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Anotace

Bakalatska prace s nazvem "Psychické problémy lidi trpicich fenylketonurii" se
pokusi piiblizit zivot lidi, ktefi se narodili s diagnoézou fenylketonurie. Obsahem
teoretické ¢asti prace je vysvétleni pojmu fenylketonurie, diagnostika této nemoci véetné
moznosti 1écby. Dale v teoretické ¢asti praci jsou uvedeny psychické problémy spojené s
fenylketonurii ajeji dopady do oblasti vzdélavani a rodiny. V praktické ¢asti jsou
zkoumany ptipadové studie lidi, ktefi trpi fenylketonurii. Je sledovana kvalita jejich
zivota, s jakymi psychickymi potizemi se vyrovnavaji a jaké strategie vyrovnavani se s
touto nemoci zvolili. Cilem prace je zkoumat dopad této nemoci na psychiku jedince a

strategie zvladani této nemoci.

Kli¢ova slova: fenylketonurie, fenylalanin, fenylalaninhydroxylaza, nizkobilkovinna

dieta, dédi¢né metabolické poruchy, novorozenecky screening



Abstract

The bachelor thesis called ,,The psychical problems of people suffering
from phenylketonuria“ attempts to introduce the life of the people who were born
with phenylketonuria diagnosis. The theoretical part of this thesis implies the explanation
of the term phenylketonuria, diagnostics of this disease including treatment options.
Furthermore, the theoretical part deals with psychical problems associated
with phenylketonuria and its impact on education and family field. In the practical part
there are examined the case studies of people who suffers from this metabolic defect.
The thesis observes the quality of their lives, mentions eventual mental problems they
have to cope with and describes their strategies of dealing with phenylketonuria. The aim
of this thesis is to examine the impact of phenylketonuria on the psyche of the individuals

and the strategies of coping with this metabolic defect.

Keywords: phenylketonuria, phenylalanine, phenylalanine hydroxylase, low protein diet,
hereditary metabolic disorder, newborn screening
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Uvod

Bakalafska prace se zabyva problematikou fenylketonurie a psychickych
probléml s ni spojenych. Fenylketonurie je dédi¢nd porucha metabolismu, ktera
jenevylélitelna abyla u ni zavedena efektivni lé¢ba nizkobilkovinnou dietou
s omezenym piisunem aminokyseliny fenylalaninu, ktery je pro télo takto nemocného
¢loveka toxicky.

Toto téma jsem si zvolila, protoZe je mi velmi blizké, a ackoliv se jedna o jednu
Z nejrozsifenéjSich metabolickych poruch, stile jest¢ nepotkdvam mnoho lidi, ktefi
by s ni byli blize seznameni. Cilem této prace je tedy poskytnout ¢tenaiim povédomi
0 tom, co fenylketonurie znamena, jaka rizika s sebou pfinasi, a v neposledni fad¢, jakym
zpusobem ovliviiuje psychické prozivani a kvalitu zivota lidi, kterym byla
diagnostikovéana. Déle jsou nastinény dopady fenylketonurie do oblasti vzd¢€lavani a také
ptiklady toho, jak fenylketonurie ovliviluje zivot rodiny nemocného jedince.
Z ptipadovych studii je ziejmé, Ze ackoliv jsou zacatky pro rodi¢e nesmirn€ obtizné,
pii striktnim dodrzovani diety neni nutné, aby se kazdy jedinec potykal s psychickymi
problémy. Vzdyt slychdvame, Ze pro ¢lovéka tim nejveétsim pfanim byva zdravi.

Obsah této bakalaiské prace je rozdélen do dvou ¢asti. Prvni ¢ast prace tvoii Cast
teoreticka a je rozdélena do deviti kapitol. Prvni kapitola pojednéava o fenylketonurii jako
dédicné metabolické poruSe obecné. Nastifiuje, co tento pojem znamena z biologického
hlediska. Déle poukazuje na moZnosti narozeni ditéte s fenylketonurii, a zda je mozZné,
aby d¢ti jedince s touto poruchou samy fenylketonurii nezdédily.

Druha kapitola piedstavuje charakteristiku fenylketonurie, co je jeji podstatou
a kdo stoji za jejim objevenim. Na ni navazuje kapitola tfeti, ve které je popsano stanoveni
diagnézy, kterou je dnes moZné rozpoznat diky novorozeneckému screeningu
jiz po narozeni. Dale jsou rozebrany ptiznaky, jak tato porucha muze dité ovlivnit v jeho
budoucim zivoté v pfipadé¢ nedodrzovani piedepsané striktni nizkobilkovinné diety.
Ctvrta kapitola popisuje krizova obdobi, kterymi si prochazi rodi¢e i jedinec samotny
Vv pfipadé€ zjisténi této diagnozy.

Pata a Sesta kapitola pojednavaji o dopadech fenylketonurie do oblasti vzdélavani
ve vybranych obdobich zivota ditéte a dle vyzkumu provedeného v roce 2004 popisuji

Skolni vykon déti s ranou diagnostikou fenylketonurie.



Sedma kapitola fesi dopady fenylketonurie do pedagogicko-psychologické oblasti
a je z ni patrné, ze pedagogovo povédomi o fenylketonurii je nezbytné nutné, protoze
| pfistup ucitele a soucasné celé tiidy muze byt klicovy pro dodrzovani, nebo naopak
piipadné nedodrzovani dietniho rezimu.

Osma kapitola poukazuje na to, jakym zptisobem se rodi¢e vyrovnavaji s moznym
postizenim ditéte, dale se vénuje dopadim fenylketonurie na zivot déti a jejich rodin
a vysvétluje, ze se nejedna o nemoc, ktera zasahuje pouze do Zivota nemocného jedince,
ale ovliviiyje zivot celé jeho rodiny. Posledni devata kapitola teoretické ¢asti pojednava
o kvalité zivota.

Kapitola, kterd pojednava o biologickém zakladu nemoci, je ¢erpana piredevsim
ze Ctyt klicovych knih. Prvni z nich piedstavuje Jelinek, J. (2003) Biologie a fyziologie
clovéka a uvod do studia obecné genetiky, kterd vysvétluje, jak metabolické choroby
vznikaji, a popisuje metabolické podminéni té€chto chorob. Dalsi knihou v této kapitole
je Machova, J. (2008) Biologie ¢loveka pro ucitele, kde poukazuji na projev genetickych
informaci a vysvétluji pojmy jako homozygot a heterozygot. Posledni kli¢ovou knihou,
kterd je pouzita v kapitole vénujici se biologickému zékladu, je Komarkova,
J. a Hejcmanova, L. (2004) Varime zdravé a chutné pro fenylketonuriky 11, ktera byla
vybrana z diivodu nastinéni, pro¢ se zdravym rodi¢tim narodi dité s fenylketonurii a jaka
je pravdépodobnost, Ze se paru, kde alesponi jeden z rodicl je fenylketonurik, narodi
stejné nemocné dité. Zminény jsou i knihy Honzik, T. a Zeman, J. (2013) Dédicné
metabolické poruchy v détském veku a Fernandes, J. a kol. (2008) Diagnostika a lécha
dedicnych metabolickych poruch.

V ¢asti vé€nované charakteristice a pfiznakiim fenylketonurie byly pouZity
zejména poznatky z knihy Blehova, B. (1963) Fenylketonurie, ktera pojednava o tom,
Co je podstatou fenylketonurie a v ¢em spociva. Dalsi knihou je Hejcmanova a kol., (n. d.)
Fenylketonurie a jeji lécba dietou.

Podkladem kapitol vénujicim se dopadiim do oblasti vzd€lavani a do oblasti rodin
je zejména Puda a kol. (2012) Muij priivodce fenylketonurii, kde jsou vysvétleny nastrahy
¢ihajici ve Skole na dité s fenylketonurii v riznych etapach Zivota a nasledné popsany
i dopady na zivot rodinnych pfislus$nikt. DalSim klicovym zdrojem je Michalik, J. a kol.
(2012) Metodika prdace sezZdakem se vzacnym onemocnénim, ktery ftesi dopady
fenylketonurie do pedagogicko-psychologické praxe. Vzhledem kne pfilis obsahlé

dostupné literatufe bylo vyuzito i osobnich sdéleni od psycholozek pracujicich



ve Vseobecné fakultni nemocnici v Praze, Ke Karlovu 2, kde se pacienti s touto
diagnozou 1é¢i. Sdéleni méla formu Ustni a pisemnou.

