dédicné metabolické poruchy (DMP) predstavuji geneticky, biochemicky i klinicky
velmi heterogenni skupinu vzdacnych onemocneni (Ptacek, Bartinék, 2014, s. 205).
Obvykle jsou zpusobeny snizenim aktivity nékterého enzymu, v dusledku ¢eho dochazi
k hromadéni nebo nedostatku ur¢itych latek v organismu (Stastna, Kozich, 2011).

V roce 1908 byl poprvé termin dédicna metabolickd porucha pouzit Archibaldem
Garrodem K popsani ¢tyi v té dobé objevenych nemoci (alkaptonurie — porucha pfemény
aminokyseliny tyrozinu spojena s hromadénim kyseliny homogentisové;
pentosurie — vylu¢ovani monosacharidu pentdzy moéi; cystinurie — vylu¢ovani aminokyseliny
cystinu moci; albinismus — absence enzymu tyrozindzy) (Ptacek, Bartinék, 2014).

V dnesni dob¢ je znamo vice nez 850 dédicnych metabolickych poruch. Ptiblizné 100
z nich je 1é¢itelnych, zbylou vétsinu 16¢it nelze. V Ceské republice se narodi cca 1000 pacientil
s dédi€nou metabolickou poruchou ro¢né (Honzik, 2009). Nejobvyklej$i jsou poruchy
S autozomalné recesivnim typem dédicnosti (rodice pacienta jsou oba dva zdravi pienaSeci,
on sam zdédil mutaci od obou rodicli), méné obvyklé jsou poruchy vazané na X chromozom
(nemocni jsou obvykle muzi, zeny jsou pienasecky, u kterych ma onemocnéni obvykle mirné;jsi
formu anebo jsou zcela bez ptiznakll). Metabolické poruchy se mohou také dédit dominantné
(ke vzniku nemoci staci pouze jedna vloha od jednoho z rodic¢it). Vzacna je dédi¢nost maternalni
(od matky) (Stastna, Kozich, 2011). ,,Dédicné metabolické poruchy se nejcastéji projevuji jiz

V novorozeneckém ¢i kojeneckém véku nebo pozdéji v détstvic (Stastna, Kozich, 2011, s. 3).



2. Fenylketonurie

Jednou z metabolickych dédicnych poruch je fenylketonurie (dale PKU),
ktera je autozomalné recesivné dédi¢na. Konkrétné se jedna o poruchu bilkovin.

Bilkoviny tvofi vice nez 80% naSeho organismu. Jsou velmi dulezitymi latkami
pro zivot organismu. Maji funkci stavebni, katalytickou, regula¢ni, obrannou, transportni nebo
zasobni. Bilkoviny jsou také alternativnim zdrojem energie po sacharidech a lipidech.
Ptijimame je v potrave, protoze na rozdil od rostlin, si je nase télo neumi vytvofit samo.
Velky vyznam maji v obdobi ristu a vyvoje. V travicim traktu se rozkladaji na aminokyseliny,
které tvoti fetézce spojené peptidickou vazbou. Na tvorbé bilkovin se podili jen asi
21 aminokyselin. Vzhledem k fenylketonurii je pro tuto praci dilezitd pouze aminokyselina
fenylalanin (dale PHE) (Biid’ala, 2016; Komarkova, Naglova, 1996).

Podstatou fenylketonurie je Spatné odbouravani PHE. Fenylalanin je esencialni
aminokyselina. Chemicky se oznacuje CgH11NO>2 PHE je metabolizovan v jatrech enzymem
fenylalaninhydroxylazou (PAH) a jeho nejvétsi ¢ast se pfeménuje na tyrozin. Pti fenylketonurii
fenylalaninhydroxylaza zcela chybi nebo je jeji funkénost omezena. Tato situace je podminéna
mutaci PAH-genu, ktery je lokalizovan na 12. chromozomu. Tento gen se v populaci vyskytuje
asi ve 2 % (Btidala, 2016; Muntau, 2009).

Zjednodusen¢ probihd zpracovani potravy tak, ze ¢lovékem pfijata strava se V ustech
rozmé¢lni a smichd se slinami, které obsahuji nékteré travici enzymy. Potrava déle putuje
do zaludku a odtud pfes dvanacternik do tenkého stfeva. Zde jsou velké molekuly Zzivin
roz§tépeny pomoci travicich enzymi na zdkladni jednotky. Ty prostupuji sténou stfeva
do krevnich cév a odtud mifi do jater. V jatrech dochazi k pfeméné Zivin na té€lu potiebné latky
a energii, které jsou odevzdany zpét do krve, kterd opousti jatra. Do jater se s jinymi latkami
dostava prave také fenylalanin. Pti fenylketonurii enzym fenylalaninhydroxylaza, ktery ma
fenylalanin rozstépit, chybi nebo neni dostatecné aktivni. Fenylalanin tedy z jater odchézi
,2hezmeénény*“. Dochazi k jeho hromadéni v bunkach a télnich tekutindch. Na télo plisobi
fenylalanin toxicky, naruSuje latkovou pfeménu v bunikach a také jejich schopnost fungovat
(Komarkova, Hejemanova, 2004). Tim padem nedochézi ani ke vzniku tyrozinu a to zptisobuje
deficit neurotransmiterti (chemické latky prenaSejici nervovy vzruch) a také melaninu.
Pti vysoké hladiné PHE se jeho ¢ast zane v krvi odbouravat ndhradni cestou na abnormalni
metabolické produkty, kterymi jsou kyselina fenylpyrohroznova, fenylmlécna a fenyloctova.
Ty spolu se zbylym fenylalaninem prostupuji ptes hematoencephalickou bariéru, ktera od sebe
oddéluje krev a mozkové tkdné a dochazi tak k poSkozeni nervovych bunék. Fenylalanin takeé

inhibi¢né plisobi na syntézu mozkovych sulfatidl (glykolipidy s navazanou kyselinou sirovou



vyskytujici se v bilé i Sedé hmoté€ mozkové) a v disledku toho je naruSena myelinizace. Myelin
tvofi obaly nervovych vlaken a pii jeho nedostatku nebo naruseni dochazi k porucham vedeni
nervového vzruchu nervovym vlaknem (Sviatko, 2005).

V ptipadé¢ kdy enzym fenylalaninhydroxyléza zcela chybi nebo je jeho aktivita nizsi nez
1 %, hovotime o klasické fenylketonurii. Pokud je aktivita enzymu mezi 1 -3 %, jedna
se 0 mirnou fenylketonurii. Existuje také mirna hyperfenylalaninémie, kdy je enzym aktivni
z3-10 %. Muze se vyskytovat také pfechodna hyperfenylalaninémie,
kdy fenylalaninhydroxylaza pouze ,,dozrava“ pozdéji a v tomto piripadé staci pouze docasné
snizit ptijem bilkovin (Muntau, 2009). U nékterych pacienti s PKU dochazi k defektu genu
kodujiciho kofaktor tetrahydrobiopterin (BH4). Tento kofaktor je potiebny pro spravnou funkci
enzymu fenylalaninhydroxyldza. Osoby s timto typem defektu vSak tvoii pouze asi 1 az 2 %
z celkového poctu nemocnych PKU (Baum, O'Flaherty, 2007). Zpracovavani lipida (tukt)
a sacharida (cukrit) pfi PKU neni naruseno (Komarkova, Hejcmanova, 2004).

Vyskyt fenylketonurie v Evropé se odhaduje asi na 1 : 10 000 zivé narozenych déti.
V Ceské republice je to asi 1 : 6500 déti (Koolman, Réhm, 2012; Dostupné
z: http://vzacni.cz/fenylketonurie/).

2.1. Projevy fenylketonurie

Novorozenci s PKU jsou nejprve klinicky bez jakychkoli napadnosti. Pokud se nezahaji
1é¢ba, ptiblizné v 2. mésici Zivota ditéte se zatnou objevovat prvni ptiznaky. Mezi né€ patii Casté
fihani a zvraceni. Tento stav miize také pfipominat pylorostendzu (zzeni ¢asti Zaludku)
(Dostupné z: http://nemoci.vitalion.cz/fenylketonurie/). Béhem 4. a 6. mésice se zacne
zpomalovat vyvoj ditéte. Dité neprospiva, mohou se u né¢ho objevovat ekzémy nebo jina kozni
onemocnéni, kiize je suchd a drsnd. Mo¢€ a n€kdy i dité¢ samotné miZze velmi zvlastn€ zatuchle
zapéchat (zpiisobeno ptitomnosti kyseliny fenylpyrohroznové v moéi a potu). Casto byva tento
zapach pojmenovany jako ,,mysi“ (Leifer, 2004; Muntau, 2009). Diky nedostatku tyrosinu
se tvofi malo melaninu a to zpiisobuje, Ze nelécené déti s PKU maji Casto bledou plet’, plave
vlasy (aZ 90% nemocnych) a svétle modré duhovky. Mohou byt také citlivéjsi na slunecni
zafeni. Ke konci prvniho roku Zivota se objevuje naruseni nervového systému a opozdéni
mentéalniho vyvoje. Co se tyce inteligenéniho kvocientu (IQ), snizuje ho fenylketonurie
asi 0 polovinu. IQ se muze pohybovat v rozmezi 60 — 65 (lehka mentalni retardace) nékdy
I 30 — 35 (stfedné tézka az té¢zka mentalni retardace) (Dostupné z: http://nemoci.vitalion.cz/fen
ylketonurie/; Muntau, 2009). Dal$imi pfiznaky jsou zpomaleny rist hlavicky a tim padem
i mozku, mimovolni tfes koncetin, zvySené svalové napéti, abnormalni drzeni rukou,
abnormalni pohyby koncetin a trupu, epileptické zachvaty, hyperaktivita, poruchy chovani
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a uceni, poruchy nalad, poruchy osobnosti nebo také kie¢e, zmény na EEG (elektroencefa-
lografii, ptistroj zaznamenavajici elektrickou aktivitu mozku) a mozné no¢ni désy
(Svitko, 2005; Dostupné z: http://nemoci.vitalion.cz/fenylketonurie/).

Cetkovska a kol. (2010) také uvadi dalsi projevy jako naptiklad hyperhidréza (nadmérna
produkce potu) nebo akrocyanoza (modravé zbarveni kiize na rukou vznikajici v chladu,

spojené s vyraznou potivosti).
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3. Historie fenylketonurie

Objeveni fenylketonurie je spojeno se jménem profesora Asbjorna Follinga,
ktery pasobil na Iékatské fakult¢ Univerzity v Oslu. V roce 1934 se na tohoto lékafe
specializovaného v biochemii obratila mladd matka se svymi dvéma duSevné opozdénymi
détmi. Déti nevykazovaly zaddné jiné ptiznaky, kromé opozdéného vyvoje. Profesor Folling
spolu se svym spolupracovnikem Kaare Clossem u déti provedl vySetfeni moci — pfidal do ni
chlorid Zelezity. Misto obvyklého cervenohnédého zbarveni moc zezelenala.
Profesor ptedpokladal, Ze pravé latka, ktera zptsobila neobvyklé zbarveni, mize byt divodem
opozdéného vyvoje u déti. Podafilo se mu tuto nezndmou latku izolovat. Byla to kyselina
fenylpyrohroznova, podle které dostala nové objevena porucha sviij prvni nazev Imbecilitas
phenylpyruvica (Hejcmanova, 2000).

