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Specifika oSetrovatelské péce o dité s fenylketonurii

Abstrakt

Soucasny stav: Vyzkumna Setfeni se krom¢ problematiky specifik osetfovatelské péce
o dit¢ s fenylketonurii zabyva také velmi dulezitou oblasti diagnostiky, dietniho
opatfeni ve stravovani a také léCbou onemocnéni. Fenylketonurie je dédi¢né
metabolick¢é onemocnéni, které se diagnostikuje v prvnich hodinach Zivota
novorozence. Dulezitd je vCasna diagnostika, aby nedochdzelo k nezvratnym zméndm
na zdravi nemocného novorozence.

Cilem prace bylo zhodnotit znalosti sester v oblasti oSetfovatelské péce o dité
s fenylketonurii. Také byly vyhodnocovany znalosti rodict déti s fenylketonurii.
Metodika prace: Pro zpracovani vyzkumného Setfeni byla pouzita kvalitativni metoda
vyzkumného Setieni. Technikou sbéru dat byly v bakalaiské praci pouzity hloubkové
nestandardizované rozhovory se sestrami a s rodi¢i nemocnych déti s fenylketonurii.
Rozhovory byly, za souladu vSech parametri, zvukové zaznamendny, piepsany,
kédovany metodou ,,tuzka a papir a nasledn¢ kategorizovany.

Vyzkumny vzorek byl tvofen sestrami a rodi¢i déti s fenylketonurii. Prvni vyzkumny
vzorek byl tvofen péti sestrami z Détského oddéleni. Druhy vyzkumny vzorek
piedstavoval pét rodici déti s takto diagnostikovanym onemocnénim. Vybér
vyzkumného vzorku byl vybrany zdmérné a velikost byla urCovédna teoretickym
nasycenim dat.

Vysledky vyzkumného Setfeni ukézaly, Ze sestry maji uspokojivé znalosti ohledné
problematiky oSetfovatelské péce o déti s fenylketonurii, stejné jako o dietnim opatieni
ve stravovani ditéte a poddvani aminokyselinovych piipravkii. Dale se také sestry
orientuji v provadéni plosného screeningového vysetfeni u novorozencl. Védomosti
sester tykajici se samotného onemocnéni jsou také uspokojivé. Druhé vyzkumné Setfeni
prokazalo, ze rodi¢e déti s diagnostikovanou fenylketonurii maji velmi dostacujici
informace ohledné¢ onemocnéni. Informovanost ohledné¢ provadéni diagnostiky
onemocnéni je uspokojiva. Nejvice informaci rodi¢e nemocnych déti prokazali v oblasti

dodrzovani dietniho opatieni a podavani aminokyselinovych smési.



Zivéry a doporuceni pro praxi: Fenylketonurie u déti nepatfi mezi Casto se
vyskytujici onemocnéni. I pfesto sestry maji relevantni védomosti o této problematice a
také mohou tyto védomosti nasledné dobie vyuzit v praxi. Velmi velkou roli zde hraje
kvalitni informovanost rodict déti s fenylketonurii.

Pro vyuziti bakaldiské prace v praxi byla vytvofena informacéni brozura pro laickou
vefejnost, presnéji uréenou pro rodice déti, kterym byla diagnostikovana fenylketonurie.
Informacni brozura obsahuje struény obsah onemocnéni, dietni omezeni vcetné

vhodnych a nevhodnych potravin a 1é€bu onemocnéni.

Klic¢ova slova

Fenylketonurie, Fenylalanin, dédi¢né metabolické onemocnéni, nizkobilkovinna dieta,

novorozenecky screening.



Specifics of nursing care for a child with phenylketonuria

Abstract

Current situation: Research in this work, in addition to the issue of the specifics of
nursing care of children with phenylketonuria, also deals with the very important area of
diagnostics, dietary measure and treatment of disease. Phenylketonuria is an inherited
metabolit disease which is diagnosed in the early hours of the newborn's life. Early
diagnosis is very important to prevent irreversible ganges in the newborns' health.

The aim of the work to assess the knowledge of nurses in nursing care of children with
phenylketonuria. There was also evaluated the knowledge of parents who have children
with phenylketonuria.

Methodology used: A qualitative research method was used for the processing of the
research. Standardized depth interview with nurses and parents of sick children with
phenylketonuria were used to collect relevant data in the thesis. Interviews were
recorded, transcribed, coled by the ,,pencil and paper” method and then categorized.
The research sample consisted nurses and parents of children with phenylketonuria. The
first research sample consisted of five nurses from the Children's Department. The
second reserch sample represented five parents of children diagnosed with such a
disease. The research samples were selected intentionally and thein size was determined
by theoretical saturation of data.

Results of the research showed that nurses have a satisfactory understanding of the
problems of phenylketonuria nursing care as well as they understand a dietary measure
and administration of amoni acid products for children with the disease. Nurses also
have satisfactory knowledge about implementation of screening tests in newborns and
about the disease itself. The second surfy showed that parents who have children
diagnosed with phenylketonuria have very sufficient information about the disease.
Also thein awareness about diagnosing the disease is satisfactory. In general, the parents

know most information about dietary measures and the amino acid supplements.



Conclusions and recommendations for practice: Although phenylketonuria
inchildren is not among the frequently occurring diseases, nurses have relevant
knowledge on this isme and they well in practice. Relevant knowledge among parents
who have children with phenylketonuria play salso a key role. The outcome of the thesis
was also to create an information brochure especially designed for parents of children
who have been diangnosed with phenylketonuria and for the general public. The
information brochure includes a brief summary about the disease, dietary restrictions
including appropriate and inappropriate food and information about treatment of the

disease.

Keywords
Phenylketonuria, Phenylalanine, genetic metabolit disorders, low — proteni diet,

newborn screening.
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UvVOD

Bakalafska prace je vénovana dédi¢nému metabolickému onemocnéni fenylketonurie,
pii které dochézi k poruse premény aminokyseliny na enzym S§tépici bilkoviny. Tento
enzym nemocnému jedinci v jatrech zcela chybi nebo spravné nepracuje, proto jsou
takto nemocni jedinci odkazani na celoZivotni dodrzovéani nizkobilkovinné diety pro

spravny duSevni vyvoj.

Toto téma jsem si zvolila hlavné proto, Ze si myslim, ze fenylketonurie jako dédicné
onemocnéni je mezi laickou vefejnosti nezndmé. Mezi odbornym zdravotnickym

personalem je téma fenylketonurie velmi malo rozsifené.

Problematika onemocnéni fenylketonurie je zpracovana v prvni ¢asti teoretické prace,
kde je popisovano dané onemocnéni, historie onemocnéni, pfi¢iny onemocnéni PKU,
ptiznaky onemocnéni PKU a jeji diagnostika. Velmi dilezitd je kapitola o 1écbé
onemocnéni PKU. Dale zde najdeme 1 kapitolu o metabolickych centrech pro 1écbu

s PKU v Ceské republice.

Dalsi oblast teoretické ¢asti prace se zabyva problematikou oSetfovatelské péce, ktera je

provadéna sestrou o nemocného jedince s PKU.

Tteti ¢ast prace je vyzkumna ¢ast, kde jsou zjiStovany a vyhodnoceny znalosti sester o
PKU. Déle jsou zde zmapovany a vyhodnoceny znalosti rodi¢li o0 daném onemocnéni,

diagnostice a 1écbé PKU, kterym trpi jejich dite.

Cilem prace je zmapovat problematiku onemocnéni fenylketonurie, popsat specifika
oSetfovatelské péfe o nemocného jedince, vyhodnotit znalosti sester o daném
onemocnéni a zjistit znalosti rodi¢th nemocného jedince PKU o diagnostice a 1é¢bé

daného onemocnéni.

Vystupem prace je informacni brozura pro rodice déti, které maji fenylketonurii.

Informa¢ni broZzura obsahuje zakladni informace o daném onemocnéni.



1 SOUCASNY STAV

1.1 Definice fenylketonurie (PKU)

Fenylketonurie je vrozené dédi¢né onemocnéni, které je zplsobeno zamezenim
hydroxylazy fenylalaninu na tyrozin (Rokyta, 2015). Toto onemocnéni patii mezi
nejcastéjsi enzymatické poruchy aminokyselin. Aminokyselina fenylalanin se vyskytuje
ve vSech potravinach, které obsahuji bilkoviny, které jsou nezbytné pro zivot jedince
(Leifer, 2004). Leifer (2004) uvadi, ze aminokyselina fenylalanin je obsazena hlavné
v bilkovinach zivociSnych i rostlinnych organizmi. Vyskyt tohoto onemocnéni se
sd€luje hlavné v evropskych zemich v rozmezi od 1 : 10 000 (to znamena 1 ptipad

nemocného novorozence na 10 000 narozenych déti) (Kollman, 2012).

Klasickéd fenylketonurie je charakterizovana hodnotou fenylalaninu v krvi nemocného
jedince nad 20 mg/dl (Leifer, 2004). Dané onemocnéni se 1é¢i velmi piisnou dietou
snizkym obsahem fenylalaninu. Nedodrzeni diety vede K epileptickym zachvatim,
opozdénim télesného i psychického vyvoje ditéte az k ireverzibilni tézké mentalni

retardaci (Muntau, 2014).

Odhaleni onemocnéni se provadi pomoci celoplosného screeningu novorozenci.
Vysetfeni se provadi jesté v preklinickém stadiu, pro v€asnou diagnostiku a také v€asné
zahdjeni 1écby zjisténého onemocnéni, aby nedochdzelo k nezvratnym zménam na
zdravi novorozence (Moutau, 2014). Toto vysetieni se provadi odbérem kapilarni krve,
kterd se odebird na filtracni papirek metodou suché kapky. VySetfeni se provadi

v prvnich 48 — 72 hodinach Zivota novorozence (Hoffmann, 2006).

1.2 Historie fenylketonurie (PKU)

Honzik a Zeman (2013) uvadéji, ze dané onemocnéni bylo poprvé popsano v Norsku
roku 1934 norskym lékafem a chemikem Asbjornem Follingem. Toto onemocnéni
Folling popsal po setkani s mladou matkou a jejimi dvojcaty v nemocnici, kdy si v§iml
u dvojéat po klinickém vySetfeni vyrazné mentalni retardace. Lékat Folling se
studentem mediciny Kaarem Clossem odebrali experimentalné od chlapce z dvojéat
vzorek moci a po piidani chloridu Zelezitého zjistili, Ze se V moc¢i chlapce nevytvofila
srazenina cervenohnédé barvy, ale srazenina barvy modrozelené. ZjiSténé vysledky
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znamenaly jistou odchylku od dosud odebranych vzorkd (Honzik a Zeman, 2013).
Honzik et al. (2014) uvadé&ji, Ze nazev fenylketonurie poprvé zveiejnil a zavedl Loinel
Penrose, ktery si v§iml, Ze po sniZzeni bilkovin ve stravé takto nemocnych déti se
vyrazné snizi i vyskyt fanylpyruvatu v moci. Genetickou podstatu tohoto onemocnéni
fenylketonurie (PKU) objevil a popsal profesor bioinzenyrstvi Savio Woo Vv roce 1983
(Honzik a Zeman, 2013).