V ¢asti vénované kvalité zivota jsou vyuzity zdroje - Blatny, M. a kol. (2005)
Psychosocialni souvislosti osobni pohody, vysvétlujici zakladni dimenze kvality zivota,
dale Kiivohlavy, J. (2001) Psychologie zdravi, Hogenova, A. (2002) Kvalita Zivota
a telesnost a Payne, J. a kol. (2005) Kvalita Zivota a zdravi.

Druhou ¢ast této bakalaiské prace tvoii Cast prakticka, kterd zahrnuje ptipadové
studie lidi trpicich fenylketonurii. Zaméiuje se na vliv fenylketonurie v jednotlivych
zivotnich etapach jedinct s timto dédiénym metabolickym onemocnénim a zjistuje,
jak se fenylketonurie promita do vztaht s vrstevniky. Dale fe$i, zda fenylketonurie
néjakym zptsobem ovliviiuje kvalitu jejich Zivota, jestli se podili na vzniku psychickych
problémt spojenych s nizkym sebevédomim ¢i pocity ménécennosti. V neposledni fadé

se zajima o to, jestli tito 1idé svou diagndzu piijali a jakym zpiisobem se s ni vyrovnali.
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| Teoreticka ¢ast

¢

., Cokoli da ti osud, to snasej, a zvitezis nad nim.

Vergilius

1. Fenylketonurie (PKU) - dédi¢na metabolicka porucha

Bakalatfska prace je zahajena tématem fenylketonurie z biologického hlediska.
Nejprve je vysvétleno, Ze se jedna o dédi¢nou metabolickou poruchu a jak takova porucha
vznikd, co pro dané¢ho jedince znamena. Potom jsou vysvétleny pojmy jako homozygot

a heterozygot, které jsou pro vznik této metabolické poruchy klicové.

, Dédicné metabolické poruchy (DMP) jsou jednotlivé vzacné, ale celkove
pocemé. (Fernadnes et al., 2008, s. 39) Fenylketonurie pfedstavuje prvni dédi¢nou
metabolickou poruchu, u které byla zavedena 1écba pomoci nizkobilkovinné
a nizkofenylalaninové diety. Fenylketonurie je také prvni poruchou metabolismu, u které
byl zaveden novorozenecky screening, ktery tak umoznil jeji vEasnou diagnostiku.

(Honzik & Zeman, 2013, s. 13)

Podle Jelinka (2003. s. 104) ma kazda choroba své metabolické podminéni. Jedna
se 0 jakousi dispozici, K jejimuz vzniku je nutné puisobeni urcitého Cinitele prostiedi.
MizZe se jednat o urcitou latku v prostfedi, slozku potraviny, slune¢ni zatfeni apod.

Chorobu miiZze vyvolat pouze spolupiisobeni obou slozek.

., Dédicné choroby jsou zpiisobené odchylkami genotypu. Jsou vyvolany mutacemi
genovymi, genomovymi a chromozomovymi. Podil vilivu prostiedi na vzniku dédicnych
chorob je temer nulovy, nékteri specificti cinitelé prostredi se vsak mohou podilet
najejich vyvoji (patogenezi). Zvlastni skupinu dedicnych chorob tvori dédicné vyvojové
vady, které vznikaji behem nitrodélozniho vyvoje a zpravidla znamenaji postizeni jedince
na cely zivot.* (Jelinek, 2003, s. 104) Nejdulezitési je tudiz nejen v€asné rozpoznani
a léceni dédi¢nych chorob, ale velmi zadouci je také snaha o to, aby genotypy s dédicnymi
zaklady vaznych chorob nebyly pfenaSeny na dalsi generace. Neméla by se tedy opomijet

genetickd prevence. (Jelinek, 2003, s. 104)
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Pfi pohlavnim rozmnozovani je kazdy jedinec potomkem dvou rodica,
coz je divod, pro¢ je kazdy gen tvofen dvéma slozkami (alelami), které spolu
ale nesplyvaji, kazda alela pochazi od jednoho rodiée. Jedinec, ktery disponuje obéma
stejnymi alelami pro dany znak, je nazyvan jako homozygot a naopak jedinec s odlisSnymi
alelami se oznacuje jako heterozygot. (Machova, 2008, s. 161)

., Projev genetickych informaci ve fenotypu zavisi predevsim na vztahu dominance
a recesivity u alel téhoz genového paru. U homozygota jsou obé alely daného paru vzdy
stejné (bud’ obé dominantni, nebo obé recesivni), a proto se genotyp vidy ve fenotypu
projevi.“ (Machova, 2008, s. 161 - 162) Heterozygot ma jednu alelu dominantni

a ve druhém piipade se jedna o alelu recesivni. (Machova, 2008, s. 162)

1.1  Monofaktorialni dédi¢nost

Machova (2008, s. 163) nastiluje, ze jednim zptikladd dedic¢nosti
je monofaktorialni dédi¢nost. Jedna se o piipad, kdy jeden znak je vzdy urcen jednim
genem = jednim péarem alel. V genetice bakterii jsou ptipady monofaktoridlni dédi¢nosti
vyskytuji Casto. U Cloveéka se vSak timto zpisobem dédi jen malo normalnich znaki.
Vétsina dédi¢nych chorob ale ma monofaktorialni dédi¢nost. Pikladem je pravé dédi¢na
metabolickd porucha - fenylketonurie. Podstatou této vady je recesivni chybéni jaterniho
enzymu fenylalaninhydroxylazy u recesivniho homozygota. Oba rodice jsou

heterozygoti. Pravdépodobnost, Ze se jim narodi dité s fenylketonurii, je 25 %.

1.2 Proc se zdravym rodi¢im miiZe narodit dité s fenylketonurii?

V zemich stfedni Evropy se pfiblizné jedno z 10 000 déti narodi s diagnézou
fenylketonurie, pfi¢emz o nejhojnéjSim vyskytu této metabolické poruchy muizeme
mluvit v zapadnim Irsku, a naopak o nejméné ¢astém ve Finsku. Pokud se tak stane, a dité
se narodi s diagnozou fenylketonurie, |ze s jistotou fici, Ze metabolickou poruchu dité
zdédilo od obou rodict stejné, tzn. rovnym dilem od otce i od matky. Oba rodice jsou
tedy prenaseci vlohy (mutace), ktera je zodpovédna za fenylketonurii (PKU).
(Komarkova & Hejecmanova, 2004, s. 35)

U cloveka jsou dédi¢né vlastnosti fizeny parovymi dvojicemi gend, pfiCemz
heterozygot ma polovinu genového paru, podle n¢hoz se v bunikdch jater tvofi
fenylalaninhydroxylaza s ,,pteklepem® v DNA. Ta polovina genu, ktera je zmutovana,

je odlisné usporadana a dava jaternim bunkam Spatnou instrukci. Obecné staci, pokud

ma heterozygot v pofadku druhou polovinu genového paru. To stac¢i k tomu, aby
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si dokazal vytvorit dostatek fungujiciho enzymu, aby pii konzumaci normalni stravy byl
schopen si udrzet béznou hladinu fenylalaninu (PHE) v krvi. Heterozygotem je pfiblizné
kazdy ctyticaty clovek, ktery netrpi fenylketonurii. Aby bylo tento stav mozné rozpoznat,
pouzivaji se ktomu specialni testy, které doporucuje lékaf specialista.
(Komarkova & Hejecmanova, 2004, s. 35)

Pokud dit¢ dostane od obou svych rodi¢u, ktefi jsou heterozygoti, chromozom
se zmutovanym genem, narodi se jim dité s fenylketonurii. V tomto ptipad¢ bude mit dité
mutaci na obou polovinach genového paru. Vytvoreny enzym tedy neplni svou funkci
pfi pfemén¢ fenylalaninu na tyrosin a fenylalanin se hromadi v krvi. Neni mozné, aby byl
enzym n¢&jak nahrazen, napiiklad podavanim tablet, jedinou moznosti je vyznamné sniZzit

ptijem fenylalaninu ve stravé. (Komarkova & Hejcmanova, 2004, s. 35)