Jednoduché vysSetireni moci s pomoci chloridu Zelezitého pouzil pak Folling
privySetreni dalsich 430 deéti z ustavii pro dusevné opozdené* (Hejcmanova, 2000, s. 2).
U 8 déti z téchto 430 byla v moci objevena kyselina fenylpyrohroznova (Hejcmanova, 2000).

Jednou z vyznamnych osobnosti, kterd je spojena s fenylketonurii u nas
je Doc. MUDr. Bohunka Blehova, CSc. Inspirovana pokusem profesora Follinga, zac¢ala i u nas
vyhledédvat osoby s fenylketonurii. Postupné vySetfila 2 444 osob z rluznych Gstavu,
mezi kterymi bylo 10 osob s PKU. Dal$i nemocni byli objeveni v rodinach vy$e zminénych
osob. ,,Z téchto poznatkii vzeslo jiz v roce 1960 doporuceni détskym lékaitim, aby vysetrovali

moc deti chloridem Zelezitym ve véku 6. tydnii*“ (Hejcmanova, 2000, s. 2).
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4, Dédic¢nost fenylketonurie

Jak uz bylo uvedeno vyse, fenylketonurie je metabolickd porucha s autosomalné
recesivni dédi¢nosti. Mutace genu podminujici PKU se dédi od obou rodica. U Cloveka
matetskd bunka predava dcefiné bunce jen polovinu své genetické informace. Dcefina burnka
neni schopna sama pfezit a dé¢lit se, proto se musi spojit s dcefinou bunkou jedince jiného.
Ke vzniku nového zivota tedy dochdzi ze dvou zarodecnych (dcefinych) bunék od dvou jedinct
ruzného pohlavi (Komarkova, Hejcmanova, 2004).

Fenylketonurii Ize zdédit nékolika zplisoby. Prvni moznou situaci je, Ze oba dva rodice
maji fenylketonurii. Oba dva ptfedavaji svym détem polovinu genu, ktery je mutovany.
Ob¢ dvé zarodecné bunky od obou rodi¢t obsahuji mutaci genu, proto vsichni potomci budou
mit PKU (Komarkova, Hejecmanova, 2004).

Dalsi moznosti je, Ze pouze jeden z rodi¢t ma fenylketonurii a druhy rodi¢ je zcela
zdravy (nezalezi na tom, zda je nemocnéa matka nebo otec). Dochazi tedy k tomu, ze nemocny
rodi¢ predava v kazdém ptipadé do zarode¢né buiky polovinu genu s mutaci a zdravy rodic¢
ptedava polovinu genu zdravého. Vysledkem je butika z poloviny zmutovéana. Vzniklé potomky
nazyvame jako heterozygoty — ptenaSece. Jejich zdravd ¢ast genu jim staci k tomu,
aby vytvareli dostatek enzymu fenylalaninhydroxylazy a nemuseli tak dodrzovat
nizkobilkovinnou dietu, jsou tedy zdravi (Komarkova, Hejecmanova, 2004).

Jako dalSi miiZze nastat situace, kdy je jeden rodi¢ nemocny a druhy je pfenaseCem
fenylketonurie. Nemocny rodi¢ opét predava vzdy polovinu genu s mutaci, zatimco rodi¢
pfenase¢ muze predat bud’ polovinu zmutovanou, nebo polovinu zdravou. U tohoto paru
je pravdépodobnost, Ze budou mit dité nemocné fenylketonurii 50 % a zbylych 50 %, Ze budou
mit dité pfenaSece (Komarkova, Hejcmanova, 2004).

Posledni moznosti je, ze oba dva rodiCe jsou ptenaseci. Jak jeden, tak druhy muazou
piedat bud’ polovinu genu zmutovaného, nebo polovinu zdravého. Pti spojeni dvou zdravych
polovin genu se narodi zdravé dité (pravdépodobnost 25 %), Spojenim zdravé poloviny genu
se zmutovanou polovinou se narodi dité¢ ptfenasec (pravdépodobnost 50 %) a spojenim dvou
zmutovanych polovin genu dit¢ s PKU (pravdépodobnost 25 %) (Komérkova, Hejcmanova,

2004).
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5. Diagnostika fenylketonurie

Fenylketonurie je v dne$ni dobé diagnostikovana pomoci novorozeneckého screeningu
dédicnych metabolickych poruch. ,,Novorozenecky screening je aktivni a celoplosné
(=celostatni) vyhledavani chorob v jejich casném, preklinickém stadiu tak, aby se tyto choroby
diagnostikovaly a lécily diive, nez se staci projevit a zpusobit ditéti nevratné poskozeni zdravi*
(Muntau, 2014, s. 556).

,, Provdadeéni novorozeneckého screeningu probihd v souladu s platnou legislativou,
tj. zakonem ¢. 372/2011 Sb. a ¢. 373/2011 Sb. v platném zneni*“ (Kozich, 2016, Dostupné z:
http://www.novorozeneckyscreening.cz/legislativa-a-zdravotni-pojisteni).

Dle Chrastiny (2013) do novorozeneckého screeningu lze v SirSim slova smyslu
zahrnout pravidelna klinicka vySetfeni détskym lékafem. V uzsim slova smyslu novorozenecky
screening znaci tzv. novorozenecky laboratorni screening, kterému se bude tato kapitola
vénovat. Jednd se o odbér n¢kolika kapek krve z paticky donoseného novorozence v dobé
48 — 72 hodin po narozeni. Po vpichu jsou kapky krve nasdvany na specialni filtra¢ni papirek
(novorozenecka screeningova karticka), ktery je poté odeslan do screeningové laboratote.
Pouzivané laboratorni postupy umoziuji vySetfeni i tak malého mnozstvi krve. Nemoci
se vyhledavaji na zdkladé¢ zvysSeni ¢i snizeni hladiny urcitych latek (napf. hormont
¢i aminokyselin). Tento odbér je provadén vsem novorozencim na uzemi statu (Chrastina,
2013; Komarkova, Hejcmanova, 2004; Bartl, 2013).

Pti podezieni, Ze mé dité n¢kterou z nemoci, je kontaktovan 1€kat, ktery o dité pecuje,
poptipadé¢ samotni rodi¢e. Obvykle je nutné, aby dit€¢ bylo co nejrychleji dopraveno
na specializované pracovisté, kde mu bude provedeno podrobngjsi vySetieni. Screening neni
definitivni stanoveni diagnozy (Chrastina, 2013; Komarkova, Hejcmanova, 2004).

Prvni novorozenecky screeningovy program zameétfeny na prevenci oligofrenie u déti
s fenylketonurii byl vyvinut v 60. letech 20. stoleti v USA profesorem Robertem Guthriem,
ktery je povazovan za jeho zakladatele. Objevil techniku, kterou ze suché kapky krve
na filtracnim papirku stanovil fenylalanin. Fenylketonurie byla prvni nemoc, pii jejiz
diagnostice se pouzival screening a dodnes je nejvice vyuzivanym po celém svété (Hyanek,
2013).

Také u nas byl jako prvni zaveden novorozenecky screening fenylketonurie.
Doc. MUDr. Bohunka Blehova, CSc., ktera se jiz diive v€novala vyhleddvani osob s PKU
pomoci testovani moci, spolu s profesorem Josefem Hyankem stoji za pfipravou a zavedeni

laboratorniho screeningu u néas (Hyéanek, 2013).
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Vroce 1960 doc. Blehova zaala prosazovat vysetfovani novorozencu. Vydala
informacni material a na schiizich pediatrii podavala instrukce, jak novorozenctim testovat mo¢
chloridem zelezitym. Bohuzel celoplo$ny screening moci zaveden nebyl. O Sest let pozd¢ji
se doc. Blehova se svymi spolupracovniky soustfedila na krevni test Guthricho metodou
(Hyanek, 2013).

V roce 1970 — 1972 probihala pilotni studie ve vinohradské Klinice déti a dorostu.
Do studie se nejprve zapojily nékteré ustavy v Praze a StiedoCeském kraji. Ty posilaly filtracni
papirky s krvi novorozenct na kliniku, kde byly vySetfovany. Postupné se ptipojovaly i dalsi
kraje. Béhem celé¢ studie bylo vysetieno 138 259 novorozenct s prokdzanim 16 piipadi
fenylketonurie. Na konci studie v roce 1972 bylo zapojeno 93 novorozeneckych oddéleni z celé
republiky. Timto byl jednoznacné prokazéan efekt novorozeneckého screeningu fenylketonurie
(Hyének, 2013).

Od roku 1975 byl screening PKU provadén pravidelné a celoplosné u vsech
novorozencti na tizemi republiky. Postupné bylo v CR vysetfovani za pomoci screeningu
roz§ifeno na dalsi metabolické poruchy. Jako prvni byla pfidana vrozend hypotyredza (CH),
dale kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH), cysticka fibroza (CF) a dalsi (Hyanek, 2013).

V soucasné dobé se v Ceské republice od roku 2016 vysetfuje 18 onemocnéni:

e Kongenitalni hypotyredza (CH) — vrozena sniZzena funkce §titné zlazy
e Kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH) — vrozena nedostatecnost tvorby
hormont v nadledvinach
e Cysticka fibroza (CF) — vrozena porucha tvorby hlenu
e Deédicné poruchy latkové vymeény aminokyselin:
o Fenylketonurie (PKU), hyperfenylalaninemie (HPA) — vrozena
porucha latkové vymény aminokyseliny fenylalaninu
o Argininémie (ARG)
o Citrulinémie I. typu (CIT)
o Leucinéza (MSUD) — vrozena porucha latkové vymény vétvenych
aminokyselin
o Homocystinurie z deficitu cystathionin beta-syntazy (CBS)
o Homocystinurie z deficitu methylentetrahydrofolatreduktazy (MTHFR)
o Glutarova acidurie typ I (GA I)

o lIzovalerova acidurie (IVA)
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e Dédicné poruchy latkové vymény mastnych kyselin:

O

©)

O

O

deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin se stiedné dlouhym
fetézcem (deficit MCAD)

deficit 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s
dlouhym fetézcem (deficit LCHAD)

deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s velmi dlouhym
fetézcem (deficit VLCAD)

deficit karnitinpalmitoyltransferazy I (deficit CPT I)

deficit karnitinpalmitoyltransferazy II (deficit CPT 1)

deficit karnitinacylkarnitintranslokazy (deficit CACT)

e Dédi¢na porucha ptemény vitamini:

o

deficit biotinidazy (BTD)

(Kostalova, 2016; Dostupné z: http://www.novorozeneckyscreening.cz/co-je-novorozenecky-

screening; Muntau, 2014)

15



6. Lécba fenylketonurie

Fenylketonurie byla sice objevena v roce 1934, ale az v roce 1951 piisli 1ékafi na to,
jak Ize tuto nemoc 1é¢it a to za pomoci diety se snizenym obsahem bilkovin tedy i fenylalaninu.
Prvnim Iékatfem, ktery toto tvrzeni uvedl do praxe, byl Horst Bickel. Dvouleta Sheila byla prvni
pacientkou, ktera podstoupila 1é¢bu dietou. Sheila ve svych dvou letech nechodila, postavila se
az v 18. meésicich, nemluvila, nejevila zajem o okoli, méla svétlé vlasy, zhrublou kizi
s ekzémem, méla mensi hlavu vzhledem k jejimu véku a také jeji mo¢ a pot zapachaly
po mysin¢. Vykazovala tedy typické znaky pro nelé¢enou fenylketonurii, tak jak je zndme dnes.
Nejprve byla Sheily strava zcela bez bilkovin. Bilkoviny potifebné pro rist a vyvoj dostavala
ve formé¢ kaseinu (hydrolyzat mlé¢né bilkoviny). I ten v§ak obsahuje PHE, tudiZ nejprve muselo
dojit k jeho rozstépeni na aminokyseliny a odstranéni PHE. Tento proces upravy byl velmi
slozity a finanén¢ ndkladny, mnozstvi kaseinu bylo tedy omezené. Po nékolika tydnech
ale zacala Sheila ubyvat na vaze a zvracet a po vySetfeni se lékafi domnivali, Ze se jedna
0 nedostatek fenylalaninu. Museli tedy najit takové mnozstvi fenylalaninu, které bude optimalni
pro vyvoj, ale nebude dochézet k jeho hromadéni v krvi. Tento problém byl vyfesen podavanim
100 ml mléka denné. Sheila po nékolika mésicich zacala prospivat, ztmavly ji vlasy, zmizel
typicky zapach a ekzém (Hejcmanova, 2001).