1.3 Pric¢iny onemocnéni

Rokyta (2015) uvadi, ze fenylketonurie je onemocnéni autozomalné recesivni, které¢ se
projevuje jako porucha metabolismu aminokyselin a jejich fenylalaninhydroxylazy.
Fenylalanin se odbourava metabolickymi drahami na fenylketony, které se poté vylucuji
a jsou pritomny v moc¢i nemocného (Rokyta, 2015). Fenylalanin, ktery se nemitize
hydroxylovat, se proto hromadi v jatrech. Nahromadény fenylalanin se poté projevuje
zvySenymi hodnotami fenylalaninu v krvi nemocného novorozence (Pazdirkova a
Komarkova, 2010). Aminokyseliny fenylalaninu jsou obsaZeny v bézné stravé zndmé
jako bilkoviny. Proto jsou bilkoviny nutnou soucésti stravy kazdého clovéka
(Pazdirkova a Komarkova, 2010). Lidské télo si aminokyseliny bilkovin nedokaze samo
vytvafet, a proto se musi ziskavat ze stravy. Clovék s onemocnénim PKU tuto piijatou
aminokyselinu nedokdZe dostatecné efektivné zpracovat (Pazdirkovd a Komarkova,

2010).

Pazdirkova a Komarkova (2010) uvadéji, ze v tomto ptipadé je porusena schopnost
pfeménit piijaty fenylalanin na tyrozin. Tato reakce probihd v jatrech za pfitomnosti
enzymu fenylalaninhydroxylazy (PHA). Proto jaterni buiitky nemocného ¢loveéka s PKU
nemaji k dispozici dobie fungujici enzym PHA. Pfi¢inou nespravné funkce enzymu
PHA je pozménéna genetickd informace a jaterni builka dostdva Spatné instrukce
K tvorbé fenylalaninhydroxylazy. Jatra takto nemocného cloveéka jsou jinak zcela

zdravé (Pazdirkova a Komarkova, 2010).
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1.4  P#iznaky a diagnostika onemocnéni

Puda et al. (2012) uvadgji, Zze typickym a velmi charakteristickym pfiznakem
fenylketonurie je zapach moc¢i a potu pfipominajici mySinu a to diky vedlejSimu
vysledku odbourdvani fenylalaninu v lidském téle. U pacientd s nelécenou
fenylketonurii je barva klize, vlasii nebo o¢i napadné svétlejsi a to diky nedostatku
pigmentu, ktery vznika z tyrosinu (The national PKU aliance, © 2017). Dalsimi velmi
vyznamnymi pfiznaky u nelééenych pacientit mohou byt mikrocefalie, sklon k otokiim
nebo vyskyt kieci (Ledvina et al., 2009). Prochazkova et al. (2011) uvadeéji jako dalsi
ptiznaky fenylketonurie poruchy chovani jedince a kozni ekzémy. Nedodrzeni dietniho

systému vede k mentélni retardaci jedince.

Diagnostika fenylketonurie se provadi tzv. screeningovym vysetfenim z kapilarni krve
novorozence. Prvni screeningovy test pro zjisténi hladiny fenylalaninu v krvi objevil
profesor Robert Guthrie v roce 1963 (Honzik a Zeman, 2013). Honzik a Zeman (2012)
pfipominaji, ze princip vySetfeni stoji na skutecnosti, kdy bakterie bacillus subtilis
pusobi jen tehdy, kdyz ma k dispozici fenylalanin pro svijj riist. K tomuto invazivnimu
vySetieni staci kapka kapilarni krve novorozence na filtraéni papirek. Metoda odbéru
kapilarni krve na filtracni papirek se proto nazyvd metoda suché kapky (Honzik et al.,
2013). V roce 1965 se profesor Robert Guthrie podilel na zavedeni celoplosného
provadéni screeningu v USA touto jednoduchou, pomérné levnou a velmi spolehlivou
metodou odbéru suché kapky pro zjisténi poruchy latkové vymény u fenylketonurie
(PKU). Pro provedeni odbéru kapilarni krve jsou jasné definovana pravidla stanovena

Svétovou zdravotnickou organizaci v roce 1968 (Novorozenecky screening, © 2017).

V Ceskoslovensku byl novorozenecky screening zaveden v roce 1975 diky docentce
Bohunce Blehové a profesoru Josefu Hyankovi, ktefi tuto metodu vySetfeni aplikovali
na riznych mistech republiky na chovancich tstavii pro dusevné choré, kde spolecné
diagnostikovali prvni pacienty S fenylketonurii (Honzik a Zeman, 2013). Od roku 1975
se tedy provadi celoplo$sny novorozenecky screening novorozencil pravidelné na celém
uzemi republiky a stimto opatienim byla stanovena i pfesna pravidla pro odbér

kapilarni krve Ministerstvem zdravotnictvi t¢hoz roku (Hyanek, © 2017).
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1.5 Lééba fenylketonurie (PKU)

Onemocnéni fenylketonurie se vV Souc¢asné dob¢ vylécit neda. Onemocnéni je zptisobeno
genetickou mutaci, ktera se v pribéhu zivota neméni (Pazdirkova a Komarkova, 2010).
Puda et al. (2012) uvadéji, ze genetickou informaci 0 daném onemocnéni neumime

1ékarskym zdsahem zménit, proto toto metabolické onemocnéni trva po cely zivot.

Nejucinnéjsi 1écba fenylketonurie spociva v disledném dodrZzovani piisné diety s
omezenim piijmu bilkovin. Pfesto se dale vyvijeji i nové terapeutické postupy, které

vedou k 1é¢bé tohoto onemocnéni (Sobotka, 2013).

1.5.1 Lécba fenylketonurie (PKU) nizkobilkovinnou dietou

Nizkobilkovinna dieta se zacala jako lécebny postup pouzivat jiz v poloviné minulého
stoleti, kdy byl pfesn¢ rozpracovan cely systém 1éCby, ktery umozioval ditéti
s fenylketonurii (PKU) normalni vyvoj a uspésné zafazeni do bézného zivota

(Pazdirkova a Komarkova, 2010).

Jak uvadéji Komarkova a Hejemanova (2004), musi se s nizkobilkovinnou dietou zacit
co nejdiive po narozeni ditéte, nejlépe pfed dosazenim 21. dne Zivota nemocného
novorozence. U této diety je vyzadovano, aby se dodrzovala co nejpiisnéji a velmi

disledné, aby nebyl porusen vyvoj mozku ditéte.

Mroskova et al. (2006) uvadéji, ze tato dieta je u osob s fenylketonurii celozivotni a
neménnd. Hlavnim cilem 1é¢by fenylketonurie je co nejdelsi udrzeni hladiny
fenylalaninu v krvi v optimalni koncentraci dle jednotlivych metabolickych pracovist
vCR (Puda et al., 2012). Zakladnim principem diety je piisné omezeni piisunu
fenylalaninu ve stravé nemocného jedince. Omezeni se tyka asi 80 — 90 % vsech
béznych potravin, za G¢elem piedchazeni ireverzibilnim poruchdm na centralni nervové
soustaveé (Mroskova et al., 2006). Nevoral (2013) uvadi, Ze takto nemocny jedinec musi
dodrZovat pfesné stanovené mnozstvi fenylalaninu, které muize pfijmout ve stravé a
organismus nemocného jedince ho dokaze bez velkych problému zpracovat. Mnozstvi
piijatého fenylalaninu se stanovuje ditéti v odbornych ambulancich individualné podle
pohlavi, hmotnosti, potfeby bilkovin, cukrii a tuktt (Manikova, 2011). Nevoral (2013)
uvadi, Ze pfesné stanoveni mnozstvi tolerovatelného fenylalaninu je zakladnim krokem

pro sestaveni nizkobilkovinné diety pro takto nemocného jedince. Déle pak je velmi
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dilezité k sestaveni dietniho planu pouzivat tzv. ,,potravinové tabulky vyzivovych
hodnot, které slouzi pfedev§im k nalezeni hodnoty fenylalaninu v dané potraving, ktera

je vzdy uvedena v mg/100 g potraviny (Puda et al., 2012).

Dalsim krokem v diet€ je zatfazeni bilkovin do jidelnic¢ku v jiné formé¢, kterd neobsahuje
fenylalanin. Tyto bilkovinné preparaty jsou zatazovany do jidelni¢ku ditéte formou
prasku, tablet, kapsli, ty¢inek nebo v ptipravenych napojich, které mohou byt s ptichuti
nebo bez pfichuté (Rysava, 2008). Komarkovd a Hejcmanova (2004) uvadéji, ze
pravidelné pouzivani téchto smési aminokyselin s povolenymi potravinami se
plnohodnotné vyrovna s béZnou stravou zdravého jedince. Smési aminokyselin jsou

vzdy obohaceny o prvky minerali a vitaminii (Manikova, 2011).

1.5.2 Vhodné potraviny pro déti s fenylketonurii

Vhodnymi potravinami pro nizkobilkovinnou dietu jsou predevs§im zelenina, nékteré
druhy ovoce a tuky, které se mohou konzumovat bez velkého omezeni (Centrum PKU
Vinohrady, © 2013a). Nékteré ovoce nebo zelenina vS8ak mohou obsahovat jadérka a
pecky, ve kterych se nachazi fenylalanin. Pecky nebo jadérka obsahuji velké mnozstvi
fenylalaninu, nez obsahuje duzina nékterého ovoce nebo zeleniny. Proto se vzdy musi
na tento fakt pamatovat a brat na néj zfetel (Narodni sdruzeni PKU a jingych DMP, ©
2017).

Dale se pak bez omezeni mohou konzumovat nizkobilkovinné chleby, pe€ivo, mouky,
téstoviny, nizkobilkovinné mléko a vyrobky, které jsou z nizkobilkovinného mléka
vyrobené. Jako dalsi potraviny mohou jedinci s PKU konzumovat naptiklad med, rizné

dzemy, kompoty, zeleninové bujony a vSechny rostlinné a Zivo¢i$né tuky.

Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP (© 2017) uvadi, Ze 1 nemocny jedinec s PKU
muze konzumovat cukry a vyrobky, které jsou z n¢ho vyrobeny, jako jsou napiiklad

ovocné Zelé, fondan, kyselé bonbony.

Nemocni jedinci s PKU mohou v omezeném mnozstvi konzumovat i bézné piilohy,
jako jsou brambory nebo ryze. Potraviny se musi vzdy diukladné zvazit a vzdy se u

téchto potravin musi prepocitat obsah fenylalaninu (Komarkova a Hejcmanova, 2004).
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Velky pozor si museji nemocni s PKU dat na umé¢lé sladidlo aspartam, ktery je velkym

zdrojem fenylalaninu, ktery se nejvice vyskytuje hlavné ve slazenych napojich.

Nérodni sdruzeni PKU a jinych DMP, (© 2017) uvadi, ze béznd cena specidlnich
potravin s nizkym obsahem fenylalaninu je nékdy i mnohonasobné drazsi nez potraviny,
Které jsou bézn¢ k dostani. Na nizkobilkovinné potraviny v soucasné dob¢é Zzadna ze
zdravotnich pojistoven neposkytuje financni ptispévek. Firma Nutricie, kterd se
dlouhodobé¢ specializuje na vyrobu lé¢ebnych ptipravkd, se jiz dlouhou dobu snazi o to,
aby se navratil ptispévek na nizkobilkovinné potraviny, ktery diive existoval od

zdravotnich pojistoven (Nutricia, © 2017) .

1.5.3 Nevhodné potraviny pro déti s fenylketonurii

Potraviny, které maji vysoky obsah fenylalaninu, vyfazujeme Uplné¢ ze stravy ditéte.
Jedna se naptiklad o veSkeré maso, jakékoli masné vyrobky, veskeré uzeniny, masové

konzervy (Centrum PKU Vinohrady, © 2013a).