1.3 Bude mit kazdé dité rodic¢i prenaseci fenylketonurii?

Kazdé¢ dit¢ mit fenylketonurii nebude. Rodice, ktefi se s narozenim ditcte
s fenylketonurii dozveédéli, Ze jsou prenaseci této metabolické poruchy, mohou ocekavat
tyto moznosti: ,, 25% - narozeni ditete s PKU, 50% - narozeni zdravého ditéte, prenasece

mutace pro PKU a 25% - narozeni zdravého ditéte, které neni prenasecem mutace pro
PKU. “ (Komarkova & Hejcmanova, 2004, s. 35)

1.4  Moznosti vyskytu fenylketonurie u rodic¢a a déti

Oba z rodi¢t predaji svému potomkovi ur¢ity gen. Clovék s PKU preda svému
potomkovi vzdy mutovany gen, ptesto jeho déti mit PKU nemuseji. Rozhoduje o tom
geneticka vybava druhého partnera. (Komarkova & Hejemanova, 2004, s. 38)

V piipadé, Ze oba rodice trpi fenylketonurii, dit¢ ziskd mutovany gen od otce
i od matky, coz znaéi, ze vSechny déti tohoto paru budou mit fenylketonurii a budou
potifebovat 1éc¢bu dietou. Pokud maji byt rist a vyvoj dit€te normdalni, musi Zena
Vv téhotenstvi dodrzovat obzvlaste striktni dietu. Kdyby se tak nestalo a Zena se stravovala
normalng, méla by vysokou hladinu fenylalaninu (PHE) v krvi a tuto abnormélni toxickou
hladinu PHE by pienasela na své dit¢ po celou dobu jeho vyvoje v matfiné dé€loze.
Vysoka hladina PHE poskozuje obzvlasté mozek ditéte, jeho srdce a také velmi rapidné
omezuje jeho rist. (Komarkova & Hejecmanova, 2004, s. 38)

Dodrzuje-li vSak Zzena spravné dietu, hodnoty PHE téhotné zeny klesnou
co nejblize k hodnotam, které maji zdravé Zeny. Pokud se tak stane, vytvari ditéti

piihodné podminky pro jeho riist a vyvoj. Lécbu dietou je vSak tieba zahédjit neprodlené
13



ptred oté¢hotnénim a pokracovat s ni déale i v t€hotenstvi. (Komarkova & Hejcmanova,
2004, s. 38)

Pokud otec ma PKU a matka ne, otec pfedava mutovany gen kazdému ze svych
potomki. Matka muze svym potomkum piedat mutovany gen v piipadé, je-li sama jeho
pfenaseckou.

Kdyz matka neni prenaseckou mutovaného genu, piedd svym potomkiim vzdy jen
zdravy gen, coz znamena, ze déti tohoto paru, kde jeden c¢lovek trpi PKU a druhy
je naprosto zdravy, budou samy pienase¢i mutace, kterou ziskaly od otce, nebudou vSak
mit PKU. (Komarkova & Hejcmanova, 2004, s. 39)

Jestlize je matka prenaseCkou mutace, je zde padesati procentni Sance, ze svému
ditéti pfeda bud’ mutovany, nebo zdravy gen. Potomci téchto rodict tedy mohou mit
fenylketonurii v pfipadé, Ze ziskaji mutovany gen od obou rodic¢d, ale stejné tak
maji 50 % moznost, Zze budou pouze prenaseci mutace, kterou ziskali od otce a PKU mit
nebudou. (Komarkova & Hejecmanova, 2004, s. 39)

Jestlize matka ma PKU a otec ne, matka pfedava mutaci vSem svym potomkim.
Otec miiZe mutovany gen predat v piipadé, Ze je sam jeho pfenaSecem. KdyZ otec neni
prenasecem, piredava svym détem vzdy zdravy gen a déti téchto rodicti, budou prenaseci
mutace, kterou ziskaly od matky, PKU v$ak mit nebudou. (Komarkova & Hejcmanova,
2004, s. 39 - 40)

Pokud otec bude pfenaseem mutace, pravdépodobnost piedani zdravého
a mutovaného genu je 50 % : 50 %. Déti téchto rodi¢t maji tedy 50 % moznost, Ze budou
mit PKU (kdyz zmutovany gen dostanou od obou rodi¢i) a 50 % moznost, ze budou
pouze pienaSeci mutace, kterou =ziskaly od matky, a PKU mit nebudou.

(Komarkova & Hejcmanova, 2004, s. 40)
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2. Charakteristika fenylketonurie

Tato kapitola byla vybrana z divodu nastinéni fenylketonurie jako takové,
jak vznika, a dale pojednava o tom, kdo fenylketonurii objevil, v ¢em spociva a co bude
nasledovat, pokud léc¢ba dietou nebude spravné dodrzovana.

Fenylketonurie je v historii mediciny relativné mladé onemocnéni. Jeho existence
byla popsana v roce 1934 norskym chemikem a lékafem dr. Asbjernem Fgllingem jako
Imbecillitas Phenylpyruvica. (Hejcmanova et al., n. d., S. 4)

Jedna se o onemocnéni rozsifené ve vSech svétadilech a mezi vSemi rasami.
(Blehova, 1963, s. 28)

Jak tvrdi Komarkova a Hejcmanova (2004, s. 11), z vnéjSiho prostiedi ¢lovék
prijima kyslik a potravu, které pak v procesu latkové pfemény pretvaii na energii a latky
pro t&lo nezbytné. Clovék dokéaze spravné Zit, riist a rozvijet se pouze, pokud vie probiha,
jak ma, a latkova pfeména funguje spravné. Je tedy schopen rozvijet své duSevni a télesné
schopnosti a v dospélosti predava své geny potomktm.

Jedinec, ktery trpi fenylketonurii, toto nezvladne bez urcité pomoci, ktera spoc¢iva
Vv pfesném urceni, co miZze a nemuze jist. Pokud totiZ dany jedinec s PKU bude bézné
pfijimat normalni stravu, dojde k nevratnému tézkému poskozeni vyvoje mozku. Diky
vybéru vhodné stravy respektujici PKU se lze tomuto nebezpeci vyvarovat a clovek miize

prozit plnohodnotny Zivot. (Komarkova & Hejcmanova, 2004, s. 11)

2.1 Metabolicka pireména latek a diivody vzniku fenylketonurie

V lidském téle probiha v kazdém okamziku nespocet chemickych reakct, které 1ze
shrnout pod obecny pojem latkova preména, tj. metabolismus. Béhem téchto reakci
organismus ziskava latky a energii nezbytnou pro vSechny Zivotni pochody - naptiklad
budovani tkani a organti nebo obnovu tkdni v dospé€losti pro svalovou praci atd. Chemické
déje, které pii latkové pfeméné probihaji za presné uréenych podminek, jako je napiiklad
pfitomnost enzymd, tj. latek, umoznuji pribéh Cetnych reakci v lidském organismu.
(Hejcmanova et. al., n. d., s. 4)

Veskeré ziviny pottebné pro béznou latkovou vyménu ziskava clovek z potravy,
ktera je v zaZzivacim traktu St€pena na jednodussi latky, které jsou nasledné vstfebavany
do krve. Krvi jsou dale dopraveny do jater, kde jsou zpracovavany zédkladni Ziviny typu

cukru, tukt a bilkovin. (Hejcmanova et. al., n. d., s. 4)
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Z potravy. Bilkoviny jsou velmi slozité slouceniny, které se tvoii spojovanim zakladnich
stavebnich kamenu - aminokyselin. V jatrech jsou jednotlivé bilkoviny Stépeny
az na jednotlivé aminokyseliny. Aminokyseliny jsou dale zpracovavany a ke svému
zpracovani kazda aminokyselina potitebuje specifické podminky, naptiklad svilj enzym.
Pokud se vSsak dany enzym v organismu nevytvofil, aminokyselina nemuize byt dale
preménovana a hromadi se v organismu, ktery vétSinou néjakym zptusobem poskozuje.
(Hejcmanova et. al., n. d., s. 4)

Fenylketonurie je metabolickd porucha, pfi niz je takto naruseno zpracovani
aminokyseliny fenylalaninu, coz znamena, Ze v jatrech ditéte, které se narodilo s touto
diagnézou, chybi enzym fenylalaninhydroxylaza, pfeménujici aminokyselinu
fenylalanin, ktery se pak hromadi v krvi a ve tkdnich. Jeho nadbytek vyrazné poskozuje
vyvijejici se mozek ditéte, a to ma za nasledek tézké mentalni poskozeni. Postizeni mozku
je zavazné a nevratné. V diivéjsi dobé dospéli s nelécenou fenylketonurii dozivali svij
Zivot vétSinou v Gstavech socialni péce. To ale zménilo poté, co byla objevena metoda

1écby nizkobilkovinnou dietou a zaveden novorozenecky screening v roce 1975.