Informace o prvnim pokusu o 1é¢bu Folling se svymi spolupracovniky J. Gerrardem
a E. M. Hickmansovou uveiejnili v ¢lanku s nazvem Viiv prijmu fenylalaninu na biochemické
nalezy a chovani ditéte s fenylketonurii Vv Casopise Acta Pediatrica (Hejcmanova, 2001).

Lécba fenylketonurie u nds sahd do roku 1970. ,, Lécené déti byly ale v té dobé vetsinou
zachycovany prilis pozdé na to, aby jejich vyvoj mohl byt plnohodnotné ovlivnen*“
(Hejcmanova, 2001, s. 4). Tuto situaci zménilo az zavedeni novorozeneckého screeningu
fenylketonurie v roce 1975 (Hejcmanova, 2001).

I dnes se k 1é¢bé fenylketonurie vyuziva nizkobilkovinna dieta, ktera zmiriiuje ptiznaky
nemoci a umoznuje tak lidem s PKU vést v ramci moznosti plnohodnotny zivot. S dodrzovanim
diety se musi zacit co nejdiive. Lécba by méla byt zahdjena nejpozdéji 21. den Zivota ditéte.
V dobé, kdy se novorozenec dostane s podezienim na PKU do nemocnice, je jiz hladina PHE
V jeho krvi vysoka. Prvnim tikolem je tedy tuto hladinu co nejrychleji snizit a to pomoci spravné
stravy. Dité musi byt odstaveno od matetského mléka ¢i jeho ndhrady a je mu podavan specialni
dietni l1écebny piipravek pro kojence. Nadbyte¢ny fenylalanin dité obvykle zpracuje do 2 az 5
dnti. PtedevSim v détstvi by dieta méla byt dodrzovana velmi striktné. Je to obdobi ristu

a vyvoje celého téla ditéte, ale predevSim vyvoje mozku. Mnozstvi piijatych bilkovin ve strave
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by mélo byt co nejmensi, aby nedochdzelo k hromadéni fenylalaninu, ktery by mohl zptisobit
mentalni retardaci a dal$i zdravotni obtize. Vhodné je také dodrZovat pravidelny stravovaci
rezim. Pokud nem4 dité dostatecny pfijem energie, nejen ze nedokdze spravné vyuzit piijaté
aminokyseliny z dietnich 1é¢ebnych pfipravkd, ale také zacne energii odebirat z vnitinich
zdroji, tedy 1 ze svald. Z téch se pii tomto procesu uvoliuje fenylalanin (Komarkova,
Hejcmanova, 2004).

Co se tyka dlouhodobého hlediska 1é¢by, doporuceni 1ékait zni jasné — dodrzovat dietu
po cely zivot. Stale neni jasné, zda muze vysoka hladina PHE poskodit jiz vyzralou nervovou
soustavu dospélého cloveéka. Rozhodnuti je tedy zcela na samotnych pacientech, zda dietu
budou nadale dodrzovat ¢i nikoli. V kazdém ptipad¢ by méli nadéale pravidelné¢ navstévovat
specializovaného lékare, ktery bude kontrolovat jejich zdravotni stav. Striktni dietu v dospélosti
by vSak urcit¢ mély dodrzovat Zeny s fenylketonurii, které planuji t€hotenstvi. Zacit
by s ni mély nejméné tii mésice pfed samotnym pocetim. V tomto obdobi si zena zvyka
na velmi piisnou dietu a je nutné, aby snizila hladinu fenylalaninu v krvi na minimum. Az poté
nastava vhodna doba pro zacétek te¢hotenstvi (Koméarkova, Hejcmanova, 2004).

Kontrola hladiny fenylalaninu v krvi se jak u déti, tak i u dospélych provadi odbérem
kapilarni krve (sucha krevni kapka), kterou pacienti sami zasilaji na specializované pracoviste.
Casové rozmezi téchto kontrol je uvedeno niZe v tabulce. Na zakladé vysledkti mize lékaf

vyzadat Castéjsi odbér (Komarkova, Hejecmanova, 2004).

Vék pacientu Odbér kapilarni krve
0-1rok 1 - 2x tydné
2 — 3 roky Ix za 2 tydny
3-10 let 1x za 2 — 4 tydny
10— 15 let 1x mésicné
nad 15 let 1x za 1l -3 mésice

Tabulka ¢. 1: Doporucovany ¢asovy interval kontrol hladin PHE (odbé&r kapilarni krve) (Komarkova, Hejcmanova, 2004)

Kromé& odbéru kapilarni krve pacienti absolvuji kontroly u specializovaného lékate
na PKU. U déti a dospivajicich 1ékat kontroluje vahu (spravny ptfibytek hmotnosti), vysku,
celkovy zdravotni stav a psychologicky vyvoj. Provadi se také zilni odbér krve, ktery
je presnéjsi. Specializovany 1ékat doporucuje a predepisuje dietni 1é¢ebné piipravky na PKU.
Pokud maji pacienti néjaké nesrovnalosti v dieté, mohou navstivit dietni sestru. Kromé& tohoto
vySetieni absolvuji v ur€itych casovych intervalech také ultrazvuky §titné Zlazy a denzitometrii.

(Komarkova, Hejcmanova, 2004; Fernandes a kol., 2008)
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Vék pacientu Kontrola u specializovaného lékare
0 — 3 roky 1x za 3 mésice
4—6 let 1x za 3 — 6 mésici
7-9let 1x za 6 mésict
10— 15 let 1x za 6 mésict
Nad 15 let 1x ro¢né

Tabulka ¢&. 2: Doporuceny ¢asovy interval kontrol u specializovaného lékate (Fernandes a kol., 2008)

V Ceské republice se nachazi tfi specializovana centra pro pacienty s fenylketonurii:

e Ustav dédi¢nych metabolickych poruch VFN a 1.LF UK Praha
e Ambulance pro 1écbu dédicnych metabolickych vad FN Kralovské Vinohrady

e Ambulance pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu FN Brno
(Dostupné z: http://www.nspku.cz/odkazy/metabolicka-pracoviste.html)

Kdyz si uvédomime, ze pii fenylketonurii je hlavni problém v jatrech, mozna nas
napadne otazka, zda by moznou lé€bou nemohla byt transplantace jater. Proti tomuto zptsobu
e Usp&snost 16¢by dietou je velmi vysoka (Saligova, 2003).

V poslednich nékolika letech probihd testovani nového zplsobu lécby za vyuziti
rostlinného enzymu a to fenylalaninamoniumlyazy (PAL). Enzym rozkldda fenylalanin
na méné Skodlivou kyselinu trans-skoficovou. Jeho podani je injek¢ni a to jedenkrét tydné.
Testovani nejprve probihalo na mySich a poté 1 na dospélych pacientech s PKU. Vysledky
testovani jsou prozatim Usp&$né, hladina fenylalaninu po podani enzymu klesa. Odbornici jesté

testuji vliv na psychiku a exekutivni funkce pacientt (Pazdirkova, 2013).

6.1. Nizkobilkovinna dieta

Doporu¢ené mnoZstvi fenylalaninu ve stravé se stanovuje podle individudlni tolerance.
Riizni lidé mohou pfijmout stejné mnozstvi fenylalaninu ve stravé a ne kazdému musi stoupnout
jeho hladina v krvi. Na zaklad¢ této tolerance se sestavuje dietni plan. Spolupracuje na ném
rodina a dietni sestra. Pfi vy$S§im véku ditéte, se mlize samo také zacastnit (Komarkova,
Hejcmanova, 2004).

Ideélni hladina fenylalaninu v krvi je tedy u kazdého pacienta odlisna. U déti, které
by v kazdém ptipadé mely dodrzovat nizkobilkovinnou dietu, se doporucuje udrzovat hladinu

PHE v krvi mezi 120 — 360 pmol/l. U dospélych pacientt, ktefi se rozhodli pro velmi striktni

18



dietu, PHE obvykle neptesahuje 600 pumol/l. Naopak u téch, ktefi dietu nedodrzuji, hladina
piekracuje hranici 1200 umol/l (Komarkova, Hejcmanova, 2004).

Z jidelnicku je nutné vyloucit maso a masné vyrobky, mléko a mlécné vyrobky, vejce,
ryby, ofechy, lusténiny a vyrobky z obilovin. Déle pak také umélé sladidlo aspartam, ktery nese
oznaceni E951. V dnesni dob¢ je ptitomny skoro ve vSech cukrovinkach, jako jsou napiiklad
lizatka, zvykacky, bonbony, rizné limonady apod. Casto na obalech takovych vyrobk miizeme
nalézt oznaCeni ,,neni vhodné pro fenylketonuriky® nebo ,,obsahuje zdroj fenylalaninu®.
Nevhodny pro osoby s fenylketonurii je z toho diivodu, ze se v téle clovéka rozklada mimo jiné
na aminokyselinu fenylalanin (Komarkova, Hejcmanova, 2004; PerSinova, 2016).

Do jidelnic¢ku je vhodné zaradit ptfirozené nizkobilkovinné potraviny jako je zelenina,
ovoce, brambory, ryze, rostlinné Skroby, tuky, nizkobilkovinné téstoviny a pecivo. V dnedni
dob¢ Ize ve specializovanych zdravych vyzivach najit mnozstvi nizkobilkovinnych produktii
(slané i sladké pecivo, cukrovinky, syry, téstoviny, uzeniny) (Komarkova, Hejcmanova, 2004).

U béZnych potravin nelze ztabulky vyzivovych hodnot na obalu zjistit mnoZzstvi
fenylalaninu. Informace, kterd ale obvykle v tabulkidch byva uvedena, je mnozstvi bilkovin.
Orientacné 1 g bilkovin obsahuje 50 mg PHE. Jednoduchym vypoctem lze tedy zjistit ptiblizné

mnozstvi PHE v potraviné (Komarkova, Hejcmanova, 2004).

6.2. Dietni léCebné pripravky

| osoby s fenylketonurii potiebuji pfijimat bilkoviny pro spravny vyvoj. Proto existuji
dietni lécebné ptipravky pro lécbu PKU. Jsou to piipravky, které obsahuji vSechny
aminokyseliny kromé fenylalaninu a tvoii hlavni zdroj bilkovin ve vyZivé fenylketonurikd.
Obsazené aminokyseliny nejsou navic spojeny chemickymi vazbami a tak dochazi k jejich
snadnéjSimu vstiebavani. Tyto piipravky jsou vyrdbény umeéle a nejsou plnohodnotnou
potravinou. Jsou obohacené o rlizné vitaminy a mineraly. ,,V zemich Evropské unie jsou dietni
lécebné pripravky razeny mezi Potraviny pro zvlastni lékarské ucely” (Komarkova,
Hejcmanova, 2004, s. 17).