Mnukova (2005) uvadi, ze dalSimi zakdzanymi potravinami jsou naptiklad vejce,
veskeré lusténiny, kravské nebo kozi mléko a mlécné potraviny. Zakazané je také
veskeré bézné dostupné pecivo, mlé¢na nebo hotkd cokoladda, Zelatinové bonbony,
trvanlivé pecivo jako jsou piskoty, kiupky, slané tyCinky (Narodni sdruzeni PKU a

jinych DMP, © 2017).

I ptes dovolenou konzumaci ovoce osoby s fenylketonurii nesmi konzumovat ofechy,
suSené¢ ovoce, jakékoli druhy seminek, protoze obsahuji velmi vysoky podil

fenylalaninu (Centrum PKU Vinohrady, © 2013a).

Velké mnozstvi fenylalaninu obsahuji veskeré obiloviny, jako jsou pSeni¢né, Zitné,
sojové, ovesné, kukufi¢né nebo ryzové mouky. Dale pak nizkobilkovinna dieta vylucuje
Z jidelnicku vajecné 1 bezvajecné téstoviny, veskeré cerealni vyrobky, bramborové nebo

houskové knedliky (Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP, © 2017).

Miiukova (2005) konstatuje, Ze pii dodrzovani nizkobilkovinné diety se musi omezovat
vyssi konzumace potravin a napoji oznacenych jako light, ve kterém se nachazi velké

mnozstvi umélého sladidla aspartam.
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1.5.4 Lécba fenylketonurie pomoci postnatalni depopulaci jaternich bunék

V roce 1993 byla provedena u pacienta s fenylketonurii transplantace jater z primarni
indikace  cirhozy jater. Touto operaci byl nahrazen deficit enzymu
fenylalaninhydroxylazy v jatrech (Prochazkova, 2010). Déle pak Prochazkova (2010)
uvadi, ze v souCasné dobé se provadi experimenty na mySich modelech metodou
postnatalni depopulaci jaternich bunék pomoci hepatektomii s transplantaci hepatocyti.
Hlavnim problémem v této 1éCebné metod¢ je velmi malé procento (okolo 5 — 10 %)

nahrazenych jaternich bun¢k piijemce.

1.5.5 Lécba fenylketonurie pomoci genové terapie

Jina 1é¢ebna metoda je pomoci genové terapie, ktera je zalozend na principu genového
obnoveni funkce jaterniho enzymu fenylalaninhydroxylazy, kterd je v soucasné dobé
zkouSena pouze na experimentalnich mySich modelech. Dale pak studie uvadi, Ze jaterni
enzym je podavan intramuskulédrnimi injekcemi s genovymi vektory nemocnému jedinci
(Blau et al., 2010). Jak uvadi Prochazkova (2010), je oprava genu velmi ¢asové naro¢na

a gen je opraven pouze na omezenou dobu.

1.5.6 Lécba fenylketonurie pomoci syntetické formy BH4

Novou nadé&ji pro pacienty s fenylketonurii je synteticka forma BH, (tj. sapropterin
dihydrochloride), ktery je znam pod jménem Kuvan. Prostfedek Kuvan je nemocnymi
jedinci velmi dobfe tolerovan a u pacientii 1é¢enych timto prostiedkem se nevyskytly

zadné zavazné nebo vyznamné nezadouci ucinky (Vockley et al., 2014).

Jak uvadi Prochazkova (2009), farmakologicka 1€€ba napomaha ke snizeni fenylalaninu
v krvi jedince s fenylketonurii a tento proces vede ke zvySené toleranci fenylalaninu

V pfijimané potravé jedince.

Farmakologicka 1é¢ba je nemocnym klientim podéavana v pravidelném intervalu.
Podavame vzdy po zatézovém testu s BH, (vzdy v davce 20 mg/kg), kdy je pacient
oznacen jako non-respondent nebo respondent. Jedinec, ktery je oznacen jako
respondent, reaguje poklesem fenylalaninu o0 30 % v krvi jedince po podani latky BHy
(Blau et al., 2010).
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Dle Prochazkové (2009), ktera uvadi, 7e 1é¢ba pomoci BH, je v Ceské republice
hrazena z vefejného zdravotniho pojisténi klientiim s velmi vzacnymi poruchami tvorby

BH,. Proto je 1é¢ba v soucasné dob¢ dobie dostupna.

1.6 Metabolickd pracovisté pro osoby s fenylketonurii v Ceské republice

V Ceské republice se nachazeji v soucasné dobé tii metabolicka centra, kterd se nalézaji

v Praze a v Brn¢ (Dvotak, © 2017).

Dv¢ metabolické ambulance se nalézaji v Praze. Prvni se nachéazi ve Fakultni nemocnici
Kralovské Vinohrady a druha je umisténa ve Vieobecné fakultni nemocnici jako Ustav
dédi¢nych metabolickych poruch (Dvoiak, © 2017). Tieti specializovana metabolicka
ambulance se vyskytuje v Brné ve Fakultni nemocnici (Ustav dédi¢nych metabolickych
poruch 1. LF UK a VFN, © 2010).

V ptipadé, Ze je onemocnéni fenylketonurie laboratorné potvrzeno a Iékafem
diagnostikovano, je dit¢ v doprovodu rodict odeslano do specialniho metabolického
centra, kde je dale vySetfovano. Ve specializovaném centru se hlavné stabilizuji
hodnoty fenylalaninu v krvi nemocného jedince. Specializovana centra poskytuji blizsi
informace o onemocnéni, 1ééebné metode, specialni diet¢ i rady, jak dietu co
nejefektivnéji dodrzovat (Ustav dédiénych metabolickych poruch 1. LE UK a VFN, ©
2010).

Dulezité je vzdy, aby rodice ditéte s PKU vzdy informovali jakéhokoli oSetfujiciho

1ékare a sestru o skutecnosti, jaké onemocnéni bylo ditéti diagnostikovano.

Velmi zasadni a dilezitd je vzajemna spoluprace té¢hotnych pacientek s fenylketonurii,
oSetfujicim gynekologickym lékafem a metabolickym centrem, proto, aby spole¢nym
usilim dosahli, ze celé t€hotenstvi probihalo bez komplikaci a hladina fenylalaninu
v krvi matky byla velmi blizka hodnotam, které maji zdravé matky (Klinika détského a
dorostového 1ékarstvi, © 2012).
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1.7 Ofetiovatelska péce o dité s fenylketonurii

vvvvv r

Hlavnim a nejdalezitéjsim cilem v oSetfovatelstvi o pacienta sPKU je vcasna
diagnostika onemocnéni a nasledné dodrZzovani stanoveného dietniho rezimu. Ddle je
pak velmi podstatna edukace rodi¢i nemocného ditéte o onemocnéni, vySetfenich ditéte

a poté o dietnim rezimu ditéte (Muntau, 2014).

Role sestry v osetfovatelském procesu je velmi vyznamna pii diagnostice onemocnéni

PKU.

1.7.1 OfSetiovatelska péce o dité pii odbéru novorozeneckého screeningu

Novorozenecky screening je aktivni a celoplosné vyhledavani metabolickych
onemocnéni u novorozencl. Toto vySetieni se provadi u kazdého narozeného
novorozence Vv Ceské republice jako sekundarni prevence pro v&asnou diagnostiku
onemocnéni a nasledné 1éCeni odhalené metabolické poruchy (Novorozenecky
screening, 2015). Jak uvadi Novorozenecky screening (2015), v souc¢asné dobé odbér
kapilarni krve novorozence odhaluje 18 onemocnéni. Tento odbér se provadi i
novorozencim, ktefi se narodili mrtvi nebo zemfeli jest¢ pfed samotnym odbérem

(Novorozenecky screening, 2015).

Velmi dilezitd je zde edukace matky o odbéru krve novorozence pro toto vySetfeni.
Matka by méla byt dostatecné edukovana spole¢né sestrou a Iékafem o dileZitosti
provedeni tohoto onemocnéni jiz v poslednim trimestru t€hotenstvi (Novorozenecky

screening, 2015).

Novorozenecky screening (© 2017) konstatuje, Ze odpovédnost za odbér kapilarni krve
pro novorozenecky screening nese vzdy lékaf, ktery odbér indikoval. Po ziskani
podepsaného informovaného souhlasu k vysetfeni od zdkonného zastupce sestra fadné
vyplni pfipravenou propisovaci privodni karticku identifika¢nimi udaji o novorozenci
(Jméno a pfijmeni novorozence, rodné €islo, pojistovnu, datum narozeni, kodové &islo
odbéru, datum a ¢as odbéru, jméno a piijmeni novorozence, telefon a adresu na matku).
Dale pak sestra ptipravi v§echny pomtcky k samotnému odbéru kapilarni krve z paticky
novorozence. Potfebné pomtcky k odbéru jsou sterilni lanceta, dezinfekéni preparat,
gazové sterilni tampony, tepld Zinka, pfedem vyplnéné filtracni papirky a nesterilni

rukavice (Novorozenecky screening, 2015).
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Novorozenecky screening (2015) uvadi, Ze sestra nejdiive musi nahiat paticku
novorozence teplou zinkou na dobu kolem 5 minut. Odpovédna sestra, ktera vykon
provadi, vybere vhodné misto na paticce k odbéru krve, misto odbéru odezinfikuje a
dosucha otfe sterilnim tamponem (Vé&stnik Ministerstva zdravotnictvi Ceské republiky,

2016).

Dale pak odpovédna sestra sterilni lancetou napichne novorozenci paticku, prvni kapka
krve se otfe sterilnim tamponem (Véstnik Ministerstva zdravotnictvi Ceské republiky,

2016).

Po vytvoteni druhé velké kapky krve sestra pfilozi filtracni papirek a pouze z jedné
strany necha dobfe prosaknout papirek skrz. Papirek musi nasdknout vétSi mnozstvi
krve, aby vyplnil pfedem predtiStény krouzek na filtraénim papirku, ktery se musi
zaplnit jednim pfilozenim ke kapce krve novorozence (Prochazkova et al., 2011). Dalsi
dva predtisténé krouzky se vyplni stejnym postupem jako prvni filtracni krouzek.
Kartic¢ka se vzorkem krve je nechana na suchém a nesavém misté uschnout pti pokojové
teplot¢ minimalné 4 hodiny. Tato karticka s nanesenym vzorkem krve se nesmi dostat
do kontaktu s Zadnym jinym dezinfek¢énim prostfedkem nebo jinou kontaminaci, ktera
by mohla vést ke zkresleni vysledkli. Zcela suchy filtraéni papirek se zasilda do
specializovanych laboratofi, nejpozdéji vSak do 24 hodin od samotného odbéru krve

(Novorozenecky screening, 2015).

Specializované screeningové laboratofe jsou v Ceské republice pouze ¢&tyfi. Dvé
laboratofe se nachazeji v Praze (VSeobecnd fakultni nemocnice, Fakultni nemocnice
Kralovské Vinohrady), jedna ve Fakultni nemocnici v Olomouci a posledni ve Fakultni

nemocnici v Brn& (Véstnik Ministerstva zdravotnictvi Ceské republiky, 2016).