(Hejemanovaet. al., n. d., s. 4 - 5)
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3. Stanoveni diagnézy fenylketonurie

Kapitola stanoveni diagnozy fenylketonurie vysvétluje, kdy a jak je mozné nemoc
u ditéte zjistit, jaké piiznaky se u téchto déti objevuji, popisuje, jak mize ovlivnit jeho
budouci zivot a v neposledni fad¢ jaké komplikace s sebou piinasi nespravné dodrzovani
dietniho rezimu.

Dite, které trpi fenylketonurii, se rodi zcela bez ptiznakii nemoci, vypada zdrave,
je dobfe vyvinuté. (Blehova, 1963, s. 30)

Mezi druhym a tfetim mésicem Zzivota se vSak zaCinaji objevovat projevy
opozdovani mentalniho vyvoje. Pokud je dieta zahdjena az v této dobé€, optimdlni
vysledek se uz nedostavi. Je tfeba zahdjit dietu podstatné diive, tzn. jesté v dob¢, kdy
je dit¢ bez jakychkoliv ptiznakl, mezi které patii také kiece, ekzém a typicky zapach
moci apotu, ktery byva pfirovnavan k zdpachu po mysiné. To je divod, proc
se s hledanim symptomu fenylketonurie za¢ina jiz v porodnici, a to hned po narozeni.
Paty den zivota, kdy uz dité po dobu alesponi tfi dni dostava mléko, je mu odebrana kapka
krve na specialni papirek, ktery je odesilan do specializovanych laboratofi, které jsou
v Ceské republice celkové étyti. Od roku 1975 je vyhledavani fenylketonurie (screening)
povinnym vySetfenim u vSech novorozencii. V pfipad¢, ze se fenylketonurie u ditéte
potvrdi, je okamZit¢ pozvano k podrobnému vySetfeni a je neprodlené¢ zahajena dietni
léCba. Dieta je pro kazdého jedince specificka, je pfipravovana individudlné
s pfihlédnutim k mnozstvi fenylalaninu, které je dit¢ pii latkové vyméné schopno

zpracovat. (Hejcmanova et al., n. d., s. 6)

3.1 Priznaky fenylketonurie

VétSina nemocnych trpi néjakou abnormalitou kize, ktera mlze byt rGzného
stupné a projevovat se jako suchd ¢i hrubad kize az tézky ekzém, ktery se ale spise
objevuje u mens$ich déti. Je vSak mozné, Ze pietrva az do dospélosti. Nékteti nemocni
se na slunci spali, jini se ovS§em dobfe opaluji. Dal§im moznym projevem mohou byt
krvacejici odérky na osvétlenych mistech, vedle nichz se objevuji mélké jizvy, protoze

si tito jedinci Casto Stipou kazi. (Blehova, 1963, s. 35)

Blehova (1963, s. 35) zminuje, Ze dalsim hojné se vyskytujicim ptiznakem
fenylketonurie, byva nedostateCna pigmentace a mensi vzrast. U nemocnych jsou typické

svétlé, popelave zbarvené vlasy, napadné svétle modré oci a svétla ktize. Tento nedostatek
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byva dobfe patrny v rodinach, kde vyrtstaji zdravé déti spolecné s fenylketonurikem.

Zdravi jedinci mivaji zpravidla tmavsi plet, kdezto nemocni jsou svétlejsi.

Podle Blehové (1963, s. 35 - 36) mizeme obecné¢ fici, Ze ti nemocni, u kterych
se prokazala jen lehce snizena inteligence, netrpéli neurologickymi zménami. Na druhou
stranu u tézce mentalné postizenych jsou neurologické zmény ve vétsiné piipadi Casté.
U tézce mentalné nemocnych jsou typické automatické stereotypni pohyby rukou a prsta,
jako napftiklad luskani prsty, tiepani rukou ¢i neustale se opakujici kyvéani horni poloviny
téla, také dupani atd. Nemocni také mivaji zachvat zlosti, kdy se probudi z apatie a za¢nou
kticet a bit ¢i tahat za vlasy lidi okolo sebe. Po né&jaké dob¢ se uklidni a upadnou opét
dostavu apatie. T&zce mentalné postizeni se sokolim nedomluvi, vydavaji
jen neartikulované skieky. Pouze n&kolik jedinci se samo svlékne ¢&i naji.

U fenylketonuriki je obvykla citova labilita ¢i strach z okoli.

Pfiblizn€ asi jedna ctvrtina nemocnych trpi zachvaty podobnymi zichvatim
epileptickym. Epileptické zachvaty tzce souvisi s mentdlnim stavem nemocného.
Cim vice je jedinec retardovany, tim jsou zachvaty pravdépodobngjsi. Prvni zachvaty
se vétsinou objevi do 18. mésice zivota, ale mohou se objevit 1 pozdégji.
Typické je, Zze se zachvat mlze objevit jen jednou v zivoté. Zachvaty se daji tézko
ovlivnit, dokonce ilécba je na né kratka, ale po zavedeni diety s nizkym obsahem

fenylalaninu obvykle vymizi. (Blehova, 1963, s. 35 - 36)

3.2  Jak fenylketonurie ovlivni dité v budoucim Zivoté?

Podle Hejcmanové a kol. (n. d., s. 8) je klicové, aby cela rodina piijala fakt,
ze dodrzovani diety od samého pocatku je nezbytné. Pokud ho dokézou brét jako
samoziejmost a pokud dietni rezim neni porusovan, mizeme ocekavat dobry duSevni
vyvoj jedince. Déti trpici fenylketonurii jsou schopny se bez vétSich problémt zafazovat
mezi své spoluzéky a vrstevniky. Usp&§né 1é&eni dospivajici pacienti s fenylketonurii
studuji na stfednich i vysokych skolach, nebo se uc¢i na ucebnich oborech. Ukazalo se,
ze pokud je dietni rezim spravné dodrzovan, nemaji problémy se zaclenovanim
do spolecnosti. Fenylketonurie tedy nijak zasadné neomezuje déti v nejriznéjSich
zajmovych krouzcich, jako je napiiklad sport.

Hejcmanové a kol. (n. d., s. 8) déle tvrdi, Ze problém ovSem nastadva v piipadé

détskych rekreaci se spolecnym stravovanim, kde obvykle nelze dietu zajistit. Ale i1 zde
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se situace postupné zlepSuje a pftilezitosti pro spole¢nou rekreaci déti s jejich zdravymi
vrstevniky pfibyva.

Stane-li se ovSem, Ze pfedepsany dietni rezim je opakované porusovan a dochézi
k opakovanym vzestupum hladin fenylalaninu, coZ je pro mozek nejskodlivéjsi zejména
vV raném détstvi, je vysoké riziko snizeni duSevnich a intelektovych schopnosti ditéte,
které se naplno projevi az v dospélosti (naptiklad deprese nebo Uzkostné poruchy).