Dietni ptipravky existuji ve formé klasické nebo davkované (tekutina, tableta, gel).
Klasické dietni pfipravky

Obvykle jsou v sypké form¢ bez jakékoli prichuti. Velmi dulezité je jejich fedéni
vzhledem ke snasenlivosti a stravitelnosti. Redi se obvykle vodou. Navod na spravné fedéni
uvadi vyrobci pouze pro malé déti. Dospivajicim a dospélym je doporuceno pouzivat

120 — 150 ml tekutiny na 10 g pfipravku. Pokud je pii fedéni pouzito méné tekutin, roztok
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se pak stava Spatn¢ stravitelnym, mitize zplsobovat nevolnost a razné dyspeptické potize.
Vhodné je podéavat roztok po jidlech v pribéhu celého dne. Nedoporucuje se konzumace jediné
denni davky ptipravku z divodu dehydratace, zatéZzovani jater a ledvin (Komarkova,

Hejcmanova, 2004).
Davkované dietni pripravky

Jsou jiz odvazené poptipadé naredéné. Obvykle také existuji v riznych ovocnych

piichutich. Nejsou ovSem vhodné pro kojence a batolata (Komarkova, Hejecmanova, 2004).

Pacientim jsou vydavany na lékaisky ptedpis od specializovaného 1ékare piiblizné
natii mésice dopiedu. Jejich cena se pohybuje okolo 6 000 K¢ za 500 g ptipravku.
Toto mnozstvi dospély €lovek spotiebuje v priméru za 6 az 10 dni. Pacientim, ktefi se leci,
dodrzuji dietu a pravideln€ absolvuji kontroly u 1€kate, jsou hrazeny ze zdravotniho pojisténi.
Z ekonomickych divodii mohou ale pacienti ziskat jen 30 % piipravkl v davkované formée
z celkového predepsaného mnozstvi. Zbylé mnozstvi je pristupné ve formé klasické.
Jejich vydavani je vazano pouze na Iékarny pii specializovanych metabolickych pracovistich

(Puda a kol., 2012).
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7. Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP

Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP (dédi¢nych metabolickych poruch) je podplirna
neziskova organizace. Sdruzuje pacienty s fenylketonurii a dalSimi dédicnymi metabolickymi
poruchami z celé CR. Pomaha nejen jim, ale také rodindm pacientii zlep$ovat jejich kvalitu
zivota a zmirnovat nepfiznivé socialni a zdravotni disledky onemocnéni (Dostupné z:

http://www.nspku.cz/sdruzeni/sdruzeni.html).
Cinnosti sdruzeni:

e Potada vikendové pobyty pro déti

e Vikendové pobyty pro dospélé

e Vydava informacni ¢asopis Metabolik

e Vydava informacni materidly k problematice fenylketonurie a jinych DMP

e Porada edukacni kurzy vareni nizkobilkovinnych jidel

e Zajistuje analyzy fenylalaninu a jinych aminokyselin v potravinach

e Haji z4jmy pacientii vici statu

e Poskytuje poradenskou ¢innost

Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP je ¢lenem Evropské spole¢nosti pro PKU a jiné

DMP, Evropské organizace pro vzacné nemoci EURORDIS, Ceské asociace pro vzicni

onemocnéni a Ndarodni rady osob se zdravotnim postizenim. (Dostupné z:

http://www.nspku.cz/sdruzeni/sdruzeni.html)
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8. Déti a dospivajici s fenylketonurii

Fenylketonurie vyZaduje dodrzovani nizkobilkovinné diety a 1é¢ebnych postupti a také
pravidelné lékaiské kontroly. ,,Je tiFeba usilovat o to, aby dité pres nezbytnd opatieni vedlo
normalni Zivot, popripadé aby si naslo vhodnou kompenzaci za nutnd omezeni v jiné sfére
a zachovalo si tak dostatek socidlnich vztahu* (Fialova in Michalik a kol., 2012, s. 65).

V predskolnim véku mezi 3. a 6. rokem zivota, je dité pfipraveno a ochotno pfijimat
informace ze svého okoli a aktivné je uplatiiovat v praxi. Je to doba zvySené emocni citlivosti,
ktera je ptizniva k vytvoreni pozitivniho vztahu ditéte k diet¢ a obohacovani jeho znalosti
o fenylketonurii. V tomto ve&ku dit¢ nedokaze zcela pochopit podstatu své nemoci
a nizkobilkovinné diety, pouze rozumi tomu, co smi a nesmi jist. I tak je dulezité ditéti veSkeré
skute¢nosti vysvétlovat, informovat ho a odpovidat na vSechny jeho otdzky ovSem na takové
urovni, kterd je pro dité srozumitelnd a koresponduje s jeho vékem. Dité¢ by mélo byt
povzbuzovano k sebekazni a ze strany dospélych by nemélo byt ochranovano kviili jeho nemoci
vice nez je nutné (Komarkovd, Hejcmanova, 2004; Fialovd in Michalik a kol., 2012).

V obdobi Skolniho veku, konkrétné mezi 9. a 10. rokem je dité uz zcela schopno
pochopit podstatu své nemoci a mozné diisledky nedodrzovani diety. ,,Jestlize je dité v tomto
veku primeérené zapojovano do vybéru potravin, pripravy stravy nebo dietnich pripravkii,
ma to vliv na jeho postoj k diete v pozdejsich letech* (Komarkova, Hejecmanova, 2004, s. 24).

Ve Skolnim véku hraji dilezitou roli vrstevnici. ,, Dostatek prileZitosti ke kontaktiim
S druhymi detmi je nezbytny zejména pro rozvoj socidlnich dovednosti, procesu osvojovani
socialnich roli, viastni sexudlni identity, ale | Z hlediska vyvoje sebepojeti ** (Fialova in Michalik
akol., 2012, s. 66). Vrstevnici v§ak mohou na odli$né stravovani ditéte s fenylketonurii reagovat
odli$né. Dité tak musi Casto Celit riznym otdzkam, coz pro n¢j miize byt stresujici (Fialova
in Michalik a kol., 2012).

Puberta je obdobim uvoliiovani vazeb k roding, odporu k autoritam a jesté silngjsiho
vlivu vrstevnikl. Charakteristické jsou silné pratelské vztahy zalozené na duvérnosti, moznosti
svefit se, na vzdjemném sdileni vnitinich pociti a na porozuméni pfinasSejicim uspokojeni
(Zacharova, Simi¢kova - Cizkova, 2011). Pro dospivajici s fenylketonurii miize byt sdéleni
jejich diagnozy pratelim stresujici. Stejné tak obavy z jejich nadsledné reakce mohou ptisobit
negativné.

I pfes pochopeni a podporu ptatel, miize mit dospivajici s PKU problém s n¢kterymi
spole¢nymi aktivitami. Dostava se tak do situace, kdy se rozhoduje mezi svym zdravym
a touhou nebyt izolovan, ktera byva mnohdy siln€j$i a mize tak snadno dojit k poruseni diety.

Staci si pfitom se svymi piateli promluvit a planovat aktivity dopiedu a na vhodnych mistech
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(Dostupné z: https://www.svet-pku.cz/teenageri/jak-vysvetlit-pku-pratelum/).

Rodi¢e by méli svému dospivajicimu ditéti s fenylketonurii poskytnout co nejvétsi
mozny podil na rozhodovani o sobé samém a o jeho dieté. S tim na dospivajiciho ale ptechdzi
také urcita zodpovédnost za dietu (Komarkova, Hejemanova, 2004).

At uz déti v predskolnim veéku nebo dospivajici s PKU, vSichni by méli byt vedeni
k tomu, aby nemoc brali jako soucast své identity a nestyd¢li se za ni (Fialova in Michalik

a kol., 2012).
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9. Vzdélavani a fenylketonurie

Pokud je dit¢ s PKU vhodnym zptsobem léCeno a jeho vyvoj probihd v potadku,
neni diivod, aby nenavstévovalo matefskou a zékladni Skolu a dalsi vyssi vzd€lavaci instituce
(Puda in Michalik a kol., 2012).

Role ucitele ve vychové a vzdélavani nemocnych déti je stejné diilezita jako u ostatnich.
,,Pracovat s chronicky nemocnym Zakem znamena pro ucitele zjistit, jak svou nemoc proziva,
jaky ma vztah k sobe, jak si mysli, Ze ho prijima nejblizsi okoli, jak proziva omezeni potreb,
Jjakym zpusobem hodnoti perspektivy svého onemocnéni a jaka je uroven jeho predstav o téle
a viastni nemoci. Dadle je dulezité vedet, do jaké miry se nemoc odrdzi v jeho identité a za jak
zavaznou ji sam zak povazuje ** (Fialova in Michalik a kol., 2012, s. 66).

Jak bylo jiz uvedeno vyse, fenylketonurie se 1€¢i pomoci ptisné nizkobilkovinné diety.
Pro pedagoga je dilezité vSechny zakonitosti diety znat a pfedevsim je respektovat. V Zadném
pripad¢ by nemél dietu zlehCovat nebo dité pobizet a presvédcovat k jejimu nedodrzovani.
Po dohodé¢ s rodic¢i popiipadé samotnym zakem s PKU by m¢l pedagog informovat ostatni déti
o specifickych stravovacich potiebach zaka (Puda in Michalik a kol., 2012).

,Jakékoliv poruseni specidalniho dietniho rezimu miize vyvolat dekompenzaci ditete.
Pokud jsou dekompenzace opakované, dojde ke vzniku komplikaci (velice casto z oblasti
psychologicko — psychiatrické) (Puda in Michalik a kol., 2012, s. 70). Nejen nedodrZeni diety,
ale i zesmé&$novani, vycleiiovani, posméch nebo dokonce Sikana vici zakovi s PKU mohou
zpisobit komplikace, se kterymi se bude potykat nejen jeho rodina, ale i pedagog. V ptipadé
vzniku psychologickych nebo psychiatrickych problémi by o nich méla byt informovana skola
a méla by se spolupodilet na jejich teSeni. ,,Z pedagogického pohledu byva nejcasteji
doporucena navstéva skolského poradenského zarizeni (PPP, SPC) “ (Puda in Michalik a kol.,
2012, s. 70). Dalsi moznosti je navstéva détského psychologa ¢i psychiatra (Puda in Michalik
a kol., 2012).

9.1. Stravovani déti a zakii s PKU v zarizenich Skolniho stravovani
Idedlni stav je, kdyZ se rodi¢e se Skolou domluvi a ditéti se pfipravuje specialni
nizkobilkovinna strava piimo v jidelné dané skoly. I pies to, Ze tento zptsob neni v rozporu
s zadnym legislativnim opatfenim, vyskytuje se jen velmi vzacné (Puda in Michalik a kol.,
2012).
Jednodussi zplsob, jak ditéti ¢i Zakovi umozZnit stravovani ve Skole, je pfiprava pokrmu
doma rodici a nasledné ohtati a konzumace s ostatnimi zaky. Toto se v praxi vyuziva Castéji

nez predchazejici pfipad, avSak stale se stava, ze jsou rodi¢e odmitani ze strany Skol (n¢kdy
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i jejich zfizovateli) s argumentaci hygienickych piedpist a norem. Toto tvrzeni neni ovSem
nijak legislativné podlozeno (Puda in Michalik a kol., 2012). Skolni stravovani déti
v matefskych, zakladnich a stfednich Skoldch upravuje Vyhlaska o Skolnim stravovani
¢. 107/2005 Sb. ve znéni pozdéjsich predpisti. Tato a ani jina dalsi vyhlaska ¢i legislativni
norma nijak neosetiuji Skolni stravovani déti se specifickymi dietnimi potiebami, mezi které
patii i déti a Zaci s fenylketonurii. ,.Existuje dokonce Stanovisko Hlavniho hygienika CR
¢j. 29163/2009-02/0OVZ ze dne 1. 7. 2009, které urcuje, ze zajisteni skolniho stravovani pro déti
se specifickymi dietnimi potrebami je plné v kompetenci provozovatele stravovaci sluzby na
zaklade dohody s rodici ditéte a Ze ze strany organii hygienické sluzby nejsou na zajisteni tohoto
stravovani kladeny zadné naroky. Dokonce je dle stanoviska Verejného ochrance prav ze dne
19. 3. 2013 povazovano odmitani ohievu nizkobilkovinnych jidel ze strany skol za formu
diskriminace z diivodu zdravotniho postizeni* (Dostupné z: http://www.nspku.cz/legislativa/s
kolni-stravovani.html).