1.8 OfSetiovatelska péce o dité s fenylketonurii béhem hospitalizace

Pacienti trpici fenylketonurii musi dodrZovat eliminacni dietu na bilkoviny 1 béhem
hospitalizace v jakémkoli zdravotnickém  zafizeni. Problematiku onemocnéni
fenylketonurie by méla znat jakakoli sestra, kterd pracuje na Dé&tském oddéleni ve
zdravotnickém zatizeni (Centrum PKU Vinohrady, © 2013a). Tuto dietu doporucuje

lékat pacientovi s fenylketonurii dodrzovat cely Zivot (Stajnochova, 2012).
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Jak uvadi Centrum PKU Vinohrady (2013a), jednim z hlavnich ukoll sestry je zjisténi
potiebnych informaci od pacienta nebo rodict pacienta. Jedna se hlavné o informace o
denni davce fenylalaninu, ktera je dit€tem tolerovana, informace 0 druhu, mnozstvi,
rozdéleni davek po cely den a zdklad, ve kterém je tato animokyselinovd smés
rozmichavana a zda ma dany 1écebny piipravek s sebou (Centrum PKU Vinohrady
2013a). Poté je velmi dulezité si od rodi¢u ditéte nebo doprovodu hospitalizovaného
pacienta piebrat dietni pfipravky, které¢ vystaci po celou dobu hospitalizace, protoze
bézné v 1ékarnach nejsou k ziskani. Nejlepsim zplisobem, jak by méla sestra podavat
animokyselinové ptipravky, je vzdy po kazdém jidle a vétSinou se davky podavaji 3—5x

denné (Centrum PKU Vinohrady 2013b).

Jak uvadi Stajnochova (2012, sestra musi po piedchozi konzultaci s lékafem zajistit
konzultaci s nutricnim terapeutem Vv daném nemocni¢nim zafizeni, ktery vytvoii a
zajisti vhodné stravovani hospitalizovaného ditéte. Nutri¢ni terapeut by mél zajistit
potiebnou zasobu nizkobilkovinnych potravin na dobu hospitalizace. Koolman a R6hm
(2012) konstatuji, Ze poté je velmi dilezité, aby sestra zabezpecila pravidelny piijem
vhodnych tekutin, kde je velmi diilezité vylouceni napojt, které obsahuji umelé sladidlo

aspartam.

Poté by si sestra méla zajistit kontakt na oSetiujiciho Iékafe z daného Centra pro 1é¢bu
PKU, kde je dit¢ dispenzarizovano a nutri¢niho terapeuta pracujictho v daném
metabolickém centru, ktery by mél védét o hospitalizaci klienta v nemocni¢nim
zafizeni, aby mohl oSetfujici 1ékat béhem hospitalizace stanovit rezim, ve kterém se
budou moci odebirat krevni vzorky pro sledovani hladiny fenylalaninu (Centrum PKU
Vinohrady, 2013a).

Dalsim zasadnim tukolem sestry je zkontaktovat a zajistit jednu ze specialnich
laboratofi, ve které zpracovavaji a vyhodnocuji hladiny fenylalaninu z pravidelné
odebiranych vzorkti krve hospitalizovaného pacienta (Centrum PKU Vinohrady,
2013Db).

1.9 OfSetiovatelska pece o dité s fenylketonurii v nékterych mimoiddnych situacich

Takto oznacené situace jsou takové, pii kterych dochazi k velmi omezenému piijmu

stravy vedouci ke katabolismu organismu a Kk velkému vzestupu hladiny fenylalaninu
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vV krvi nemocného ditéte. Jedna se hlavné o onemocnéni, jako jsou horecnaté stavy
spojené s nechutenstvim ditéte nebo prujmovita onemocnéni ditéte. Tento stav je u
jedince ¢asové velmi kratkodoby a upravuje se v dusledku obnoveni bézného jidelnicku

jedince (Centrum PKU Vinohrady, 2013b).

V obdobi mimoiadné situace je zasadni, aby sestra zajistila nemocnému ditéti dostatek
vhodnych tekutin a velké mnozstvi energetického piijmu ze sacharidi a tuki, ¢imz
dojde k omezeni katabolismu organismu. Sestra se mize setkat i se situaci, kdy dojde
K odmitnuti dietnich aminokyselinovych smési. Tuto situaci je tfeba respektovat a
omezit na malé mnozstvi nebo dokonce i na 24 — 48 hodin vysadit tpln¢ (Centrum PKU
Vinohrady, 2013b).

1.9.1 Ogsetitovatelska péce o dité s fenylketonurii trpici pritjmovym onemocnénim

N 24

vvvvvv

ditéte (Centrum PKU Vinohrady, 2013b).

Jak konstatuje Slezdkova (2010), je prijem charakterizovan jako opakované
vyprazdiiovani fidkych nebo vodnatych stolic. Jak uvadi Leifer (2004), ¢im je dité
mensi a trpi prijmy, tim je ohrozengjsi k velkym ztratdm vody a soli, které jsou dulezité
pro normalni funkci organismu ditéte. Velmi dobrym ukazatelem dobie zajisténé
hydratace ditéte je pro sestru moceni nemocného ditéte. V piipadé vétSich ztrat
télesnych tekutin je viditelné snizené mnozstvi vyloucené moci nebo dit¢ mitize

pocitovat zizen.

Jak uvadi Centrum PKU Vinohrady (2013b), je hlavnim ukolem sestry obnova
standardniho obsahu télesnych tekutin pomoci rehydratacnich roztoka. V této dob¢é neni

doporuceno ditéti podavat jakoukoli stravu.

V této fazi podavame ditéti piipravek s nazvem KuliSek, rozpustény v pievaiené vode¢.
Efekt takto podavanych ptipravkli na obnoveni hydratace mizeme pozorovat jiz za 4
hodiny od zacatku podavani pfipravené¢ho piipravku. Ptiznakem navraceni dobré

hydratace je zvysené moceni u ditéte (Komarkova a Hejcmanova, 2004).
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Dale je velmi dilezit¢é po ustoupeni akutni faze ptiznakd onemocnéni obnoveni
normalniho piijmu potravy. VétSinou se po ukonceni podavani rehydratacnich roztokt
mizeme vratit k norméalnimu stravovani ditéte. Castym podavanim dovolené stravy
ditéti obnovujeme normalni funkci poskozenych stievnich bunék nemoci a prijem u

ditéte tak ustupuje rychleji (Centrum PKU Vinohrady, 2013b).

izaci oSetfov ¢ anu je velmi dilezité zovani klidové Zimu u
V realizaci oSetfovatelského planu je velmi dualezit¢ dodrzovani klidového rezim

ditéte, pouceni doprovazejiciho rodice o ulevové poloze. Pouzivame vzdy pomucky na
jedno pouziti. ZajiStujeme vzdy zvySenou hygienickou péci v okoli kone¢niku jako

prevenci opruzenin (Slezakova et al., 2012).

1.9.2 Ogsetiovatelska péce o dité s fenylketonurii po operaci

Déti s fenylketonurii jsou velmi citlivé na pokles krevniho tlaku, ke kterému casto
dochazi pti celkové anestezii, kdy muze dojit az k zastavé srdecni Cinnosti (National

PKU Alliance, 2017).

Jak uvadi National PKU Alliance (2017), by mé&li byt vzdy velmi dikladné informovani
anesteziologové o tom, Ze dit€ trpi fenylketonurii. Dale by také anesteziologové méli u
takto nemocnych jedinci podavat antikonvulzivni anestetika, aby se piedchazelo

hrozicim kie¢im u nemocného jedince fenylketonurii (Vockley et al., 2014).

Dale pak Centrum PKU Vinohrady (2013a) konstatuje, ze po opera¢nim vykonu je
nemocnému jedinci podavana tekutd strava, tedy jsou poddvany dovolené napoje
neobsahujici aspartam. Vzdy je velmi dilezity navrat zpét k normalnimu stravovani

jedince (Centrum PKU Vinohrady, 2013a).

1.9.3 Ofsetitovatelska péce o dité s fenylketonurii pii horeCnatych stavech

Pfi hore¢natém onemocnéni u ditéte s PKU dochdzi hlavné k velkému hromadéni
fenylalaninu v krvi, protoze télo nezpracovava tuto bilkovinu jako zdroj energie
(Komarkova a Hejcmanova, 2004). Vzestup fenylalaninu nastava vzdy se zvySenou
télesnou teplotou u ditéte i pres piisné omezeni nebo zcela vynechéni fenylalaninu
V podavané stravé. Komarkova a Hejcmanova (2004) tvrdi, Ze po odeznéni hore¢natého

stavu se hladina fenylalaninu vraci zpét k hodnotam, které mélo dit€ v plném zdravi.
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V akutni fazi onemocnéni je dit€tem odmitdna strava z divodii ztraty chuti a dité

vyhledava pouze tekutiny (Slezdkova et al., 2012).

Velmi podstatnym opatfenim v poskytované péci o dit€ je v této situaci zajiSténi
dostatecného mnoZstvi tekutin sestrou, aby nedochazelo k dehydrataci ditéte (Slezakova

etal., 2012).
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2 CILE PRACE A VYZKUMNE OTAZKY

Hlavnim pfedmétem vyzkumného Setfeni bylo zmapovat znalosti sester a rodic¢l o

fenylketonurii. Na zaklad¢ vyzkumného Setieni byly stanoveny tyto cile.

2.1 Cile prace

Popsat specifika oSetrovatelské péce o dité s fenylketonurii.

Vyhodnotit znalost sester o fenylketonurii.

Zjistit znalosti rodi¢i déti s fenylketonurii o prib&hu, diagnostice a terapii daného
onemocnéni.

2.2  Vyzkumné otdzky

Jaka jsou specifika oSetiovatelské péce o dité s fenylketonurii?

Jaka je znalost sester o diagnostice a 1é€bé fenylketonurie?

Jaké jsou znalosti rodi¢ti déti s fenylketonurii o diagnostice a 1é€b¢ tohoto onemocnéni?

2.3 Operacionalizace pojmii

Rokyta (2015) uvadi, ze fenylketonurie je onemocnéni autozomalné recesivni, které se

projevuje jako porucha metabolismu aminokyselin a jejich fenylalaninhydroxylazy.

Mroskova et al. (2006) uvadéji, ze nizkobilkovinna dieta piisn€é omezuje piisun

bilkoviny (fenylalaninu) ve stravé nemocného jedince.

Osetrovatelska péce je soubor oSetfovatelskych Cinnosti a vykont, které mohou byt

poskytovany jednotlivei nebo skupiné pacientu (Slezakova et al., 2012).

Novorozenecky screening je celoplo$né vyhledavani chorob v preklinickém stadiu pro
vCasnou diagnostiku a lécbu, jesté pred poSkozenim zdravi ditéte (Novorozenecky

screening, © 2017).

Fenylalanin je aminokyselina, ktera se vyskytuje ve vSech bilkovinnych molekulach

zivocisnych i rostlinnych organismech (Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP, © 2017).
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3 METODIKA VYZKUMU

3.1  PouZitda metoda

Ke zpracovani empirické Casti prace byla pouzita kvalitativni metoda vyzkumného
Setieni. Technikou sbéru dat byly v bakalaiské praci pouzity hloubkové
nestandardizované rozhovory se sestrami a s rodi¢i nemocnych déti (viz pfilohy 1 a 2).
Jak udava Svaiicek a Sedova (2007, s. 159) ,,Rozhovor je nejcastéji pouzivanou

metodou sberu dat v kvalitativnim vyzkumu.”

Prvni vyzkumné $etfeni probihalo na Détském oddéleni Nemocnice Ceské Bud&jovice
a.s. se souhlasem Mgr. Moniky Kyselové, MBA naméstkyné pro oSetfovatelskou péci
(viz ptiloha 3), vrchni sestry Détského oddéleni, Stani¢nich sester jednotlivych stanic
détského oddéleni a jednotlivych dotazovanych sester pracujicich na Détském oddéleni.