(Hejcmanova et al., n. d., s. 8)

3.3 Komplikace pri nedodrZovani diety a 1é¢by s ni spojené

Dité, které neni schopné dodrZovat ptedepsanou dietu, se diive nebo pozdéji zacne
potykat s velkymi zdravotnimi komplikacemi, jakymi mohou byt naptiklad poruchy
koncentrace a pozornosti, syndrom ADHD, nesoustfedénost a agresivita, jejichz
nasledkem se pak obecné stava neschopnost dodrzovani Skolniho rezimu, vedouci
az k naslednému ukonéeni §koly. (Puda et al., 2012. s. 12)

Pted¢asné ukonceni diety nebo jeji nedodrzovani je v dospélém véku spojeno
se zdravotnimi problémy, jako jsou napiiklad migrény, uzkostné poruchy, poruchy
spanku, Parkinsonova choroba nebo syndrom pyromdnie. Je zde i pravdépodobnost
CastgjSiho vyskytu astmatu, ekzému, poruchy metabolismu tukd spojenych s obezitou
¢1 naopak hubnutim, fidnuti kosti a u muzii impotence. Z hlediska neurotickych potizi
byly zjistény zejména bolesti hlavy, poruchy usinani, nervozita, tzkostnost a poruchy
sebevédomi. (Puda et al., 2012. s. 12)

Tato kapitola dale obsahuje informace z vypovédi doktorky R. Hermankové
(Gstni sd€leni, 24. 2. 2017), ktera tvrdi, ze se dité, pokud je doma s rodici, nedostava Casto
do situaci, kdy byva dieta poruSovana. Dité, které nejvice ¢asu travi v domacim prostiedi,
ma vSechny predpoklady pro spravné dodrzovani diety, protoZe ve vétsing piipadi rodice
na spravné dodrzovani diety striktné dohlizeji a dité si nema kde vzit potraviny, které
nesmi. Pochopitelné, kazdé dit¢ nékdy prestane bavit dodrzovani pravidel, dostane chut’
na zakazané potraviny a tu a tam obcas tajné ,,zahtesi®, tj. vezme si z lednice néco,
CO nesmi.

Skutecné potize vSak mohou nastat ve chvili, kdy dit¢ nastoupi z domova
do matefské skoly. Do té doby nepoklada za zvlastni, jaké ji potraviny, je na to od mala
zvyklé, ale spfichodem do matetské Skoly zjistuje, Ze existuji 1 jiné svaciny a
,,rozmanitéj$i“ obédy, ze déti zkratka mohou jist, co se jim zlibi. ,,Pri nedostatecném
dozoru ucitelek miize dojit ke stridani svacin mezi deétmi, naslednému ujidani jidla
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sourozencum, a takovymto opakovanym pocinanim, kdy dochazi k porusovani diety
V nizkém veku, kdy se mozek teprve vyviji, mize zacit intelekt klesat. “ (R. Hermankova,
ustni sdéleni, 24. 2. 2017) Pokud se tak stane, dit€¢ je v predskolnim véku primérné
a ve skolnim veku se jiz stava hrani¢nim, nestaci svym spoluzédkim a vrstevnikiim, coz
se v mnoha ptipadech fesi hospitalizaci a snizovanim fenylalaninu v Krvi. Pokud jsou
ovSem tyto snahy netspésné, dité mize byt odebrano rodic¢im z doméci péce a skonci
V tstavu s diagndzou mentalni retardace.

R. Hermankova (Gstni sdéleni, 24. 2. 2017) dale zminuje, Ze nejCastéjSimi
poruchami, jdoucimi ruku v ruce s nespravnym dodrzovanim diety, jsou poruchy uceni
(dyslexie, dysgrafie, dysortografie, dyskalkulie), hyperaktivitaa ADHD. Pokud se n¢jaka
z téchto poruch u ditéte potvrdi, ucitel by k nému mél pfistupovat s ur€itou mirou
tolerance, co setyka zhorSené paméti a tolerance pohybového neklidu; kdyz je zak
unaven, mé¢l by mu byt k dispozici néjaky koutek, kde by se uklidnil a uvolnil.
letech se dieta dodrzovala pouze do doby, nez se rozvinul mozek, a poté se od diety
upustilo. Takovéto pocinani se vsak ukdzalo jako nedomyslené, protoze vysoké hladiny
fenylalaninu tyto jedince ovliviiovaly a zabranovaly 7eSeni béznych situact
¢i pozadovanému vykonu v zaméstnani“. (R. Hermankova, Gstni sdé€leni, 24. 2. 2017)
Takovi lidé, kteti s dodrZzovanim diety skonCili se zavrSenim dospélosti, byvaji
propousténi  z prace, kde jim je vycCitana jejich pomalost, nesoustfedénost
a neodpovidajici vykon. Nasledné¢ se u nich objevuji tzkostné poruchy a Casto trpi
depresemi. Ve stiednim veku se tedy vraci na kliniku a za¢inaji znovu dodrZovat pfisnou
dietu.

Dalsi Zivotni etapa spojend s Gzkosti a depresemi byva u zen gravidita, kdy jim
je nastolena naro¢na dieta, mnohem piisnéj$i nez v predeslych letech a nastavaji obavy
Z jejiho nezvladnuti, a s tim souvisejiciho z ohrozeni ditéte. VEtSinou to nejsou samy deéti
fenylketonurici, kdo byva ohrozen depresemi, protoze si vaznost fenylketonurie jesté
dostatecné neuvédomuji, ale jejich matky. U déti samotnych se objevuje piedev§im neklid
a nesoustiedénost.

Je tedy dilezité, aby dieta byla predavana ,,do rukou* ditéte jiz v puberté. Dité
by si mélo zvyknout, ze vazeni a pocitani dietni stravy k zivotu s fenylketonurii
neodmysliteln¢ patii a Ze jim umoZziuje prozit plnohodnotny zivot bez zdravotnich

komplikaci. (R. Hermankov4, Gstni sdéleni, 24. 2. 2017)
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3.4  Riziko opoZdéného mentalniho vyvoje a sniZené 1Q

Ze sdéleni R. Hermankové (ustni sd€leni, 24. 2. 2017) je patrné, Ze pokud
se u ditéte dafi udrzovat hladiny fenylalaninu v doporu¢ovanych hodnotach, je zde velka
pravdépodobnost, ze se dité¢ bude vyvijet po vSech strankach tmérné¢ svému véku
a nebude nijak zaostavat za svymi vrstevniky. Je ale faktem, ze u déti s fenylketonurii
se Cast¢ji vyskytuji naptiklad poruchy pozornosti nebo jiné problémy s u¢enim. VéEtSinou
se vSak ukdze, ze tyto problémy mivaji spojitost s nedodrzovanim ptisného dietniho
rezimu a udrZeni fenylalaninu v doporu¢enych hodnotach. (R Hermankova, tstni sd€lent,
24. 2. 2017) Dtvodem je akumulace fenylalaninu, ktera brani postnatalnimu vyvoji
mozku a vede K tézké mentalni retardaci. Zavedeni novorozeneckého screeningu
v kombinaci s dietni [é¢bou vyrazné pozvedlo prognézu této metabolické poruchy. Dnes
je tedy bézné, ze vétsina lidi s fenylketonurii je inteligentné vyzrala imérné svému véku.
(www.thelancet.com/pdfs/journals/lancet/P11S0140673602093340.pdf) [online] [cit.
2002-06-06]
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4, Krizova obdobi v Zivoté pacienta s PKU

Na zakladé¢ pisemného sdéleni L. Vadurové (pisemné sdéleni, 20. 2. 2017)
obsahuje tato kapitola informace o tom, Ze v Zivoté pacienta s PKU je mozné vymezit
nekolik kritickych obdobi pro adaptaci ditéte, adolescenta a mladé Zeny. Zvladnuti t€chto
obdobi vyZaduje mnoha usili a v nejlepsim ptipade by se nemélo obejit bez psychologické
pOMOCi.

Jedno z nejtézsich obdobi je smifeni se s diagndzou a vyrovnani se s dietou. Muze
to mnohdy trvat i n¢kolik mésicli, nez pacient dokaze pfijmout tento fakt, casto toto
obdobi byva provazeno obavami z budoucnosti. Tyto obavy vSak ze zacatku prozivaji
pouze rodice, zejména matky. Pro snadnéj$i vyrovnani se rodi¢ti mize prispét fakt,
ze | pti dietnich omezenich dité dobfe prospiva. V nékterych ptipadech vsak mohou
obavy dale pretrvavat, coz se odrazi na zhorSeni psychického stavu matky, a to pak mtze
vést ke zhorSeni kvality péce o dité, nedostatecnému dodrzovani diety a mize se objevit
I skryta agrese. Tato agrese se pak muiZze promitnout ve $patné spolupraci s 1ékafem nebo
k nadmérn¢ kritickému postoji k ditéti.