Dal$im negativnim faktorem, ktery se v oblasti stravovani déti s fenylketonurii
vyskytuje, je pozadavek Skol, aby se dité stravovalo v odlisném ¢ase nebo v odli$né mistnosti
nez ostatni déti. ,, Takova zadost rozhodné neprispiva k zaclenovani ditéte do tiidniho kolektivu,
naopak miize spise vyvolat pocit odlisnosti, vyclenénosti, zavrzeni nebo frustrace (Puda
in Michalik a kol., 2012, s. 67).

Dale je potfeba do urcitého veku na dité¢ dohlizet, co vSechno snédlo ¢i nesnédlo
Z ptipraveného jidla. Dulezité je, kdo tuto informaci rodi¢tim sdéli. Zda to bude napiiklad ucitel,
vychovatelka z druziny ¢i zaméstnanec jidelny. Nutné je také pied rodici nezatajovat to,
zda dité nesnédlo i jinou, pro n¢j nevhodnou potravinu (Puda in Michalik a kol., 2012).

Oblast stravovani je pfedevsim zalozena na vstiicnosti §kol, na jejich uzké spolupraci
s rodici a také na vz4jemné divére (Puda in Michalik a kol., 2012).

Soucasti 1écby PKU je konzumace specialnich dietnich ptipravki nékolikrat denné.
Z pohledu skoly je nejlepsi, kdyz si dité vezme piipravek pied prichodem do $koly a poté
az po obédé opét doma. Problém miiZze nastat, kdyZ napiiklad rodice kvili brzkému nastupu
do prace nemohou u mladsSich déti dohlédnout na podani pfipravku. U starSich zakt podani
ptipravku obvykle komplikuje odpoledni vyudovéani. Zikovi s fenylketonurii by v tomto
ptipad¢ melo byt umoznéno vzit si piipravek ve skole. U mladsich déti je potfeba pomaoci
S nafedénim piipravku a nasledna kontrola jeho konzumace. Pokud si Zaci nepteji konzumovat
piipravky pired ostatnimi spoluzéky, je vhodné jim poskytnout soukromi naptiklad ve Skolnim

kabinetu (Puda in Michalik a kol., 2012).
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Pro zéaka s fenylketonurii pfedstavuje problém jakakoli $kolni akce vzhledem k jeho
specifickému dietnimu rezimu. Bez ur¢itych omezeni a opatifeni nemuze jet na Skolni vylet,
Skolu v ptirod¢, lyzatsky vycvik apod. Ne vzdy se ale daji podminky uzptsobit potiebam ditéte
a tak se nekterych akci a to predevsim téch, které trvaji vice dnii, nemtze ucastnit (Puda in

Michalik a kol., 2012).
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PRAKTICKA CAST

10. Uvedeni do problematiky a stanoveni cili

Prakticka ¢ast se sklada ze dvou vyzkumnych Setfeni. V prvni ¢asti je vyzkumné Setfeni
provadéno u pedagogh matefskych, zakladnich a stfednich Skol. Jedna se o kvantitativni
vyzkum, ktery posuzuje vyzkumny cil ¢. 1. Vyzkumna otazka k cili €. 1: Jak jsou pedagogové

informovani a jaké maji nazory na onemocnéni fenylketonurie?

Vyzkumny cil €. 1: Zjistit a posoudit informovanost pedagogii o fenylketonurii a jejich

nazory na dané¢ onemocnéni.

Druhd ¢ast vyzkumného Setfeni — kvalitativni vyzkum je provadén u osoby
s fenylketonurii. Tento vyzkum posuzuje vyzkumny cil ¢. 2. Vyzkumnd otadzka k cili €. 2:

Jak hodnoti vzdélavani zak s fenylketonurii?

Vyzkumny cil €. 2: Popsat, jak hodnoti vzdélavani zak s fenylketonurii.
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11. Metodologie prace

V této Casti prace je uvedena charakteristika vyzkumného souboru, metody sbéru dat
a organizace sbéru dat. Vyzkum je zameéfen piedevSim na vliv daného onemocnéni
na vzdélavani — na vztahy mezi zdkem s fenylketonurii a spoluzéky, na vztahy mezi zakem

s fenylketonurii a pedagogy, ti€ast na Skolnich vyletech a pobytech apod.

11.1. Charakteristika souboru

V dané praktické ¢asti je vramci kvantitativniho vyzkumného Setfeni zkoumana
skupina pedagogti ze dvou zékladnich skol, dvou mateiskych $kol a gymndzia v Pardubickém
kraji. Do tohoto vyzkumu byli zapojeni Zeny 1 muZi riizného véku. Celkovy pocet €ini 56
pedagogti.

Kvalitativni vyzkumné Setieni bylo provdadéno u jedné osoby s fenylketonurii.

Respondentem je muz ve véku 23 let, ktery je jiz samostatné vydelecné ¢inny.

11.2. Metody sbéru dat

Pro ucel kvantitativniho Setfeni byl vytvoren dotaznik, ktery obsahuje 10 otazek. Otazky
1. az 3. jsou zaméteny na to, zda pedagogové fenylketonurii znaji. Zbylych 7 otdzek se zamétuje
na nazor a pristup pedagogt k zékovi s takovym typem onemocnéni. Dotaznik obsahuje i kratky
text, ktery stru¢né popisuje podstatu PKU. Diky tomu mohou vyjadrit sviij nazor i pedagogové,
kteti fenylketonurii doposud neznali.

Pro ucel kvalitativniho Setfeni byl pouzit rozhovor, ktery zahrnoval nékolik oblasti.
Zamg¢ften byl pfedevs§im na zaka s fenylketonurii a jeho vztahy s ostatnimi spoluzaky, na vztahy

s pedagogy a na stravovani v ramci §kol a v pribéhu Skolnich akci.

11.3. Organizace sbéru dat

Dotaznikové Setfeni probihalo v obdobi kvéten az Cerven v roce 2017. Celkem bylo
rozdano 75 dotaznikl. Ty byly priméarné ve vytisténé formeé dopraveny do konkrétnich skol,
uréity pocet byl rozeslan v elektronické podobé pomoci emailu samotnym pedagogiim.
Z celkového poctu 75 dotaznikili bylo vyplnéno 56. Navratnost tedy ¢ini 74,6 %.

Rozhovor s respondentem probihal v domacim prostiedi respondenta. Nejprve byl

nahran na diktafon a poté prepsan.
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12. Pribéh kvantitativniho vyzkumu

V této Casti jsou prezentovany vysledky kvantitativniho vyzkumného Setfeni, tedy

dotazniku urceného pro pedagogy.

Pohlavi

—

m Zena = Muz

Graf ¢. 1: Pocet pedagogii dle pohlavi

Vyzkumu se zucastnilo celkem 46 Zen (82 %) a 10 muzi (18 %). Jak lze vy¢ist z Grafu
¢. 2 nejvice dotazovanych bylo ve véku do 50 let (32 %), dale ve véku do 40 let (30 %), do 30 let
bylo 23 % dotazovanych a nejméné (15%) bylo ve véku do 60 let. Vyzkumného Setfeni

se nezudastnil nikdo nad 60 let.

Vék

e

=D0o30let =Do40let = Do 50 let Do 60 let

Graf ¢&. 2: Pocet pedagogu dle véku
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Skoly

—

= Matetska Skola = Zakladni Skola = Gymnazium

Graf ¢. 3: Rozdéleni pedagogt dle skol
Graf ¢. 3 znazornuje, Ze nejveétsi skupinu dotazovanych tvofili pedagogové
ze zékladnich Skol (53 %), mensi procento (33 %) z gymndazii a nejméné z pedagogii bylo
z matetskych skol (14 %).
Prvni 3 otazky dotazniku se zaméfuji na znalost onemocnéni a na to, zda pedagogové

méli/maji Zaka s fenylketonurii ve tiidé.

1. Vite, co je to fenylketonurie?

= Ano = Ne

Graf ¢&. 4: Pocet pedagogti dle znalosti fenylketonurie



Graf ¢. 4 znazoriiuje odpovédi na otadzku €. 1: Vite, co je to fenylketonurie?. Vice jak
polovina dotazovanych (60 %), védé€la co fenylketonurie je a 40 % dotazovanych tento pojem

nezna.

2. Kde jste se o fenylketonurii dozvédel/a?

-

= Sam/ sama jsem si informace vyhledala

= V ramci ptipravy na povolani

= Jiny zptisob

Graf ¢. 5: Pocet pedagogti dle ziskani informaci o fenylketonurii

Otazka €. 2: Kde jste se o fenylketonurii dozvédél/a, byla urena pouze t¢ém pedagogiim,
kteti fenylketonurii znaji. Z nich 44 % odpovédélo, Zze se o PKU dozvédéli v ramci jejich
ptipravy na povolani a 24 %, ze si informace o nemoci vyhledali sami. Tato otdzka zahrnovala
1 moznost odpoveédét jinym zplisobem, kterou zvolilo zbylych 32 % dotazovanych. Nejvice se
objevovaly odpovédi ndhodného objeveni informaci o nemoci v médiich (internet, televize,
noviny, ¢asopisy). Dva pedagogové odpovedéli, ze maji fenylketonurika v Sir§im pfibuzenstvu

nebo mezi prateli.



3. Mate/méli jste ve tridé Zaka s fenylketonurii?

—

= Ano = Ne

Graf ¢. 6: Pocet pedagogt dle toho, zda méli ve tfidé Zaka s fenylketonurii

Otazka €. 3 zjistovala, zda se pedagogové setkali v ramci své praxe s zakem s PKU.
Naprosta vétsina (94 %), uvedla, ze ve tfidé fenylketonurika néméla, pouhych 6 % uvedlo,
ze zaka s fenylketonurii ve tfidé maji/méli. Odpoveéd, nevim, o zdravotni stav zdiki
se nezajimam, nezvolil nikdo, coZ je velmi pozitivni zjisténi. Pedagogové by se méli o zdravotni
stav svych zaki zajimat.

Otazky 4. az 10. zodpovidali vSichni dotazovani bez ohledu na znalost PKU.

Tyto otazky byly zaméfeny na nazor a piistup pedagogt k zadkovi s PKU.

4. Jak byste pristopoval/a k Zakovi s fenylketonurii?

—

= Stejné jako k ostatnim zakiim
= Obcas bych na né&j dohlédl/a
= Vénoval/a bych mu zvySeny dohled

Graf ¢&. 7: Pocet pedagogt dle ptistupu k zakovi s fenylketonurii
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Na otazku ohledné piistupu k zakovi s PKU nejvice pedagogti (48 %) odpovédélo, ze by
mu vénovali zvySeny dohled. Druhd nejpocetnéjsi odpoveéd’ byla, Ze by na né&j obcas dohlédli,
coz zvolilo 32 % dotazovanych. A nejméné pedagogi (20%) odpovédélo, Ze by se k Zakovi

s PKU chovali stejné, jako k ostatnim.