Jednotlivé otazky pro sestry jsou k nahlédnuti v ptiloze 1.

Druhé vyzkumné $etieni probihalo s rodigi déti, ktera trpi onemocnénim PKU. Setieni
bylo realizovéano s rodi¢i po predchozi slovni domluvé a slovnim souhlasu poskytnout
odpovédi na piedem piipravené otazky (viz priloha 2). VEkové obdobi déti na
edukacnim kurzu bylo od batoleciho v€ku po predskolni vék. Rodice nemocnych déeti
jsem osobné oslovila na edukacnim kurzu pro rodice déti s fenylketonurii, ktery byl
pofadan Centrem pro lé€bu PKU v prostorach Fakultni nemocnice Krélovské

Vinohrady a ktery se uskutec¢nil 18. bfezna 2017.

Vsechny rozhovory byly zpracovany zvukovym zéapisem, ktery byl nasledné zpracovan
metodou ,,tuzka a papir” do kategorizaénich skupin (Svaticek a Sed’'ova, 2007). Ukézka
zpracovani rozhovoru metodou ,,tuzka a papir je V ptiloze 4. Déle pak byly odpovédi
Z jednotlivych rozhovorii rozdéleny do kategorizacnich skupin a nasledné
chronologicky zatazeny. Sbér vSech dat probihal v obdobi od 25. biezna 2017 do 25.
dubna 2017.
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3.2 Charakteristika vyzkumného souboru

Prvni vyzkumny soubor byl tvofen 5 sestrami, které trvale pracuji na Détském oddéleni.
Oslovené sestry byly ochotné poskytnout rozhovor po piedchozi domluvé. Praxe vSech
dotazovanych sester se pohybovala v rozmezi od 5 let do 40 let. V bakalarské praci jsou

tedy sestry oznacovany jako S1, S2, S3, S4 a S5.

Dale je v bakalatské praci uveden druhy vyzkumny soubor, ktery je tvoien rodi¢i déti
s fenylketonurii, ktefi jsou v praci oznacovani jako R1, R2, R3, R4 a R5. Dotazovani

rodinni ptislusnici nemocnych déti byly vSechno matky nemocnych déti.

Zvolen byl zdmérny vybér respondentli metodou fetézového referencniho vybéru
(vybéru snéhové koule). Pocet respondenti bude urcen teoretickym nasycenim

ziskanych dat.
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4 VYSLEDKY

4.1 Empiricka data

Predlozena empirickd data jsou zaméfena na zjiSténi oSetfovatelské péce o dité

s fenylketonurii a informovanost rodi¢t takto nemocnych déti.

Prvnim pfedmétem zrealizovaného vyzkumu je popsat specifika oSetfovatelské péce
provadéné sestrami na Deétském oddéleni. A vyhodnotit znalosti sester v oblasti

oSetfovatelské péce o déti s fenylketonurii.

4.2  Kategorizacni skupiny u rozhovorii se sestrami

MW

Prvni kategoriza¢ni skupina ma nazev pfi¢iny vzniku onemocnéni fenylketonurie. Jako
druhou kategoriza¢ni skupinu mame uvedené piiznaky onemocnéni fenylketonurie.
Tteti kategorizacni skupina nese ndzev oSetfovatelskd péce béhem hospitalizace, ktera
ma& mnoho podkategorii. Jednd se naptiklad o diagnostika onemocnéni PKU, 1écba
onemocnéni PKU, vyziva ditéte s PKU, vhodné potraviny pro dit€¢ s PKU, nevhodné
potraviny pro dit¢ s PKU a posledni podkategorii jsou aminokyselinové piipravky a
mozné komplikace podani. Zavére¢na kategorizacni skupina se nazyva informace pred

odchodem domu z nemocnice.

4.3 Znalost sester o pFi¢indch vzniku onemocnéni fenylketonurie

Z provedenych rozhovort je patrné, ze oslovené sestry na Détském odd¢leni jsou dobie
informované o onemocnéni fenylketonurie a o tom, o jaké onemocnéni se jedna. I pies
to, Ze vyskyt tohoto onemocnéni neni Casty, Sestry se shodovaly na odpovédi k této

polozené otazce.

Vsechny dotazované sestry uvadéji, ze hlavni pfi¢inou vzniku tohoto onemocnéni je
geneticka vada. S5 uvedla, ze:,Je zde porusen nebo zcela chybi jeden z enzymu, ktery je
dulezity pro rozklad bilkoviny*. 1 dotazovana S2 uvedla, ze chybi enzym pro spravné

zpracovani bilkovin. Dotazovand S3 uvedla, ze: ,,Je to vrozend metabolickd vada,
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dedicné prenosnd, ale typ chromozomu, ktery je poskozen, netusim“. S5 dodava, ze se

jedna o autozomalni dédi¢né onemocnéni.

4.4  Znalosti sester o pFiznacich onemocnéni fenylketonurie

Na tuto otdzku odpovidaly sestry velmi rozdilné. Komunikaéni partnerky se shoduji

v odpovédi, ze déti maji svétly typ kaze.

S3 odpovédéla nasledovné, ze: ,,Maji svétle plavé oci, plavou plet’ a vlasy, svétlou kizi,
kdyz se ta choroba uz rozjede tak, jsou pfitomné kiece, dit€¢ je mentaln¢ retardované,
mo¢ je citit po mysing, ale nikdy jsem to nevidéla a ani necitila.” Dotazovana S5 se
shoduje s dotazovanou S3 na odpovédi, Ze mo¢ ditéte pachne po mysiné a odpovédéla

takto: ,, Bledé dit¢ a mo¢ a mozna i pot ditéte pachne po mysingé.*

S2 odpovédéla, Ze u nemocného ditéte s fenylketonurii se mohou vyskytovat otoky na

téle. Dale také S4 dodava ke své odpovédi, Ze tyto nemocné déti jsou modrooké.

Nejvyznamnéjsim ptiznakem fenylketonurie je velmi typicky zdpach moci a potu ditéte

po mysing. Tento ptiznak uvedly pouze dve z oslovenych sester.

45 Ofsetiovatelska péce béhem hospitalizace

Na otazku, ktera byla zaméfena na oSetfovatelskou péci o dit€ béhem hospitalizace
V nemocnici, odpovidaly sestry jednotné. Z velké ¢asti se dotazované sestry shodly na
vétsin€ vhodnych a nevhodnych potravinach, které mohou, nebo nemohou konzumovat

takto nemocni jedinci.

Vsechny dotazované sestry se shodly na diagnostice onemocnéni fenylketonurie a
spravné odpovédély, ze jde o novorozenecky screening, ve kterém je odebirana

kapilarni krev novorozence.
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45.1 Diagnostika onemocnéni PKU

Vsechny dotazované sestry se shodly na odpovédi k této polozené otazce. V oblasti

diagnostiky fenylketonurie maji dotazované sestry dostatecné informace.

Oslovené S1, S2, S3, S4 a S5 se shoduji, Ze diagnostikou onemocnéni fenylketonurie je
novorozenecky screening. S3 ke své odpovédi dodava nésledujici: ,,Provadi se u vsech

deti, u kterych to rodice dovoli.*

Dale dotazovana S4 objasnila z jakého biologického materialu se dany odbér provadi:
wodber kapilarni krve z paticek novorozence®. 1 dotazovana S5 odpovedéla, ze se
nemoc PKU diagnostikuje novorozeneckym screeningem a déle také odpovédéla: ,,Ddle

se to asi resi ve specializovaném centru.

Dle oslovenych sester se novorozenecky screening provadi do 72 hodin od porodu.
Provadi se odbérem kapilarni krve z paticky novorozence. Musi byt vZdy podepsany
zakonnym zastupcem informovany souhlas. Déle se pak odebrané vzorky na specialnim
filtratnim papirku zasilaji do specializovanych laboratofi, kde vyhodnocuji vysledky.

Tento screening se provadi celoplosné v celé Ceské republice.

45.2 Lécba onemocnéni PKU
Vsechny sestry (S1, S2, S3, S4 i S5) se shoduji, Ze 1é¢ba fenylketonurie spoéiva v
dodrzovani piisné diety s velkym omezenim pfisunu bilkoviny ve stravé. S5 K této

odpovédi dodava: ,,Ddle jsem se setkala s metodou léchy této specidlni diety S lékem

KUVAN.*

S1 a S2 se shoduji, ze takto nemocni jedinci musi uzivat naordinovanou farmakoterapii

od lékafre.

Tyto bilkoviny se doplnuji pomoci aminokyselinovych smési podavanych témto
pacientim. Pouze oslovend S3 wuvedla: ,,Doddvaji se jim néjaké specidlni

aminokyseliny.*
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45.3 VyiZiva ditéte s PKU

V oblasti vyzivy mély sestry za ukol odpovédét na otazku, na jakém principu je
zaloZend nizkobilkovinna dieta. Dotazané S2, S3, S4 a S5 se shoduji, Ze se musi omezit
piisun bilkovin v pfijimané stravé ditéte. Jedna se o latku fenylalanin. S3 konstatovala:

wha principu, Ze jim vadi fenylalanin, takZe oni ho musi omezovat*.

Dle komunika¢nich partnerek se stanovuje hodnota tolerovatelného fenylalaninu
pomoci pravidelného vazeni jedince s PKU. Dale také S3 uvedla, Ze se musi uréovat

mnozstvi fenylalaninu: ,,podle hmotnosti, pohlavi‘.

4.5.4 Nevhodné potraviny pro déti s fenylketonurii

Na polozenou otazku ohledné nevhodnych potravin se vSechny dotazované sestry (S1,
S2, S3, S4 1 S5) shodly, Ze dit¢ s fenylketonurii nesmi konzumovat maso. S5 pifimo

uvedla: ,Jedna se hlavné o maso a to vlastné jakékoli maso.

Jednotlivé sestry dale vyjmenovavaly i jiné nevhodné potraviny. Napiiklad S2
odpovédéla: ,,Lusteniny, ryby, mlécné vyrobky.“ S odpovédi, ze nedovolenymi
potravinami jsou mlécné vyrobky a ryby, se ztotoznuje i dotazovana S3. Tato
dotazovana sestra S2 mi piesn¢ nedokazala uvést pozadovanych pét potravin ,,protoze
nam chodi uz pripravena strava z kuchyne®. Déle sestra S3 zminila jako nevhodné
potraviny syry, salamy, pe€ivo a ¢okolady. S touto odpovédi se ztotoZiuje 1 sestra S4,

ktera odpovédéla nasledovné: ,,Nesmi syry, cokoladu nebo jesté néjaké pecivo.

Posledni oslovena S5 mi odpovida: ,,Vlastné jakékoli maso, mléko, jogurty, syry

pecivo, cokoladky.“

Vsechny vySe vyjmenované potraviny patii k zakdzanym potravinam pro déti, kterym

byla diagnostikovana fenylketonurie.

Pouze jedna oslovena sestra nedokdzala vyjmenovat nevhodné potraviny pro déti

s fenylketonurii.
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4.5.5 Vhodné potraviny pro déti s fenylketonurii

V oblasti dovolenych potravin se vSechny sestry (S1, S2, S3, S4 a S5) shodly, ze déti
mohou konzumovat ovoce a zeleninu. Spole¢né dotazané sestry S1, S3 1 S5 zminily, ze
mezi vhodné potraviny patii 1 rizné nizkobilkovinné potraviny. Napiiklad S1 uvedla
nizkobilkovinné mléko. S3 jmenovala specialni mouku a S5 doplnila nizkobilkovinné

téstoviny.