Dal$im tézkym obdobim v Zivoté ditéte a jeho rodict je podle doktorky Vad’urové
(pisemné sdéleni, 20. 2. 2017) vstup ditéte do Skoly a zaclenéni se do spole¢nosti.
(viz. kapitola 3. 2)

Pti vstupu do Skoly vSak vétSina starosti prameni ze strany rodic¢l, protoze dité
je v tomto obdobi vétsinou ptizpusobivé a k sobé nekritické. VSechny tyto vyse zminéné
jevy se totiz mohou projevit u zcela zdravého ditéte. Casto se ale objevuje hyperaktivita
spojend s mozkovou dysfunkei, kterd miiZze souviset se skrytymi dietnimi chybami nebo
pozdé&jsi diagnostikou fenylketonurie.

Neopomenutelnym krizovym obdobim je puberta, kterd s sebou piindsi emocni
rozkolisanost a nevyrovnanost. Dité nechape, pro¢ se tohle muselo stat zrovna jemu,
coz Se projevuje i v ¢astém porusovani diety a posouvani hranic, kam az je to beztrestné
mozné. Je to praveé negativismus vici autorité, co byva divodem Castych dietnich chyb.

V neposledni fad€ je nutné zminit pfipravu zeny s PKU na graviditu, kterd

je z psychologického hlediska obzvlasté rizikova. (L. Vadurova, pisemné sdéleni,
20. 2. 2017)
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5. Vybrana vyvojova obdobi z hlediska fenylketonurie

., Vznik a vyvoj funkcnich soustav lidského mozku je jednou z nejzajimavéjsich,
poctem predsudkii.“ (Koukolik, n. d.; in Svarcova, 2006, s. 61)

V obdobi piedskolniho véku se u ditéte s fenylketonurii, stejné¢ jako u ostatnich
déti, zvySuje evidentni potfeba porozumét okolnimu svétu i fungovani svého téla.
V tomto veéku je tedy nezbytna dostate¢nd informovanost ditéte o omezenich, ktera

s fenylketonurii souviseji. (Puda et al., 2012. s. 25; Michalik et al., 2012, s. 69-70)

5.1 Mladsi Skolni vék

,,Obdobim  mladsiho  Skolniho  véku  oznacujeme  vyvojovou  periodu
0d 6 do 11 az 12 let. ** (Farkova, 2008, s. 181)

V mlads$im Skolnim véku se v zasadé u vSech déti jedna o snahu o vykon nejen
ve skole, ale také mimo ni. Objevuje se naptiklad i soupefeni déti mezi sebou. Z hlediska
rozvoje socialnich dovednosti, osvojovani socialnich roli a rozvoje vlastni identity
je pravé jednim =z nejdulezitéjSich faktori ve Skolnim véku skupina vrstevnikd.
Ta pomaha i u hlediska vyvoje a sebepfijeti. (Puda et al., 2012. s. 25; Michalik et al.,
2012, s. 69-70)

Dtlezitym tkolem a jakousi vyzvou kazdého ditéte je pfijmout roli $koldka.
Dité s PKU je bez rozdilu hodnoceno za sviij vykon a porovnavano s ostatnimi zaky.
(Puda et al., 2012, s. 25) Skolni tiida je vrstevnickou skupinou, kterou si zak nevybere,
ale jejimi typickymi znaky je soufadnost, coz tedy znamend, Ze vSichni Zaci jsou
povazovani zarovnocenné a dit¢ snimi sdili spoustu dulezitych zazitkd.
(Végnerova a Klégrova, 2008, s. 501)

Pokud se ve Skole objevi opakovany neuspéch, dité¢ nedosahne vytycenych cili,
muZe to v tomto obdobi vést k negativnimu sebehodnoceni a néasledné k celozivotnimu
pocitu podfadnosti, cemuz je nutno zabranit. (Puda et al., 2012, s. 25; Michalik et al.,
2012, s. 69-70)

Dilezitou roli vychovy a vzdélani takovéhoto ditéte hraje ucitel. Pravé na ném
obvykle zavisi, zda se podafi spravnd vzijemnd komunikace mezi nim a zakem
s fenylketonurii. V prvni fad€ ucitel musi zjistit, jak dit€ svoji nemoc proziva, jak
se k ni stavi a také jaky ma vztah k sobé samému. Dale jak vnima, Ze ho pfijima nejblizsi

vvvvv
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ajakéd je uroven pfijimani svého téla a vlastni nemoci. Ucitel ma dulezitou ulohu
ve vzajemné komunikaci mezi zdkem s PKU a zdravymi vrstevniky i jim samotnym,
protoze poruchy ve vzijemné komunikaci, napiiklad pokud dojde ke znevazovani
nemoci, mohou vést ke ztrat¢ sebedavery i duSevni stability ditéte. (Puda et al., 2012,
S. 25; Michalik et al., 2012, s. 69-70)

autorit, které v mlad$im Skolnim ve€ku vedou k utvafeni zakovy identity a jeho
sebehodnoceni. Ve star§Sim Skolnim véku se to uz meéni, nabyvaji na vyznamu spise

nazory vrstevniku. (Puda et al., 2012, s. 25; Michalik et al., 2012, s. 69-70)

5.2  Starsi Skolni vék a adolescence

Ve starSim Skolnim véku mezi 11 - 15, kdy zak ptichazi do puberty, je klicové
prave utvareni vlastni identity, kdy klesé vliv rodiny a jeste vice sili vrstevnické vztahy.
Neni vzacnosti, ze velkym problémem spoluprice v puberté byva pravé odpor viici
autoritdm. V tomto obdobi je dulezité¢ poskytnout ditéti informace o jeho onemocnéni
a umoznit mu co nejveétsi podil pii rozhodovani o dalsSim postupu 1€¢by. Toto obdobi byva
také zlomové v tom sméru, ze by rodice postupné méli predavat odpovédnost za 1écbu
a dodrzovani nizkobilkovinné diety na dit€ a postupné ho vést k samostatnosti.
(Pudaet al., 2012, s. 25; Michalik et al., 2012, s. 69-70).

V adolescenci, kdy mluvime o véku mezi 15 - 20 lety, se dotvafi identita ditéte
a vazby na rodinu stale slabnou. Celé obdobi dospivani je obdobim zranitelnosti a snizené
odolnosti viici stresu. U ditéte s fenylketonurii je tedy dilezité plné respektovat jeho
potieby a pro zvladani a vyrovnani se s touto poruchou je v tomto obdobi kli¢ova kvalitni
komunikace s 1ékafi a dobra informovanost rodic¢t i pedagogu. (Puda et al., 2012, s. 25;
Michalik et al., 2012, s. 69-70)
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6. Skolni vykon déti s ranou diagnostikou fenylketonurie

Gassiod a kol. piSe o vyzkumu provedeném v roce 2004 ve Span¢lské Barcelong,
ktery se zabyval Skolnim vykonem a kognitivnimi schopnostmi déti, jimz byla
fenylketonurie diagnostikovana v raném véku zivota. Do studie bylo vybrano 26 pacientii
okolo 12 let (14 chlapct a 12 divek). Zkoumani kognitivnich funkci bylo realizovano
na zaklad¢ testli, které proveérovaly uroven inteligence vybranych osob. Dale byla
zkouména vizualné prostorova predstavivost, vizualni pamét, sluchovd pamét,
schopnosti sluchové verbalniho uceni, motorické schopnosti, pozornost a jazykové
funkce. Zkoumanym osobam bylo poloZeno nékolik otdzek tykajicich se jejich vykonu
ve Skole - jaky typ Skoly navstévuji, zda maji obtize s u¢enim a pottebuji douc¢ovani, dale
se fesilo opakovani ro¢niki a studijni Gispéchy.

Bylo zjisténo, ze inteligence déti, které dietu dodrzuji Spatn€ nebo ji nedodrzuji
vibec, byla vyrazné nizs§i nez inteligence déti, které dietu striktné dodrzuji. Znaéné
rozdily byly zaznamendny v jemné motorice (napiiklad pomalé vypracovavani skolnich
testll) a problémy s pozornosti. Hyperkinetické poruchy byly zaznamenany u 12 pacientt
(46 %).