5. Jak byste 0 nemocném Zakovi informoval/a ostatni
spoluzaky?

20%

= Informoval/a je vpfitomnosti zéka s fenylketonurii
= Informoval/a je bez ptitomnosti zdka s fenylketonurii
= Nechal/a bych to na Zdkovi s fenylketonurii

Jiny zplisob

Graf ¢. 8: Pocet pedagogti dle zptisobu informovani ostatnich zaku ve tfidé

Otazka ¢. 5 byla vénovana zplsobu informovani ostatnich zakd ve tfide.
Graf ¢. 8 znazornuje, ze 48 % pedagogu by informovalo ostatni v pfitomnosti zaka s PKU,
9% by je informovalo bez jeho pfitomnosti a 23 % by to nechalo na zakovi samotném.
Dotazovani také mohli zvolit jiny zptisob informovani, k ¢emuz se ptiklonilo 20 % respondenti.
Nejcastéji se objevovaly odpoveédi o prvotni domluve s rodici a zdkem, jak si pieji situaci fesit.
Déle, ze by se pedagogové rozhodli podle véku ditéte a dva odpoveédéli, ze by usporadali besedu

se zdravotnikem pro celou tfidu.
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6. Myslite si, Ze fenylketonurie miiZze mit vliv na
postaveni Zaka ve tridé?

B%‘

L

s Ano = Ne = ZalezZi to na konkrétnim zakovi Nevim

Graf ¢. 9: Pocet pedagogi dle ndzoru na postaveni zaka s fenylketonurii ve téidé

Na otazku €. 6: Myslite si, ze fenylketonurie miize mit vliv na postaveni zdaka ve tride,
nejvice pedagogti (50 %) odpovédelo, ze zalezi na osobnosti konkrétniho zdka. Dale 23 %
odpovédélo, ze onemocnéni mize ovlivnit postaveni zaka v kolektivu. Naopak 19 %

dotazovanych si mysli, ze PKU nemuize postaveni ovlivnit. Pouze 8 % pedagogi uvedlo,

7e nevi.

7. Byl/a byste ochotny/a Ziakovi s fenylketonurii pomahat
(priprava dietnich 1é¢ebnych pripravkii, kontrola stravy,
informovani rodici)?

—

= Ano = Ne

Graf ¢. 10: Pocet pedagogi dle ochoty pomoci zakovi s fenylketonurii
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Velmi pozitivnim zjisténim je, ze naprosta vétSina pedagogti (89 %) by byla ochotna
zékovi s PKU pomahat pti kontrole stravy a pti ptiprave dietnich 1é¢ebnych ptipravki. Naopak

pouze 11 % uvedlo, Ze by zakovi nepomohlo.

8. Myslite si, Ze jednorazové poruseni diety miize ditéti
(Zakovi) ublizit?

= Ano = Ne, pro jednou se nic nemuize stait = Nevim

Graf ¢. 11: Pocet pedagogti dle nazoru na jednorazové poruseni diety
Otazka ¢. 8 zjistovala, jaky maji pedagogové nazor na jednorazové poruseni diety.
Polovina dotazovanych (51 %) si mysli, Ze jednorazové poruseni mize ditéti ublizit. Méné

pedagogti (37 %) uvedlo, ze nevi a (12 %) nepovazuje poruseni diety za nebezpeéné.
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Posledni dvé otazky v dotazniku se tykaly Skolnich akei.

9. Vzal/a byste Zaka s fenylketonurii na jednodenni §kolni
vylet?

2%

= Ano, v kazdém ptipadé
= Ano, ale jen pokud by mél pfipravenou stravu a dietni 1écebné ptipravky z domu

= Ne, v zddném piipade

Graf €. 12: Pocet pedagogt dle skolnich akci (jednodenni vylety)
Otazka ¢. 9 byla zaméfena na jednodenni Skolni vylety. VétSina pedagogt (75 %)
by vzala zaka s PKU na jednodenni vylet, ale jen pokud by mél pripravené jidlo a dietni 1é¢ebné
ptipravky z domu. Dalsich 23 % by takové dité vzalo na vylet v kazdém ptipade a pouze 2 %

dotazovanych by odmitli zaka s PKU vzit s sebou.
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10. Jak byste resil/a Skolni akce delSi nezZ jeden den?

= Spolupracoval/a bych s rodi¢i, podilel/a bych se na zjistovani moznosti pro zaka s
PKU

= Z4ka bych odmitl/a vzit s sebou
= Z4ka bych vzal/a, jen kdyby si rodiée vie ohledné stravovani zaiidili sami

Graf ¢. 13: Pocet pedagogt dle skolnich akci (delsi pobyty)

Posledni otazka dotazniku se tykala Skolnich akei, které trvaji vice dnti. Jak je mozné
vidét v Grafu ¢. 13 nejvice pedagogii (78 %) odpovédelo, ze by spolupracovali s rodici
a podileli by se na zjiStovani moznosti pro zdka s PKU. Méné z nich (20 %), by zéka vzali
na delsi skolni akci, jen kdyby si vSe ohledné specifickych stravovacich potieb zdka zaridili

rodice sami. A pouze 2 % dotazovanych by odmitli zaka vzit.
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13. Vyzkumné zavéry kvantitativniho Setieni

Cilem tohoto kvantitativniho Setfeni bylo zjistit, do jaké miry jsou pedagogové
informovani o onemocnéni fenylketonurie, ale také jaké maji nazory a ptistup k zakovi s PKU.

Co se tyka informovanosti o PKU, vétsi polovina pedagogi uvedla, Ze nemoc znaji.
Ve vétsing piipadt ziskali tyto informace v priibdhu piipravy na své povolani (SS,VOS, VS).
Dalsi odpovédi, které se Casto objevovaly, byly, Ze si informace o PKU vyhledali zcela sami
nebo na né ndhodné narazili skrze média.

Z celkového poctu 56 pedagogt ze 4 riznych skol se pouze 2 z nich setkali béhem své
pedagogické praxe s zakem fenylketonurikem.

Nasledujici otazky dotazniku byly jiz zaméfeny na pfistup a nazory pedagogt na dané
onemocnéni. Témét polovina z nich by v pfipadé, ze by ve tfidé méli zaka s PKU, mu vénovala
zvySenou pozornost a vice by ho kontrolovali nez ostatni. Ttetina by na zaka obcas dohlédla.

Moznost informovat ostatni zdky ve tfidé o nemoci v pfitomnosti fenylketonurika
zvolila opét neceld polovina pedagogti. Domluva s rodi¢i nebo se samotnym zakem ¢i beseda
se zdravotnikem jsou odpovédi, které se také objevily v dotaznicich a maji urcité sva pozitiva.

Vliv onemocnéni na postaveni zdka hodnoti z vétsi ¢asti pedagogové jako individudlni
vzhledem k osobnosti konkrétniho ditéte. Témét Ctvrtina si ale mysli, ze PKU ma zcela urcité
vliv na pozici zéka ve tiidé.

Velmi pozitivni vysledek pfinesla otdzka, ktera zjiStovala ochotu ze strany pedagogl
pomahat Zakovi s dodrzovanim jeho dietniho rezimu.

Co se tyka jednorazového poruseni diety, pouze polovina pedagogii uvedla, Zze miize byt
pro dité skodlivé. Pedagogové by urcité méli byt informovani nejen o zakonitostech dietniho
lécebného rezimu, ale také o diileZitosti jeho dodrZovani, jelikoz pravée striktni dieta je zakladem
spravné 1éCby.

Zavér dotazniku byl vénovan Skolnim akcim. Néazory pedagogl byly opét pozitivni.
Témér vSichni by byli ochotni Z4ka at’ uz na jednodenni vylet nebo na delsi skolni akei vzit.
U jednodennich vyletli vétsina zvolila podminku, ze zak bude mit stravu z domu nachystanou.
U delSich Skolnich akci by se snaZili spolupracovat srodi¢i a sami zjiStovat moZnosti
pro daného zéka.

Jak jsou pedagogové informovani a jaké maji nazory na onemocnéni fenylketonurie?
Z daného vyzkumného Setieni lze odvodit, Ze ve vétSin€ ptripadd informovani jsou. Zaroven
jsou ochotni zakovi s PKU pomahat s jeho dietnim rezimem, se zaclenénim do kolektivu a

moznosti zac¢astnit se Skolnich akci, coz je velmi pozitivni vysledek.

38



14. Pribéh kvalitativniho vyzkumu

V této kapitole jsou prezentovany vysledky kvalitativniho vyzkumu, tedy rozhovoru
s fenylketonurikem. Rozhovor je ¢lenén do n€kolika oblasti (fenylketonurik a matetska Skola,
fenylketonurik a spoluzaci, fenylketonurik a pedagogové, fenylketonurik ve vyucovani
a posledni oblast o stravovani ve $kole a béhem Skolnich aktivit). Ty zahrnuji otazky, na které

respondent odpovidal.
Fenylketonurik a mateiska S§kola
Vyzkumnik: ,, Navstévoval si materskou skolu? “

Respondent: ,, Materskou skolku jsem kviili mému specidalnimu stravovaini nenavstévoval.
Moje mama chtéla, abych do skolky chodil, dokonce i navrhovala, Ze by mi pripravovala
krabicky s jidlem, které by mi ve skolce jen ohrali. Byla odmitnuta, Ze pry s touhle dietou
nemiizu do Skolky chodit. Misto toho jsem navstévoval Diim deéti a mladezZe v nasem méste.
Meélo to castecné nahradit Skolku. Aspon jsem byl v kontaktu s ostatnimi détmi. Bohuzel
Jjsem tam mohl chodit jen jednou tydné cca na 2 hodiny. Pamatuju si, Ze jsme tam vyrabéli

3

riizné véci a to bylo celkem fajn. *

Fenylketonurik a spoluzaci

Otéazky v této oblasti jsou zaméfeny na vztahy mezi fenylketonurikem a ostatnimi

spoluzéky — prvni kontakt mezi nimi a informovani spoluzaka o nemoci.

Vyzkumnik: ,, Jaky si mél pocit, kdyz si mél jit poprvé do skoly? *

Respondent: ,, V tu chvili jsem neresil svou nemoc, protoze jsem védel, Ze to zatim nikdo
nevi. Kdyz jsem Sel poprvé do Skoly tak veskery stres z toho, Ze mé ostatni déti neprijmou
kvuli dieté, prebila spousta jinych dojmit a emoci jako tieba co se ve Skole bude celkove

dit.”