Jedina S2 uvedla ,tuky“ jako dal$i dovolenou potravinu. I sestra S1 uvedla jako

vhodnou potravinu marmeladu.

S4 a S5 se shodly v odpovédi, ze dovolena je ryze a brambory.

4.5.6 Aminokyselinové pripravky a moZné komplikace jejich podani
Vsechny komunikacni partnerky se shodly, ze podavani aminokyselinovych piipravki

ditéti s fenylketonurii je dilezité.

Dle komunikacnich partnerek déti s fenylketonurii potiebuji aminokyselinové piipravky
pro spravny télesny a psychicky vyvoj. Jak konstatovala S1: ,,jsou dobré hlavné pro

Jjeho psychomotoricky vyvoj. S3 dopliiuje svoji odpoved’: ,,jinak by déti zemrely*.

Oslovena sestra S2 uvedla, Ze diky nizkobilkovinné dieté ve stravé chybi bilkoviny,
které jsou velmi dulezité pro dité€ a jeho spravny vyvoj. Dale pak komunikac¢ni sestra S5

chybeéjict bilkoviny. *

Dale se otazka zabyva moZnymi komplikacemi, které mohou nastat pfi Spatném podani
aminokyselinové smési nebo Spatné pripravenym léebnym piipravkem. Jedna
z dotazovanych sester S2 uvedla, ze nezna zadné mozné komplikace pii podavani téchto

1é¢ebnych pripravki, protoZe se s piipravky za svoji praxi nikdy nesetkala.

Jako mozné komplikace S1 uvedla, ze: ,,Mohl by nastat az metabolicky rozvrat, né¢jaké

stfevni zanéty nebo i selhani ledvin.*

Dale pak také dotazovana S2 uvadi jako jednu z moznych komplikaci Spatného

podavani lécebnych piipravki kiece, kozni projevy, neklid ditéte i trvalé poskozeni

mozku. Také dotazovana S4 se shoduje s S2 v odpovédi, ze dit¢ muze trpét kieCemi.
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Dale se také shoduje odpovéd’ tazané S4 s odpovédi S5, kterd také odpovédéla, ze
k moZznym komplikacim patii prajem u ditéte. Také oslovena S5 doplnila svoji odpoved’
0 dalsi mozné komplikace podani 1é¢ebnych ptipravkt: ,, mohou nastat Zaludecni

problémy, bolest bricha“.

4.5.7 Informace pied odchodem domii 7 nemocnice

Na zévérecnou otazku, jaké jsou nejcastéjsi rady a informace, které sestry podavaji
rodi¢lm, pii propusténi ditéte do doméciho oSetfovani, byly sestry velmi sdilné.
Vsechny sestry (S1, S2, S3, S4, S5) se shodly, Ze nejvyznamnéjsi je edukace o
dodrzovani ur¢ené nizkobilkovinné diety a potravinach, které mohou déti s PKU

konzumovat.

Oslovené sestry S1 a S5 se shoduji na doporuceni pravidelnych kontrol ve
specializovanych centrech pro 1é€bu PKU. S2, S4 1 S5 odpovédely, ze podavaji
informace o pravidelném podavani 1é¢ebnych aminokyselinovych piipravki, pro
doplnéni bilkovin. S3 dodava jako velmi dilezité zajistit kontakt na nutricniho

terapeuta.

S2 a S3 dale uvadgji, ze podavaji informaci o tom, ze se u pacienta s PKU ma
pravidelné kontrolovat jeho hmotnost, protoZze nizkobilkovinna dieta povoluje velkou

konzumaci sacharidu.

4.6 Kategorizacni skupiny u rozhovorii s rodici

Prvni kategorizacni skupina je nazyvana sdéleni diagn6zy rodicim nemocného ditéte,
ktera ma nasledujici podkategorie zpiisob ziskéni informaci o PKU, vyrovnani se
skutecnosti neptiznivé diagnoézy. Druhou skupinou je péfe v domacim prostredi, kde
jsou uvedeny nasledujici podkategorie a to spravné stravovani a péce o takto nemocné
dit¢ a problémy ve stravovani. Treti kategorizani skupina nese nazev finan¢ni
nakladnost specidlni diety. Posledni z kategoriza¢ni skupiny se nazyva ziskavani

novych informaci o PKU.
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4.7 Sdéleni diagnozy rodiciim nemocného ditéte
Po sdé€leni negativni informace o tom, ze jejich ditéti byla diagnostikovana dédi¢na
metabolickd vada fenylketonurie, vSichni dotazovani rodi¢e odpovédéli, Ze tento

zjistény fakt pro né byl velmi narocny.

Dvé z komunika¢nich partnerek R4 a RS odpoveédély, ze jiz doma jedno dité
s fenylketonurii maji. Napiiklad matka R5 odpovédéla: ,,Nas s manzelem mrzelo, Ze i
nase druhd dcera ma PKU.“ Naopak matka R4 tekla: ,Vzhledem K tomu, Ze uz mdame

Jedno dité s fenylketonurii doma, tak to nebyl takovy sok, jako u naseho prvniho ditéte.*

Ostatni dotazani rodice se s takovou diagnézou setkali poprvé. Jak uvedla R1: ,,Fakt o
tom, ze je vlastné Vojta nemocny, byl celkem narocny, ale potom, kdyz mi to bylo
dobie vysvétleno, tak jsem pochopila, Ze nejde v podstaté o nic straSné¢ho.* Tato matka
také uvedla, ze nejdiive byla velmi rozrusend a vystrasend, protoze ji volali z centra pro
1écbu PKU, aby se urychlen¢ dostavili do nemocnice na kontrolu i po tom, co byli

davno propusténi z porodnice domti.

Matka R2 sdélila, ze: ,,Bylo to ndrocné, hodné to bylo ndrocné na psychiku moji i
manzelovu.” Matka R2 dodala, Zze po ziskani dostatecného mnozstvi dalsich informaci,
které ji poskytla Iékatka v metabolickém centru, zacala kladné vstiebavat informace a
byla klidngjsi. I matka R3 sd¢lila: ,,Tak nejdrive jsem brecela.” K této odpovédi jeste
dale uvedla, ze kdyz dostala i dal$i informace o nemoci, velmi se uklidnila, protoze

zjistila, ze se nejedna o onemocnéni, které ohrozuje zivot jejiho ditéte.

4.7.1 Zpiusob ziskani informaci o PKU

Na otazku tykajici se ziskani informaci o onemocnéni vSechny matky odpovidaly, ze

nejvice uziteénych rad jim poskytly sestry v daném nemocni¢nim zatizeni.

Jak uvadi R1: ,,Nejvice informaci mi daly sestry v nemocnici, oSetiujici lékar
V porodnici a lékari z centra pro lecbu fenylketonurie. Komunikacni partnerky R3 a R4
se shoduji na tom, ze velké mnozstvi uzite¢nych rad ziskaly v centru PKU. R4 k tomu

dodava: ,,Nejvic nam pomohla pani doktorka v centru PKU.*

Dotazovani rodice R2 a R4 se shodli na tom, Ze spoustu informaci dostali od nutri¢ni

terapeutky. Jak uvedla R2: ,,Hodné informaci mi dala nutricni terapeutka v Brneé.
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4.7.2 Vyrovndni se skuteCnosti nepiiznivé diagnozy

Jak uvedly komunikacéni partnerky R1, R2 a R3, byl to pro n¢ velky Sok a velkd zména
Vv jejich domacnosti. Tyto komunikac¢ni partnerky také odpoveédély, ze nejdilezitéjsi je
pro n¢ zajistit vSechno nejlepsi pro jejich dité. R2 odpovédéla: ,,Bylo to hodné takove,
bych rekla prekvapujici, ale spoustu se toho zmeénilo dostatkem informaci, co nas ceka a

tak.*

Zbyvajici dvé komunikaéni partnerky R4 a RS se shoduji, Ze toto zjiSténi jejich zivot a
chod rodiny nijak vyrazné¢ nezménil, protoze se jiz o jedno dit¢ s onemocnénim PKU
staraji. Také RS uvedla, Ze jeji prvni dcera ma slabsi formu PKU a jeji druhé dcefi
diagnostikovali stfedné té¢Zkou formu PKU a proto odpovédéla: ,,4korat budeme muset

upravit znovu stravovani, ale v podstaté se tim pro nas nic nezmeéni.*

4.7.3 Spravné stravovdni takto nemocnych déti

Nejdulezitéjsi je spravné stravovani ditéte S touto diagnostikovanou fenylketonurii. Dle
zpracovanych rozhovorl je patrné, Ze pii stravovani ditéte jsou vzdy pfitomni rodice,

protoze de€ti se nachazeji v batolecim veku.

Jak uvedla R1: ,,Tak nasemu Vojtovi je teprve rok, takze to jde velmi dobre, protoze sni
jen to, co mu sama dam.“ 1 R2 uvedla, ze zacatky stravovani nebyly slozité, protoze
rodie davali Safe pouze dovolené potraviny. R2 také uvedla, ze: ,,My hnedka od

zacatku Sare vysvétlujeme, Ze to, co mohou ostatni déti nase Sara jen tak nemiize.

I R3 uvedla ve svoji odpovédi, Ze zatim je jejich syn velmi maly na to, aby mohl sam
konzumovat i1 néjaké jiné potraviny néz, ty které mu mohou dat jeho rodice. Ve svoji

odpovédi uvedla: ,,Tak pordd podavame jen sunarek a ty bilkovinné pripravky.*

Dale R4 uvedla, ze stravovani u starsiho syna probih4d velmi dobie a je jednoduché,
protoZze si do Skoly nosi svaCiny i obédy, které mize bez omezeni konzumovat: ,,U
naseho mensiho syna je to jednoduché, protoze vlastné nemiize jist, co mu sama

nedam.* Posledni matka R5 odpovidala: ,,Dcera dostava svaciny a obédy do skoly.*
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4.7.4 Problémy se stravovdanim

V problematice stravovani se oslovené matky R1, R2 a R3 jednoznaéné shodly na
faktu, ze se nejvice boji o to, aby nedoSlo k podani Spatné potraviny, které jsou pro
specialni dietu nevhodné. Matka R3 dale uvedla: ,,Nechci, aby bylo Mareckovi Spatné.*
Dalsim problémem ve stravovani je, aby déti nekonzumovaly nevhodné nebo zcela

zakazané potraviny.

Také matky R4 a R5 se shodly na odpovédi, Ze momentalné se nesetkaly s Zadnymi
problémy. Pouze R5 v rozhovoru zminila, Ze jeji star$i dcera ma problémy s kizi a trpi

atopickym ekzémem.

4.8 Financni ndakladnost specialni diety

Finan¢ni stranka této diety je velmi nakladna a zatézujici rodinu, na ¢emz se shodly
vSechny dotazované komunika¢ni partnerky. Nékteré komunikaéni partnerky i uvedly,

o jakou konkrétni ¢astku mési¢né se navysuje rodinny rozpocet.