13 2 26 (50 %) zkoumanych osob popsalo tézkosti s u¢enim, 10 z nich (38, 5 %)
ptiznalo, ze potiebuji specidlni doucovani, a dalsi 3 1lidé uvedli, ze museli opakovat
ro¢nik. U 2 z 6 studentl se dostavilo selhani a byli nuceni ukoncit skolu pted zavrSenim
sekundarniho vzdélani, které je ve Spanélsku povinné. Vichni z nich dokong¢ili zakladni
vzdélani. 3 ze sledovanych jedinci byli star§i osmndcti let, nikdo z nich vSak jiz
nestudoval dal. Jeden pracoval jako ¢iSnik, druhy jako asistent soustruznika a tfeti
pracoval doma. Podle ucitelt se u 33 % déti s fenylketonurii ukazaly vétsi problémy
s koncentraci a matematikou a 7 z 67 skoncilo ve specialnich skoléach.

Autofi v zaveru své studie neshledali rozdily v poctu déti opakujicich jeden nebo
vice ro¢nikil nebo déti, které se neobesly bez specialniho doucovani, v porovnani s détmi,
které dietu striktné dodrzuji. Hladiny fenylalaninu v poslednich dvou letech podstatné
koreluji s vyvojem mediciny. S pfihlédnutim k t€émto vysledkiim autofi tvrdi, ze Skolni

vykonnost se mize zlepsit diky peclivéjsimu dodrzovani diety. (Gassio et al., 2004)
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7. Dopady fenylketonurie do pedagogicko-psychologické sféry

Tato kapitola byla vybrdna z divodu nastinéni, Ze povédomi pedagoga
0 metabolické poruse, kterou zak trpi, byva Casto kli¢ové pro spravné dodrzovani diety,
protoze zak travi ve $kole podstatnou cast dne a je nutné, aby se tam stravoval.
Mize to byt pravé uditel, jehoz ptistup pfivede ostatni zaky ke spravnému chovani, které
by ke svému spoluzdkovi s PKU méli mit.

Déti, které se potykaji s fenylketonurii, se ve Skolach, a uz dokonce i matetskych
Skoléach, lehce mohou stét teréem posméchu, zesmésnovani, Sikany a Casto také dochézi
k bagatelizaci a nerespektovani jejich nemoci ze stran ucitelii a jinych zaméstnanci $koly.
Dtivodem takovéhoto jednani je pravé konzumace odlisnych potravin a piiprava dietnich
aminokyselinovych preparati, které dit€¢ musi pit nejméné tiikrat denné, a je tedy nuceno
si preparat nosit do Skoly. (Michalik et al., 2012, s. 70)

Michalik a kol. (2012, s. 70) dale tvrdi, ze pro dité, které je vystaveno posméchu,
predstavuje problém i kazdd mimoskolni akce, protoze oproti zdravym détem je ochuzeno
0 moznost koupit si potraviny nebo pochutiny v bézném obchodé. Dtlezité je také zminit,
ze dit¢ s PKU je velmi omezeno v moznosti ucastnit se bé&znych Skolnich vylett
¢i lyzatfskych vycvikovych kurzi, kde neni jeho rodi¢, aby se postaral o spravnou
pfipravu extrémné naro¢né nizkobilkovinné stravy.

Pokud pedagog nevnimé fenylketonurii jako naro¢né nebo néjak vice zédvazné
onemocnéni (to znamena, Ze si sice v§ima toho, ze dité ,,né¢jak jinak ji* a nemize si dovolit
snist vSechno, co jeho zdravi spoluZéci), miiZze nastat problém, kdyZz dovoli poruseni
zakazu jist pro n¢ho ohroZujici potraviny. Pokud dojde k razantné&j$imu poruSeni dietniho
rezimu, miize nasledn¢ dojit k dekompenzaci ditéte, coz s sebou velice Casto piinasi
komplikace v podobé psychologicko-psychiatrickych problémi, které pak kromé rodica
musi fesit 1 samotny pedagog. (Michalik et al., 2012, s. 70)

., Vyse uvedené povede u ditéte k pocitu ménécennosti, izolace, frustrace, k témto
probléemiim se miize pridruzit i psychicka labilita, zpuisobend bud’ genetickymi viohami,
nebo dlouhodobou dekompenzaci PKU. Nasledné obtize se nejcastéji projevuji v lehcich
pripadech jako prosté poruchy pozornosti nebo syndrom ADHD, v tézsich pripadech jako
obsedantné kompulzivni poruchy a vyjimecné jako sebevrazedné sklony. Spolecnym
cilem rodiny a Skoly by melo byt predchazeni uvedenym problémiim, v pripadé jejich

3

vyskytu je treba se zamérit na tercialni prevenci a intervenci osobné.‘

(Michalik et al., 2012, s. 70)
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Bartoniova a Vitkova (2007, s. 164) tvrdi, Ze pokud tento zak trpi syndromem
poruchy pozornosti nebo ADHD, ucitel by mu mél dat prostor vyjadfit své myslenky
a plnou ucast ve sféfe socidlnich a emocnich zkuSenosti.

Jednou z metod, jak ditéti pomoct vybudovat si sebevédomi, je zaméfeni
se na oblast, ve které vynika, kde se citi silné. Pokud se vsak stane, ze k psychickym
problémim dojde, je nutné informovat nejen rodice, ale stejné tak i Skolu, protoze
vSe se odviji od vzijemné komunikace a spoluprace a je dilezité nastolit feSeni
jak medicinské, tak pedagogické. VétSinou se jedna o navstévu détského psychologa
¢ipsychiatra. Co se tykd medicinského hlediska, mize byt nasazena 1éCba
psychofarmaky. Z pedagogického hlediska byva casto doporucovana navstéva
pedagogicko-psychologické poradny a specialné pedagogického centra. Pro dité¢ s PKU
je dulezité vzdélavat se v podminkéach rovnym tém, které maji zdravé déti, a pokud to neni

vylozené nutné, neni potieba specidlniho vzdélavani. (Michalik et al., 2012, s. 70)
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8.  Faze vyrovnani se rodi¢i s mozZnym postiZzenim ditéte a dopady

fenylketonurie na zivot déti a rodin

Pokud stane, Ze priprava matky s PKU nebyla dostacujici, ¢i se sejdou dva lidé,
ktefi jsou prenaseci fenylketonurie a z néjakého divodu neprobéhla diagnostika této
metabolické poruchy v¢as, vysledkem muze byt az t¢zka mentélni retardace ditéte.

Se zdravotnim postizenim ditéte se kazdy c¢len rodiny vyrovndva po svém.
Existuje nekolik stadii, kterymi rodice postizené¢ho ditéte prochazi, piicemz u kazdého
dané¢ obdobi mulze trvat rizné¢ dlouhou dobu. Psycholozka V. Prokopova
(pisemné sdé€leni, 3. 3. 2017) uvadi tato obdobi ve sledu, jak se s nimi nejcastéji rodice
potykaji.

Prvni fazi je faze Soku. Po vyiceni diagndzy obvykle nasleduje Sok, po kterém
ptichazeji pocity zmatku, neschopnost uvédoméni si faktu. Rodi¢e mohou reagovat zcela
nepiimérené v dusledku iracionalnich myslenek a pocitl, které prozivaji. Tyto reakce
jsou vsak v takovéto situaci povazovany za normalni. Rodic¢e v této fazi jesté nejsou
schopni plné€ zpracovat a vnimat informace podané odborniky.

Fazi, kterd nasleduje, je faze popfeni, kdy se pro rodice stava zcela nemozné
prijmout danou situaci a dochazi k rozvoji obrannych mechanismii, predevsim popieni,
pfipadné vytésnéni problému. Divodem takovéto reakce je jakasi obrana proti ztraté
psychické rovnovahy. V téchto prvnich fazich je velmi dulezité vyjadfeni sympatii
a podpora rodi¢t od odbornik, ktera jim mutize dat nad€ji doufat v lepsi zitrky.