Vyzkumnik: ,, Bylo pro tebe tézké vysvétlit svym spoluzakiim tvou nemoc a s ni souvisejici
dietu? Jakym zpiisobem si to udelal? Nebo to celé tride rekl/a pan/pani ucitel/ka? “

Respondent: ,, Ucitelka to celé tiidé nerekla. A ja sam sem neuznal za potiebné to viem
spoluzakum néjak oficidalné vysvétlovat. Kdyz se mé na to nekdo zeptal, Fekl jsem, Ze musim
proste drzet specialni dietu a tim to koncilo. S blizsimi kamarady jsem o tom mluvil vic.
Nemoc jsem jim vysvétloval podrobnéji, ekl jsem jim o pravidelnych navstevach v prazske

nemocnici, o jejich priblizném priibéhu, o posilani suché kapky krve z prstu. Ddle jsem jim
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Fikal, co miizu a nemiizu jist a mozné nasledky kdybych dietu porusoval nebo viibec
nedodrzoval. Kdyz jsem jim sdéloval vsechny tyto informace, byl jsem nervozni a trochu

‘

Jjsem se i stydel. Bal jsem se, jestli proto budou mit pochopeni. *

Vyzkumnik: , Setkal ses nékdy s negativnim postojem spoluzakit vzhledem k tvé nemoci
a diete?
Respondent: ,, Ani ne s negativnim pristupem jako spis nepochopenim. Témer vsichni

‘

nechdapali, pro¢ nemuzu jist, co chci. Uplné negativni pristup si nepamatuju. *

Vyzkumnik: ,, Citil ses nékdy kviili své dieté neprijemné nebo si se za ni stydel?

Respondent: ,, Hodné casto jsem se citil Spatné a stydel se za svou dietu. At chci nebo
nechci, jsem jiny nez ostatni, musel jsem a musim jist jiné jidlo, pit pridavky stravy.
Kwviili tomu, ze ne vsichni mou nemoc chdpou a ze strachu z dalstho mozného nepochopeni

lidi, které nekdy potkam, vznikla celkova bariéra. *

Fenylketonurik a pedagogové
Otazky v této oblasti jsou zaméfeny na pristup pedagogi k zakovi s fenylketonurii.

Vyzkumnik: , Védeli ucitelé ve Skole o tvé nemoci?
Respondent: ,, Myslim, Ze o mé nemoci vedeéli vzdy jen tridni ucitelé. Moznad taky ucitelé

telocviku, kteri semnou resili [yzarsky vycvik nebo skolni vylety.

Vyzkumnik: ,, Mél si ve skole nékoho z rad ucitelii, kdo ti nabidl svou pomoc a za kym
si mohl kdykoliv prijit?
Respondent: , Miyj tridni ucitel na druhém stupni zdakladni skoly byl asi jediny,

kdo se se mnou o dieté porddné bavil a dokdzal naslouchat a soucitit.

Vyzkumnik: ,, Povazujes za diilezité, aby se u ucitelu zvysila jejich informovanost ohledné

zvilastnosti ve stravovani Zaku?

Respondent: ,, Urcite ano. Myslim si, Ze v dnesni dobé pribyva déti, které musi dodrzovat
nejakou dietu. Ucitelé by proto méli vedet, co dite miize a nemuze jist, aby nedoslo
K néjakym problémiim. DiileZité je to podle mé hlavné u mladsich deéti, které si jeste uplné
neuvedomuji, co se jim stane, kdyz dietu porusi a snadno miizou podlehnout touze ochutnat
to, co nesmi. Urcité je informovanost ucitelii diilezita nejen v ramci vyucovani ale i kvili
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wiletiim a Skolnim akcim. Z viastni zkuSenosti vim, Ze moji rodice se hodnée bali, kdyz sem
meél se skolou nekam jet. Na druhou stranu nechtéli, abych kviili své nemoci o takové akce
prisel a tak jsem jezdil vsude, kde to slo. Urcité se obecné rodice citi lip, kdyz veédi,

¢

Ze Je ucitel informovadn o omezenich ditéte a jesté lip, kdyz je ochotny ditéti pomoci. *

Fenylketonurik ve vyucovani

Otazky z této oblasti jsou zaméfeny na to, zda ma fenylketonurie néjaky vliv na samotné

vyucovani.

Vyzkumnik: ,, Meél si ve skole néjaké vyhody kvili své nemoci?

Respondent: ,, Ne, zZddné vyhody jsem nemeél. **

Vyzkumnik: ,, Objevily se u tebe néjaké negativni projevy nemoci, které mély viiv na tviij
vykon ve Skole?

Respondent: ,, Kdyz sem byl maly, tak jsem diky svym rodicim dietu drzel velice striktné
a néjaké negativni projevy si neuvédomuju. Cim jsem byl ale starsi, tim vic jsem se o své
stravovani staral sam. Dieta tak byla obcas volnéjsi a je pravda, Ze jsem se citil unavenéjsi.

¢

Taky jsem mél docela problémy se soustredenim.

Fenylketonurik a stravovani ve Skole a béhem Skolnich aktivit

Tato oblast je zaméfena na stravovani a uZivani dietnich 1écebnych ptipravki ve Skole

a v prubéhu skolnich akeci.

Vyzkumnik: ,, Nosil sis do Skoly svaciny? “
Respondent: ,, Obcas jsem svaciny mél. Spis jsem nosil svaciny, které mou specialni dietu

«

na prvni pohled neprozradily jako tFeba ovoce nebo zeleninu.

Vyzkumnik: ,, Stravoval ses ve skolni jidelne?

Respondent: ,, Na zdkladni skole ne. Rodice tehdy ani nezjistovali, jestli by byla viibec
moznost se stravovat ve Skolni jidelné, protoze jsme bydleli kousek od skoly a tak jsem
chodil na obédy domii. Horsi to bylo na stredni Skole, ktera byla v jinem meéste, a ja jsem
musel dojizdet. Kdyz bylo odpoledni vyucovani, chodil jsem s ostatnimi do skolni jidelny.

Nijak jsem neresil, jaké bych mohl mit moznosti stravovani v jidelné. Snazil jsem se vybrat
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jidlo, které nejvic zapadalo do mého dietniho jidelnicku. Vynechdval jsem maso, ryby
a lusteniny. Jedl jsem treba brambory nebo ryzi s néjakou omackou. Nebylo to idealni,

«

ale odpoledni vyucovani jsem myval maximalné 2x tydné. *

Vyzkumnik: ,, Uzival si ve skole dietni lécebné pripravky?
Respondent: ,, Ne, neuzival. Tim, Ze jsem na zdkladni Skole chodil mezi odpolednim
vyucovanim na obéd domii, bral sem si tam i pripravek. Na stredni Skole jsem si to vzdycky

«

bral az po prichodu domii odpoledne.

Vyzkumnik: ,, Jezdil si na jednodenni skolni vylety? Jak si mél vyresenou stravu a dietni
lécebné pripravky?

Respondent: ,, Na vylety jsem jezdil. Na jidlo jsem vozil vétsinou svoje svaciny. Obvykle
to byl mij namazany dietni chleba s nejakou zeleninou nebo ovocem, ktery sem mél
z domu. V té dobé, kdyz jsem chodil do Skoly, neexistovaly jesté naredené pripravky, které
Jjsou ve formé takového piticka. Musel jsem tedy uzZivat pripravky sypké, které jsem si sam
redil a to by na vyleté neslo. Pripravek jsem si tedy dal vzdycky rano, dopoledni jsem
vynechal a vzal jsem si ho az po prijezdu domii. Posledni, vecerni davku jsem si bral tésné

pred spanim. “

Vyzkumnik: ,, Jezdil si na skolni akce, které trvaly vice dnu? Jak si mél vyresenou stravu
a dietni lécebné pripravky?

Respondent: ,, Na zdkladni skole jsem na Zadné delsi Skolni akci nebyl. Nebylo totiz mozné
na tak dlouho zajistit pro mé alespon trochu prijatelnou stravu. Na stredni Skole jsem byl
na adaptacnim kurzu, ktery trval asi 3 dny. Tym ucitelu, kteri akci zarizovali, chtéli,
abych tam jel a tak se snazili mi zaridit specialné upraveny jidelnicek. Nebyl uplné dietni,
bylo jen dopredu domluvené, Ze nebudu dostavat maso, ryby a lusténiny. Dostaval jsem
tedy vétsinou jen prilohy popripadé néjakou omacku. Snidané byly formou bufetu, takze
Jjsem si mohl vzit cokoli treba dzem nebo ovoce a zeleninu. Dietni chleba jsem si vezl

Z domu. Dietni pripravky jsem si daval obvykle sam na pokoji. “

Vyzkumnik: , Kontrolovali tvé stravovani a konzumaci pripravkii ucitelé na takovych
akcich?“

Respondent: ,, Ucitelé nekontrolovali stravu ani uzZivani mych pripravku. Jidlo jsem
Si hlidal sam a o pripravcich ani nevédéli, ze je uzivam. Podle mého moje jidlo moc

¢

nekontrolovali, protozZe poradné ani nevédeli, co miizu a co nemiizu. *
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15. Vyzkumné zavéry kvalitativniho Setieni

Vysledky kvalitativniho vyzkumného Setieni 1ze porovnat s kapitolami v teoretické ¢asti
bakalaiské prace. Kapitola vzdélavani a fenylketonurie popisuje komplikace spojené
se stravovanim zakt s fenylketonurii ve Skolach. Respondentova odpovéd’ na otdzku v ramci
oblasti o matefské Skole potvrzuje, ze détem s fenylketonurii mize byt zamitnuto stravovat
se ve Skolce a ani neni umoznéno pfinesené jidlo pouze ohfat, tudiz nemohou skolku
navstévovat vitbec. Tim padem je jim odepiena moznost kontaktu s vrstevniky a jsou nuceni
vyhledavat jiné moZznosti.

Kapitola déti a dospivajici s fenylketonurii se mimo jiné vénuje problematice sdélovani
diagndzy spoluzakiim a s ni souvisejici omezeni a mozné obavy z reakce okoli. Respondent
na otazky v oblasti fenylketonurik a spoluzaci odpovédél, Ze nechtél, aby o jeho nemoci védéli
vSichni spoluzici a pouze jen reagoval na ptipadné dotazy, které mu byly kladeny. Také sdélil,
ze k blizs§im ptatelim byl oteviengjsi, 1 piesto se ale citil nejisty. Zaroven uvedl, ze se nikdy
nesetkal s negativni reakci spoluzakd.

V oblasti otazek fenylketonurik a pedagogové respondent uvedl, ze ve vétSiné ptipad
ucitelé o jeho onemocnéni nevédéli, kromé tfidnich ucitelti. Respondent sdélil, Ze povazuje
za dulezité, aby pedagogové byli o nemoci svych zaka informovani a predev§sim o omezenich,
které z nemoci vyplyvaji.

Dalsi otazky byly vénovany stravovani ve Skole a v pribchu Skolnich akci. Na otazku
ohledné¢ stravovani ve Skole respondent odpovédél, Ze Skolni jidelnu na zdkladni Skole
nenavs$tévoval. Nebylo to vSak z divodu odmitnuti ze strany jidelny, protoze respondentovi
rodi¢e v t¢ dob& nezjistovali, jaké moznosti by jejich syn v jideln¢ mél. Na stfedni Skole
respondent Skolni jidelnu navs§tévoval, maximalné vSak dvakrat do tydne. Opét nezjistoval
moznosti stravovani. Konzumoval normdlni stravu, kterd byla v nabidce jidelny, a pouze
vynechaval potraviny pro n¢j nevhodné. Co se tyka konzumace dietnich 1écebnych ptipravki
ve Skole, respondent takovouto zkuSenost nemél. Vzdy si bral pfipravky pouze doma.
Kviili odpolednimu vyu¢ovani nebo jednodennim vyletim bral pfipravky s uréitym zpozdénim.
Jednodennich Skolnich vyletii se respondent vzdy ucastnil. Problémem byly delsi Skolni akce
jako napftiklad lyzatsky vycvik. Toho se na zékladni Skole ani na Skole stfedni za¢astnit nemohl.
Jedina delsi akce, ktera mu byla umoZnéna predevsim diky snaze pedagogt, byl adaptacni kurz
na stfedni Skole, ktery trval 3 dny. Respondent zaroven ale uvedl, Ze pedagogové neznali jeho
onemocnéni a omezeni dostatecné, tudiZ nemohli sami posoudit, co smi a nesmi konzumovat.