Matka R2 uvedla: ,,Nejvétsi zatézi je v nasi rodiné ta specialni strava, ktera se pohybuje
Vv pruméru tak finan¢n€ okolo 7 — 8 tisic korun kazdy mésic.” Také jest¢ R2 dodala, ze
k této specialni stravé by mohla jejich dcera uzivat 1ék Kuvan, ale nemohou si dovolit
doplécet velké doplatky na tento 1ék. R3 uvedla: ,,Né&jak jsme to pocitali a vySlo to asi
tak okolo 6 tisic,” touto informaci se v konkrétnich castkdch komunikacni sestry
rozchazi. | matka R5 uvedla konkrétni Castku. Také matka R4 uvedla napiiklad
informaci: ,,Organizace NUTRICIA se snazi o to, aby bylo mozné piidélovani
prispévkl na potraviny pro fenylketonuriky.“ Tuto informaci se komunika¢ni partnerka

dozvédéla na edukaénim kurzu o bilkovinnych piipravcich od firmy NUTRICIE.

4.9 Ziskdavani novych informaci o PKU

Na zavérecnou otazku, ohledné ziskani novych informaci o fenylketonurii, se Ctyii
z péti komunikacnich partnerek shodly na informaci, Ze nejvice novych poznatkli o

onemocnéni ziskavaji v Centru 1é€by PKU. Uvedené R1, R2 a R5 se vyjadrily tak, Ze
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centrum PKU potada edukacni kurzy pro rodice takto nemocnych déti. R1 konstatuje:

INam nejvice pomahaji v centru PKU, kde nas zvou na edukacni kurz.y*

Dale tfi z péti dotazovanych rodict se shoduji na odpovédi, ze hodné informaci se da
zjistit v dnesni dobé na internetu. Jak tvrdi R2: ,,Tak nejvice informaci cerpame na

internetu”. I dotazovana R3 uvedla: ,,Sleduju stranky PKU sdruzeni.*

Komunika¢ni partnerka R1 odpovédéla, zZe: ,,Obecné informace ndm poskytuje i

osetfujici lékar.*
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5 DISKUZE

Tato cast bakalafské prace se zaméfuje na celkové shrnuti zpracovanych a
vyhodnocenych vysledka, které byly ziskany na zakladé vyzkumného Setfeni s rodici

nemocnych déti a sestrami z détského oddéleni.

Kvalitativni ~ vyzkumné  Setfeni bylo provedeno technikou  hloubkovych

nestandardizovanych rozhovort S péti sestrami pracujicimi na Détském oddéleni.

Pii provadéném vyzkumném Setfeni jsme zjiStovali znalosti sester o fenylketonurii,
jeho diagnostice a 1é¢bé. Dale jsme zjist'ovali informovanost rodict déti s fenylketonurii

o diagnostice a 1€cb¢ tohoto onemocnéni.

Dédicné metabolické onemocnéni fenylketonurie se vyskytuje v populaci vzacné, ale i
pies to, nebo pravé proto je nutné mu veénovat pozornost. Komplexni a odborna
oSetfovatelska péCe o dit¢ s fenylketonurii je nejlepSim ptedpokladem pro zlepSeni
zdravotniho stavu nemocného jedince. Zakladem poskytovani dobré oSetfovatelské péce
je hlavné dostatek informaci o dané problematice onemocnéni. Dilezité je také
dosazené vzdélani sester, které pracuji na Détském oddéleni. Jedna z dotazovanych
sester mé¢la pouze stiedoskolské vzdélani s vystudovanym oborem VsSeobecna sestra.
Vsechny dalsi tazané sestry mély pregradudlni bakaldiské vzdélani. Pouze jedna
z dotazovanych sester ma postgradualni vzdélani modul OSetiovatelstvi v pediatrii. Dle
naSeho néazoru, Ze na Détském oddéleni by mély pracovat détské sestry s dokoncenym
postgradualnim vzdélanim, aby mély vSechny kompetence k vykonavani kvalitni

oSettovatelské péce.

Prvni vyzkumnd otazka je zamérena na specifika oSetrovatelské péce o deéti

S fenylketonurii.

vvvvv

s fenylketonurii je v€asna diagnostika onemocnéni a nasledné dodrzovani stanoveného

dietniho rezimu.
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Vsechny sestry se shodly, ze hlavni diagnostikou fenylketonurie je novorozenecky
screening. Dvé ze sester spravné uvedly, ze diagnostikou novorozeneckého screeningu
se mohou odhalovat 1 jina dédicnd onemocnéni. Jak uvadi novorozenecky screening
(2015), v soucasné dobé odbér kapilarni krve novorozence odhaluje 18 onemocnéni.
Pouze nékteré sestry uvedly, ze se screeningové vySetfeni provadi odbérem kapildrni

krve z paticky novorozence.

Jak uvadi Centrum PKU Vinohrady (2013a), jednim z hlavnich tkola sestry je zjisténi
pottebnych informaci od pacienta nebo rodict pacienta. Dilezité je vzdy zjistit pfesnou
denni davku tolerovaného mnozstvi fenylalaninu. Také je velmi dilezité zajiSténi
lécebného piipravku. S touto informaci se shodla pouze jedna dotazovana sestra, ktera

uvedla, Ze zjist'uje tyto informace.

Oslovené sestry vyjmenovaly dalsi potfebné intervence spadajici do oSetfovatelské péce
o déti s timto onemocnénim. Mezi dal$i ukony oSetiovatelské péce patii edukace o
konzumaci vhodnych potravin. VSechny sestry se shodly, Ze je dulezité edukovat rodice
o pravidelném podavani aminokyselinovych lécebnych piipravkia détem. Sestry také
uvedly nutnost kontaktovat nutricniho specialistu jako nezbytnou podminku zajisténi
multidisciplinarity péte. Tuto informaci uvadi Stajnochova (2012), sestra musi po
pfedchozi konzultaci s lékatem zajistit konzultaci s nutricnim terapeutem v daném
nemocni¢nim zafizeni, ktery vytvofi a zajisti vhodné stravovani hospitalizovaného

ditéte.

Onemocnéni je zplusobeno genetickou mutaci, kterd se v pribéhu Zzivota neméni
(Pazdirkova a Komarkova, 2010). Nejucinngjsi 1écba fenylketonurie spociva v
dodrzovani pfisné diety s omezenim piijmu bilkovin (Sobotka, 2013). S ndzorem autora
Sobotky se shoduji vSechny sestry. Uvedly, ze nejefektivnéjsi 1écbou fenylketonurie je
dodrZovani nizkobilkovinné diety. Jak uvadi Komarkova a Hejcmanova (2004), musi
se s nizkobilkovinnou dietou zacit co nejdiive po narozeni ditéte, nejlépe pied
dosazenim 21. dne zivota nemocného novorozence. Tuto informaci k zacatku

dodrzovani diety neuvedla zadna z dotazovanych sester.

Zakladnim principem diety je pfisné omezeni piisunu fenylalaninu ve stravé nemocného
jedince. Omezeni se vztahuje na velké mnoZstvi béZzné dostupnych potravin (Mroskova
et al., 2006). Vylou¢enim potravin, které obsahuji velké mnozstvi fenylalaninu,

predchazime ireverzibilnim poruchdam na zdravi ditéte. Sestry se shodly na odpovédi, ze
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dit¢ s fenylketonurii musi ze svého jidelnicku vyloucit maso, které je velkym zdrojem
fenylalaninu. U dovolenych potravin se sestry shodly na konzumaci ovoce a zeleniny.
Sestry jsou schopné také vyjmenovat 1 dalSi vhodné potraviny, které mohou déti s PKU
konzumovat. Jedna se hlavné o ryzi a brambory. Jak uvadi Komarkova a Hejcmanova
(2004), jedinci s PKU mohou konzumovat v omezeném mnozstvi i bézné ptilohy, jako

jsou brambory nebo ryze.

Nékteré sestry svoje odpovedi k 1é¢be fenylketonurie doplnily o podani farmakoterapie.

Pouze jedna ze sester uvedla 1ék KUV AN, ktery se u tohoto onemocnéni uziva.

Pti rozhovorech se sestrami zadna neuvedla jiné moznosti nebo zplsoby 1écby. Dle

naSeho nazoru je to proto, ze jde o malo ¢asté onemocnéni a 1écba je nova.

Druha vyzkumna otdazka byla zacilena na znalosti sester o diagnostice a lécbé

fenylketonurie.

Diagnostika fenylketonurie se provadi screeningovym vysetfenim z kapilarni krve
novorozence. K vysetieni sta¢i kapka kapilarni krve novorozence na filtracni papirek.

Tato metoda odbéru se nazyva metoda suché kapky (Honzik et al., 2013).

Dotazované sestry na Détském oddéleni maji vSechny dostatecné znalosti 0
provadéném novorozeneckém screeningu, ktery se provadi plosné u vSech novorozenct
se souhlasem jejich zakonnych zastupct. VSechny sestry na Détském oddéleni uvedly,
ze onemocnéni fenylketonurie se diagnostikuje vzdy timto screeningem. V soucasné
dobé se novorozenecky screening provadi na Neonatologickém oddéleni Nemocnice

Ceské Budgjovice a. s.

Jak uvadi novorozenecky screening (2015), vsoucCasné dobé odbér kapilarni krve
novorozence odhaluje 18 onemocnéni. Tento odbér se provadi i novorozenciim, ktefi se
narodili mrtvi nebo zemfeli jesté pred samotnym odbérem. Pocet onemocnéni zminila
ve své odpovédi pouze jedna sestra, protoze uvedla, ze diive pracovala na
Novorozeneckém oddéleni, kde se tyto odbéry krve na screening provadéji. Oproti tomu

7adna jina z oslovenych sester tuto informaci ve své odpovedi neuvedla.
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Sestry z Détského oddéleni prokazaly o odbéru krve na screening velmi dobrou znalost.
Jedna z dotazovanych sester dokonce uvedla dva piipady, kdy rodi¢e nedovolili
provedeni tohoto vySetieni u svého ditéte. Dle jejiho nazoru rodi¢e nedali souhlas s
odbérem, protoze rodi¢e nebyli dostate¢né¢ edukovéani zdravotnickym persondlem 0

nutnosti provedeni vySetfeni pro odhaleni dédi¢nych metabolickych onemocnéni.

Proto, jak uvadi Novorozenecky screening (2015), je velmi dilezitd edukace matky o
provedeni odbéru pro toto vySetfeni. Matka by méla byt dostate¢né edukovana spole¢né
sestrou a lékafem o dullezitosti provedeni onemocnéni jiz v poslednim trimestru
t€hotenstvi. V oblasti problematiky metabolického onemocnéni fenylketonurie by se
proto mély vSechny sestry 1 naddle vice vzdélavat, aby probihala dobra komunikace
mezi rodi¢i ditéte, sestrou a lékafem o nutnosti vySetfeni. Komunikace mezi 1ékafem a
matkou ditéte by méla byt vzdy na vhodné trovni, sdélovani informaci by mélo byt
vzdy velmi individudlni. Sestra by mé¢la matku informovat o samotném postupu, jak

bude odbér krve z paticky probihat.

Dale sestry uvedly postup odbéru kapilarni krve novorozenci. V dnesni dobé se prvni
odbér kapilarni krve novorozence provadi na novorozeneckém oddéleni dané
nemocnice. Dalsi ptipadny kontrolni odbér se provadi u praktické¢ho 1ékatfe pro déti a

dorost nebo ve specializovaném centru pro 1é¢bu metabolickych onemocnéni.

Treti vyzkumna otazka je zamérena na znalosti rodicii déti s fenylketonurii o diagnostice

a lecbé tohoto onemocneni .