Kapitola vzdélavani a fenylketonurie zaroven pojednava o mozném vzniku problémt

v oblasti psychologicko — psychiatrické v disledku naruseni dietniho 1é¢ebného rezimu. Takové
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problémy mohou ale také vzniknout na zakladé posméchu, vyclenéni nebo dokonce Sikany
ze strany vrstevnikl. Respondent sdélil, Ze obCasné poruseni dietniho rezimu u néj vedlo
k fyzickym obtizim (konkrétné tnava a nesoustiedénost), které mély vliv na jeho vykon
ve skole.

Jak tedy hodnoti vzdélavani zak s fenylketonurii? Odpovéd’ lze na tuto vyzkumnou
otazku shrnout tak, ze samotny proces vyucovani nebyl onemocnénim fenylketonurie vyrazné
ovlivnén. Nejvétsim problémem bylo stravovani a to jak v jidelnach skol, tak na delSich
Skolnich akcich. Omezena informovanost a nedostatecny zajem nékterych pedagogli byly

dle konkrétniho respondenta také problémem.
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16. Diskuse

Z kvantitativniho vyzkumného Setfeni lze zhodnotit, ze pedagogové z vétsi miry
fenylketonurii znaji. Z dotazniku Ize odvodit, ze jsou ochotni zdkovi s PKU pomahat a také
se spolupodilet na tom, aby zdk mohl byt soucasti Skolnich akci a kviili své nemoci nebyl
vyclenén.

Kvalitativni Setfeni vSak pfineslo vysledky odlisné. Z respondentovych odpovédi 1ze
vyvodit, Ze pedagogové ve vEétsin€ pripadl o jeho onemocnéni neveédéli. I pies to, Ze se mezi
nimi nasli ti, ktefi jeho diagnozu znali, neprojevovali dle néj dostateCny zdjem. V ramci celé
jeho skolni dochazky na zéakladni $kole byl pouze jeden pedagog, ktery se o jeho stav zajimal
a nabidl mu pomoc a podporu. Na stfedni Skole se setkal s tim, Ze néktefi pedagogové se snazili,
aby mohl jet na urcité Skolni akce, coz hodnoti pozitivn€. Negativné na néj vSak ptsobilo,

ze nebyli dostatecné informovani o jeho onemocnéni.
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Zavér

Bakalaftska prace se zamétovala na onemocnéni fenylketonurie a jeji vliv na vzdélavani.
Konkrétné znalost tohoto onemocnéni pedagogy, jejich nazory a pfistup k zédkovi s touto
nemoci. Déle také na to, jak hodnoti vzdélavani samotny zdk s PKU.

Prace zahrnuje teoretickou a praktickou cast. Teoretickd ¢ast byla vénovéana popisu
fenylketonurie a jejim projevim. Dale dédi¢nosti, novorozeneckému laboratornimu screeningu,
kterym se PKU diagnostikuje, historii a 1¢cbé. Zminéno bylo 1 Narodni sdruzeni PKU a jinych
DMP, jehoz hlavnim cilem je pomoc pacientim s fenylketonurii.

V této casti jsou také uvedeny komplikace spojené se vzdélavanim déti a zaka s PKU.
Mezi hlavni patii stravovani v rdmci $kol, kdy mize byt détem a zakiim odmitnuto ptipravovat
specialni stravu. BohuZzel i pouhy ohfev pfinesené¢ho jidla miize byt pro jidelny problém i pies
to, Ze zadné vyhlasky ani pravni normy tuto moznost nijak nezakazuji. Takovyto piistup
Ize povazovat za diskriminaci z divodu zdravotniho postizeni. Dalsi komplikaci ve vzdélavani
zéka s PKU mize byt pristup pedagogti. Dulezita je jejich informovanost, ale predev§im
respektovani pravidel dietniho rezimu ditéte. Jen nezodpovédny pedagog zlehcuje Zakovy
specifické potieby nebo ho dokonce pobizi k nedodrzovani diety. Vztahy s ostatnimi spoluzaky
jsou pro zaka s PKU také dilezité. Pfed informovanim ostatnich zékd je nejprve vhodna
domluva s rodi¢i nebo samotnym zakem (s ohledem na jeho v¢&k), jak si pieji danou situaci fesit.
Diky tomu se miize 74k s fenylketonurii citit v kolektivu mnohem Iépe.

Praktickd Cast obsahuje kvantitativni a kvalitativni vyzkumné Setfeni a také jejich
vyhodnoceni. Kvantitativniho vyzkumu se zucastnilo 56 pedagogii ze dvou matefskych a dvou
zékladnich Skol a také z gymnézia v Pardubickém kraji. Tito respondenti odpovidali na otazky
uvedené v dotazniku. Cilem tohoto Setfeni bylo zjistit, jak jsou pedagogové obezndmeni
0 nemoci fenylketonurie a jaké jsou jejich nazory na toto onemocnéni. Déle také byl zjistovan
jejich pftistup k zdkovi s timto druhem onemocnéni. Vysledky vyzkumu ukdzaly, zZe znalost
fenylketonurie mezi pedagogy je pomérné znacnd. NejCastéji se o onemocnéni dozvedeéli
VvV ramci jejich pfipravy na povolani nebo si informace vyhledali zcela sami. Ve vétsi mife
vSichni uvedli, Ze by byli ochotni Zadkovi s fenylketonurii poskytnout pomoc pfi dodrZzovani
dietniho 1écebného rezimu a snazili by se, aby dité ¢i Zak nebyl kvilli své nemoci vyc¢lenény
ze Skolnich akci.

Kvalitativni vyzkumné Setfeni tedy rozhovor s osobou s fenylketonurii byl zaméten
na hodnoceni vzdélavani z pohledu zaka s PKU. Respondentem byl muz ve véku 23 let,
ktery je jiz vydéle¢né c¢inny. Rozhovor probihal v jeho domacim prostfedi. Odpovidal

na ptredem piipravené otazky, které byly soucasti n€kolika oblasti. Nejvétsi problém respondent
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shledava v nizké informovanosti pedagogii a jejich nedostate¢nému zajmu o zaka s timto typem
onemocnénti.

Ke zlepseni situace se stravovanim zakt s fenylketonurii mohou ptispét skolni jidelny
svou vstficnosti, a pomoci tak zaktim s PKU v lepS§im zaclenéni mezi vrstevniky a zarovei jim
1 jejich rodinam ulehcit znacné zivot.

Pro pedagogy jsou dilezité nejen ochota a zdjem spolupracovat, ale také dostatecna
informovanost hraje podstatnou roli ve vzdélavani zéka s PKU. Nejen k tomu muze poslouzit
tato bakalarska prace. Kromé novych poznatki mohou pedagogové zjistit, jak na vzdélavani
nahlizi samotny zdk Stimto onemocnénim, a mohou tak =zlepSit sviij pfistup nejen
k fenylketonuriktim, ale obecné k zZakiim s jakoukoli nemoci. Tato prace mize byt piinosem

i pro rodi¢e déti a zaku s PKU, ktefi mohou posoudit vlastni zkusenosti s piistupem skol.
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Priloha 1 Novorozenecky laboratorni screening

(Dostupné z: http://blogs.mprnews.org/capitol-view/2015/04/should-birth-certificate-information-be-public/)



Priloha 2 Dotaznik pro pedagogy

Dotaznik pro pedagogy
Fenylketonurie a jeji vliv na vzdélavani
Dobry den,

chtéla bych Vas pozadat o vyplnéni nasledujiciho dotazniku. Jsem studentka Univerzity
Palackého v Olomouci a dotaznik je soucasti mé bakalatské prace na téma Fenylketonurie a jeji
vliv na vzdélavani. Dotaznik je zcela anonymni a vysledky budou pouzity pouze v mé
bakaléiské praci. Vami zvolené odpovédi prosim oznacte krouzkem ¢i zapsanim odpovédi do
ramecku u otdzky. Dékuji Barbora Heinzova

Pohlavi: Muz / Zena

Vek:
e D030 let
e D040 let
e D050 let
e D060 let
e Vice

Pedagog na:

e MS

e 7S

e SS

1. Vite, co je to fenylketonurie?
a) Ano
b) Ne

Pokud je Vase odpoveéd’ NE, prectéte si prosim kratky text na dalsi stran€ dotazniku a
vyplite nasledujici otazky (4. — 10.)

2. Kde jste se o fenylketonurii dozvédel/a?
a) Sam/sama jsem si informace o této nemoci vyhledala
b) V ramci mé ptipravy na povolani (SS, VOS, VS)
¢) Jinym zptusobem:
d) Jinym




3. Mate/méli jste ve tfid¢ zaka s fenylketonurii?
a) Ano
b) Ne
€) Nevim, o zdravotni stav zakl se nezajimam

Pokracujte, prosim na dalsi strané dotazniku

Fenylketonurie je dedicné metabolické onemocnéni. Nelécena fenylketonurie se nejvyraznéji
projevuje mentalni retardaci. Jedinou moznou lécbou je celozivotni nizkobilkovinnd dieta a podavani
dietnich lécebnych pripravki, které se specidlné redi. Lidé s fenylketonurii musi ze svého jidelnicku
vyradit maso a masné vyrobky, mléko a mlécné vyrobky, vejce, ryby, orechy, lusténiny, vyrobky
Z obilovin, cukrovinky a limonady obsahujici sladilo aspartam. Brambory a ryzi mohou konzumovat
V omezeném mnozstvi.

4. Jak byste ptistupoval/a k zédkovi s fenylketonurii:
a) Stejn¢ jako k ostatnim zakim
b) Obcas bych na néj dohlédl/a
C) Vénoval/a bych mu zvySeny dohled

5. Jak byste o nemocném zakovi informoval/a ostatni spoluzaky?
a) Neinformoval/a
b) Informoval/a je v pfitomnosti zZaka s fenylketonurii
c) Informoval/a je bez piitomnosti Zaka s fenylketonurii
d) Nechal/a bych to na zakovi s fenylketonurii
e) Jiny zpisob:

6. Myslite si, Zze fenylketonurie mtize mit vliv na postaveni zéka ve t¥idé?
a) Ano
b) Ne
C) ZaleZi to na konkrétnim zakovi
d) Nevim

7. Byl/a byste ochotny/a zZakovi s fenylketonurii pomahat (pomoc pfii pfipravé dietnich
1écebnych ptipravki a kontrola stravy u mladsich zakt, informovani rodic¢it)?
a) Ano
b) Ne

8. Myslite si, Ze jednorazové poruseni diety mize ditéti ublizit?
a) Ano
b) Ne, pro jednou se nic nemize stat
c) Nevim



9. Vzal/a byste zdka s fenylketonurii na jednodenni skolni vylet?
a) Ano, v kazdém ptipadé
b) Ano, ale jen pokud by m¢l piipravenou stravu a dietni 1é¢ebné piipravky z domu
c) Ne, Vv zadném piipadé

10. Jak byste tesil/a Skolni akce (pobyty) delsi nez jeden den?
a) Spolupracoval/a bych s rodi¢i zaka, podilel/a bych se na zjistovani moznosti pro
zéka s fenylketonurii
b) Zéaka bych odmitl/a vzit s sebou
¢) Zaka bych vzal/a jen kdyby si rodi¢e vie ohledné stravovani zaka zafidili sami
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