V oblasti diagnostiky fenylketonurie maji osloveni rodice dobré znalosti o odbéru
kapilarni krve z paty novorozence na vrozend metabolickd onemocnéni. VSichni rodice
uvedli, ze byli dostate¢né informovani personalem nemocnice, jak se odbér krve bude
provadét, k ¢emu odbér slouZi a jak se dany odbér vyhodnocuje. Osloveni rodice uvedli,
ze po edukaci sestrami 0 dulezitosti novorozeneckého screeningu dovolili vSichni
provést tento odbér krve na vySetieni metabolickych vad. Dle naseho néazoru byli
vsichni dotazovani rodi¢e velmi dobfe informovani o dilezitosti provedeni odbéru krve

na novorozenecky screening.

K vyzkumné otazce ohledné 1écby fenylketonurie rodice uvedli, Ze podstatné informace

dostavaji od lékait a sester z dispenzariza¢niho centra, kam se svym ditétem dochéazeji
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na pravidelné kontroly. Vhodnymi potravinami pro nizkobilkovinnou dietu jsou
piedev§im zelenina, nékteré druhy ovoce a tuky, které se mohou konzumovat bez
velkého omezeni (Centrum PKU Vinohrady, © 2013a). S touto odpovédi ohledné
konzumace zeleniny, ovoce a tukl se ztotoznuje vétSina dotdzanych rodict. Dle naseho
nazoru maji dotdzani rodice dostate¢né informace ohledné povolenych potravin pro dité
s fenylketonurii. Jako dalsi také dotazovani rodi¢e uvedli n€kolik nevhodnych potravin,
které nemohou déti s fenylketonurii konzumovat. Jednd se naptiklad o veskeré maso,

jakékoli masné vyrobky, uzeniny, mlééné vyrobky nebo bézné dostupné pecivo.

Dle oslovenych rodi¢u je soucasti specialni diety déti s fenylketonurii také podavani
lé€ebnych aminokyselinovych smési k doplnéni bilkovin pro jejich spravny télesny
vyvoj. Jak uvadi RySava (2008), dalSim krokem v diet¢ je zatazeni bilkovin do
jidelni¢ku v jiné formé, ktera neobsahuje fenylalanin. Tyto bilkovinné preparaty jsou
zafazovany do jidelnicku ditéte formou praska, tablet, kapsli, tyCinek nebo

Vv pripravenych napojich, které mohou byt s ptichuti nebo bez ptichuté (Rysava, 2008).

Dalsi mozna 1écba, kterou uvedl jeden zrodi¢li oznaCeny jako R2, je podavani
lé¢ebného ptipravku zvany Kuvan, ktery se podava nemocnému ditéti spolu
s nizkobilkovinnou dietou. Také Vockley et al. (2014) tvrdi, ze novou nadéji pro
pacienty s fenylketonurii je syntetickd forma BH4 (tj. sapropterin dihydrochloride),

ktery je zndm pod jménem Kuvan.

40



6 ZAVER

Cilem ptedkladané bakalarské prace bylo zmapovat védomosti sester o oSetfovatelské
péci o dité s metabolickym onemocnénim fenylketonurie. Metabolické onemocnéni
fenylketonurie se v Ceské republice vyskytuje vzacng, a proto nas také zajimalo, na jaké
urovni jsou znalosti sester o tomto onemocnéni. Osloveny byly sestry pracujici na

Détském oddéleni, které pecuji o déti s timto onemocnénim.

Dle vysledkt Ize uc€init zavér, Ze oslovené sestry maji dobré znalosti v problematice
poskytovani oSetfovatelské péce o dit¢ s fenylketonurii. Sestry dokazaly vyjmenovat
pfiznaky onemocnéni, 1écbu tohoto onemocnéni a dietni omezeni provazejici

onemocnéni.

Dale jsme zjistovali troveil informovanosti, jakou maji rodi¢e déti s fenylketonurii o
prubéhu, diagnostice a terapii daného onemocnéni. Dotazovani rodi¢e maji velmi
uspokojujici informace o diagnostice onemocnéni. Nejlépe jsou vSak rodice téchto déti
informovani o dietnim omezeni a stravovani ditéte s fenylketonurii. V této oblasti nam

rodi¢e poskytli nejvice informaci.

Vystupem bakalaiské prace je informacéni brozura s ucelenymi informacemi tykajicimi

se ptiznaku, diagnostikou a lé¢bou fenylketonurii pro rodice déti s timto onemocnénim.
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9 SEZNAM ZKRATEK

BH4
DMP
PHA
PKU

sapropterin dihydrochloride
dédicné metabolické poruchy
fenylalanin

fenylketonurie
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Priloha 1 Vyzkumné otazky k rozhovorim se sestrami

Vyzkumné otazky k rozhovoru se sestrami

1) Jaké je Vase nejvyssi dosazené vzdélani?

2) Fenylketonurie — o jaké onemocnéni se jedna?

3) Kdy jste se s danym onemocnénim poprvé setkala?

4) Jak Casto se setkavate na vSem oddéleni s détmi s fenylketonurii?

5) Jaké jsou pficiny vzniku onemocnéni fenylketonurie?

6) Vyjmenujete pfiznaky nemoci fenylketonurie u nemocného jedince?

7) Jakym zpusobem se diagnostikujete fenylketonurie?

8) Jaka je 1é¢ba fenylketonurie?

9) Na jakém principu je zalozena nizkobilkovinna dieta?

10) Vyjmenujte 5 potravin, které musi takto nemocny jedinec vynechat ze svého
jidelnicku?

11) Vyjmenujte 5 potravin, které jsou pro takto nemocného jedince vhodné zatadit
do jidelnicku?

12) Pro¢ je dulezité zatadit do jidelnicku aminokyselinové 1écebné ptipravky?

13) Vyjmenujete, jaké komplikace mohou nastat pii S$patné piipraveném
aminokyselinovém pfipravku nemocnému jedinci?

14) Jaké jsou pozadavky na oSetfeni ditéte s fenylketonurii?

15) Jaké nejcastéjsi rady a informace sdélujete rodicim ditéte s fenylketonurii?

Zdroj: vlastni



Piiloha 2 Vyzkumné otazky k rozhovorim s rodici déti s fenylketonurii

Vyzkumné otazky K rozhovoru s rodici
1) Jak jste prijali fakt, ze Vase dité trpi onemocnénim fenylketonurie?
2) Jakym zpusobem jste ziskavali informace o tomto onemocnéni?
3) Jakym zpusobem zménila tato nemoc Vas Zivot?
4) Jaké byly zacatky S timto onemocnénim u Vaseho ditéte?
5) Jakym zpuisobem zabezpecCujete spravné stravovani Vaseho ditéte?
6) S jakymi problémy se setkavate nejéastéji u Vaseho ditéte s fenylketonurii?
7) Jaké problémy piinasi roding tato specificka péce o Vase dité s fenylketonurii?
8) Kde si zajistujete dalsi vhodné informace o fenylketonurii (dietnim systému

nebo novych zpiisobech 1écby)?

Zdroj: vlastni



Piiloha 3 Souhlas s umoZnénim vyzkumné ¢innosti v Nemocnici Ceské Budéjovice,

a.s.

Monika Dvofdlkova
Lhiita 36, 566 01 Vysoké Myto

dvoramd1@zsf.jou.cz

Mgr. Monika Kyselova, MBA
Mameéstkyné pro ofetfovatelskou péti

B. NEmcowvé 585/54, 370 01 Ceské Budéjovice

Ceské Budéjovice 8. Bfezen 2017

FADOST O UMOZNENT WZKUMNE CINNOSTI

Vaiend pani ndméstkyng,

touto cestou #3dam o umoinéni vyzkumné Einnosti k bakaldfskeé praci. Aktudlng jsem studentkou 3.
roénlku vieobecné sestry, Zdravotn® socldini fakulty, Jihofeské univerzity v Ceskych Budéovicich,

Téma moji bakaléfské price je: Specifika ofetfovatelske péde o dité s fenylketonurii,

Prostfednictvim této Eddostl bych rada uskutednila své wizkumné Zetfenl formou individudiniho
standardizovaného rozhovoru s détskymi sestrami nebo vieobeenymi sestrami pracujicl na détském
oddéleni nemocnice Ceské Budéjovice, a.s. Viechny ziskané informace budou zprzcovany anonymné,

Vysledky wyzkumneého Setfeni by byly pouiity a zpracovdny v bakaldfsled pracl: Specifika

oietfovatelské péfe o dité s fenylketonurii.
Dékujl za kladné wyfizeni mé Eadosti.

5 pozdravem

Monika Dvofakovd

Priloha

Vyzkumne otazky individualniho standardizovaného rozhovoru

— e

L. 2017 . e

£
Wy Wik yseowd 194

Maméstkyné pro ofetfovatelskou pédi
Memoenice Ceské BudSiovice, 2.3,

Lottt 19

Zdroj

: vlastni



Priloha 4 — Ukazka rozboru a kodovani rozhovoru

~;:iro ) male, e b

9) Na jakém principu je zaloZena nizkobilkovinna dieta?
Je to velmi velké ebo az zcela vyloudeni bilkoviny ze stravy nemocného
ditét 2 ANNN INANNNANAAN AN

£

10) Vyjmenujte 5 potravin, které musi takto nemocny jedinec vynechat ze svého
jidelni¢ku?
Tak jednd se hlavn& o maso a to vlastné_ _Jakékoll maso, g‘nléko, Igw,fsyry;[ffwo,
Cokoladky a ostatni pamlsky. ,
R i )

11) Vyjmenujte 5 potravin, které jsou pro takto nemocného jedince vhodné zafadit
do jidelni¢ku?

Tak miiZou vlastng ve velkém mnoZstvi urditd zeleninu, ovoce, dale asi mohou

brambory; 'ii}néjaké jejich specialni t&stoviny a jejich[r_n_o‘uku pro vyrobu petiva.
___r_&»ﬁ# ——

12) Prot je dilezité zaFadit do jidelni¢ku aminokyselinové lé¢ebné p¥ipravky?

Tak vlastng je to nejdilezitjsi a jediny zptisob jak nemocnému ditéti QOplnit hlavné ty
G: ybéjici bilkoviny pro spravny psychicky vyvoj toho ditéte, protoZe bilkovina je

vlastn® niej 1t€)81 pro zdravy vyvoj jako stavebni latka.

13) Vyjmenujete, jaké komplikace mohou nastat pFi Spatné pFipraveném

aminokyselinovém p¥ipravku nemocnému jedinci?
!Tak mohou nastat asi n&jaké Zalude&ni problémy, bolest bi‘ich
AN AN TN AN

14) Jaké jsou pozadavky na oSetfeni ditéte s fenylketonurii?
Tak nejdileZit&jsi je dodrZovéani specialni nizkobilkovinné diety a_gopltiovani téch
ilkovin pomoci t&ch annnoli}ffglwl; E\hﬁgrgxlg“l‘ly Déle asi pak taky vaZeni a to

pravidelné toho nemocného ditéte.

15) Jaké nejéastéjsi rady a informace sd&lujete rodi¢im ditéte s fenylketonurii?
Tak nejduleZit&jsi je edukace o Wﬂ@i@lﬁyseﬁggyﬁh ‘smésich a to hlavné
kde si je mohou vyzvednout hlavng tedy jen na predpis a v 1ékarng, a kde jsou centra
SRS,

AT S B

Bro kontroly takto nemocenych déti kde jsou déti s PKU dispenzarizovani.

T g e T

Zdroj: vlastni