Faze nasledujici je faze reaktivni. U rodic¢a jsou typické dominujici pocity, jako
je hluboky smutek, zoufalstvi, zlost, tizkost, sebelitost, pocity viny a deprese. Takové
emoce jsou reakci na prozité trauma. Do poptedi se dostava hledani viny a Casto byvaji
pfitomny i1 vybuchy agrese a vztek na sebe 1 cely okolni svét. Tyto emoce mohou byt
vysilany vii¢i sob€ samotnému, partnerovi, ale 1 zdravotnickym pracovnikiim. V této fazi
je nezbytna pomoc rodi¢im, aby oteviené vyslovili v§echny své pocity, které je trapi,
a je nutné jim citlivé naslouchat.

Fazi posledni je faze adaptacni, kdy pfichazi vyrovnani se se situaci jako takovou.
Rodice uz vi, Ze ji nezméni a musi se s ni naucit zit. Dochdzi zde ke sniZovani uzkosti
adeprese a  rodi€e  zacinaji  mit  realisticky  pohled na  situaci.

(V. Prokopova, pisemné sd¢leni, 3. 3. 2017)
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Fenylketonurie je tedy chronicka nemoc, kterd omezuje normalni zpisob zivota.
Takovato onemocnéni jsou ¢asto po dlouhé obdobi bez priznakil, coz znamend, ze nejsou
doprovazena néjakymi viditelnymi zménami. Dit¢ nema zZadné na prvni pohled viditelné
obtize ani netrpi bolestmi, ale vyzaduje urc¢ita omezeni aktivity, dodrzovani 1écebnych
postupl spojenych se striktni dietou a Gpravou konzumace nékterych népoji. Pacient
musi dochazet na pravidelna vysetfeni, kde se kontroluje hladina fenylalaninu v krvi.
Takto nemocné dité¢ miize mit dojem, ze az na omezovani v jidle a pfipravu dietnich
aminokyselinovych preparatt se vlastné nic tak zvlastniho nedéje. Je tedy nezbytné nutna
adekvatni informovanost ditéte dle jeho rozumové vyspélosti. Mélo by byt srozuméno
s omezenimi, kterd toto onemocnéni s sebou piinasi, a pro¢ je nutné tato omezeni
dodrzovat. Zaroven je dulezité dbat na to, aby dité€ 1 pfes odliSnosti spojené s 1é¢bou vedlo
bézny a plnohodnotny Zivot, aby se mu dostavalo vhodnych zajimavych ¢innosti a mélo
dostatek kamaradu. (Puda et al., 2012. s. 24; Michalik 2010, s. 65)

Fenylketonurie neni nemoc, kterd zasahuje pouze do zivota jedince samotného,
ovliviiyje zivot celé jeho rodiny. Dité tim ziskdva svou socidlni roli. Aby dité s PKU
spravné prospivalo, je nezbytné, aby se jeden z rodict vzdal svého zaméstnéni a naplno
se vénoval dieté, coz s sebou pochopitelné ptinasi mnoha omezeni. Nizkobilkovinna dieta
je finan¢n¢ velmi naro¢na a naklady zna¢né zatézuji rozpocet domacnosti téchto pacientd,
coz v kombinaci s nezaméstnanosti mize vést k vyraznému snizeni zivotni urovné
rodiny. Neni tedy vyjimkou, ze PKU ¢asto omezuje pacienta i jeho rodinu v navazovani
partnerskych vztahl, pii hledani konickt, vykonavani sportl, ale také v oblasti
vzdélavani. (Puda et al., 2012. s. 24-25; Michalik 2012, s. 65)

Pacientim s PKU byvaji ¢asto pfipisovany urcité vysady tkvici v pravu na ohledy
¢i tolerance nedostatkll spojenych s jeho onemocnénim. Na druhé strané s sebou oviem
nepiinasi jen nékolik privilegii, ale ztratu prav, ktera spociva napiiklad v nemoznosti
se kdykoliv ¢ehokoliv najist. Schopnost zvladat tento zivotniho osud zalezi na vuli,
sebepftijeti, a potencialu ¢lovéka samotného, ale stejné tak i1 jeho blizkého okoli. Je tedy
dualezité povzbuzovani ditéte ze strany rodicu, které by mélo vést k sebekdzni a urcité
samostatnosti. Rodice by méli ditéti pomahat a ochranovat ho, ale ne vic, neZ je nezbytné

nutné. (Puda et al., 2012. s. 25; Michalik 2012, s. 66)
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0. Kvalita zivota

Kvalita zivota je ddna rovni harmonie vzajemné télesné a duSevni Cinnosti,
socialni pohody a schopnosti vyrovnavat se se v§im, co nam Zzivot pfinasi. Je chapana
jako jakysi koncept, ktery se stava klicovym pro hodnoceni individuélniho i1 kolektivniho
lidského Zivota. (Payne et al., 2005, s. 351) Kvalita zivota, jinymi slovy Zivotni
spokojenost, se neda vyjadfit jen tim, co nam pfinasi technicka vyspélost, kvalitni zivot
se neda méfit podle predpist, jak mame spat, jist, nebo podle toho, co v sobé mame nosit,
jakym zplsobem se mame bavit a jak mame pfistupovat ke svému télu, mysleni a vili.
Kvalita zivota znamena néco vétsiho, néco, co se piidava k zivotu samému a co se t€zko
definuje. (Hogenova, 2002, s. 28)

Hogenova (2002, s. 28) dale zminuje, Ze pod pojem kvalita zivota neodmyslitelné
patii néco, co nazyvame ,,no¢ni strdnka zivota“, jednd se o uméni starnout, uméni
pfijmout svoji prohru a nechat ji vybicovat nas k lepSim vykonlim a dalSimu pfekonavani
prekazek, zkratka postavit se celem k tomu, co Zivot ve své rozmanitosti pfinasi. Je to
I schopnost odejit a to ve vSech osmysInénich tohoto obsahu.

Podle Levina a Chatterse (1998; in Blatny a kol., 2005, s. 15) ma kvalita Zivota
dv¢ zékladni dimenze - subjektivni osobni pohodu a objektivni osobni pohodu, ktera
zahrnuje predevSim zdravotni stav jedince, funk&nost organismu a v neposledni fadé
socioekonomicky status.

,Subjektivni pocit osobni pohody tvori ctyri komponenty - psychicka osobni
pohoda Vv uzsim slova smyslu, sebeuicta (self-eSteem), sebeuplatnéni (self-efficiency),
osobni zvladani (personal control, mastery).“ (Blatny, et al., 2005, s. 15)

C. D. Ryffovaa C. L. M. Keyesova (1995; in Blatny a kol., 2005, s. 15 - 16) uvadi
Sest hlavnich dimenzi kvality Zivota:

e Sebeprijeti (self-acceptance), ¢imz rozumime, jaky postoj cloveék
zachovava k sob¢é samému, jak se tento pfistup k sobé odrazi na jeho uvazovani

0 sobé, jak se dokdze vyrovnavat se svymi nedostatky a ocefiovat své silné

stranky;

e Pozitivni vztahy s druhymi - schopnost komunikovat a navazovat osobni vztahy

s druhymi, projevovat zajem o jejich osobu a uméni vcitit se do nich;

e Autonomie - schopnost nezavislosti a samostatnosti, sebeuréeni a ,,postaveni

se na vlastni nohy;
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e Zvladani Zivotniho prostiedi (enviromental mastery) - rozumime tim schopnost
vykonani kazdodennich pozadavki, pozitivni ptistup ke vS§emu, co nés obklopuje,
a chut’ zapojovat se do udrzovani Cistoty zivotniho prostiedi kolem nés;

e Smysl zivota (purpose in life) - vytyceni cili, kterych chceme v Zivoté dosahnout,
a zpusobilost tyto cile nasledovat, dale pocit, ze jak zivot, ktery ted’ Zijeme,
tak zivot predesly, mél smysl;

e Osobni rozvoj (personal growth) - zahrnuje schopnost vyrovnat se s tim, co bylo,

a byt otevieny novym vécem, pocit trvalého vyvoje.

Z hlediska mediciny se pojem ,,well-being™ velmi tizce propojuje s holisticky
pojimanym zdravim, ale také zahrnuje zptisob Zivotniho stylu a rovnéz bere v povédomi
mnozstvi moznych plisobicich rusivych i protektivnich &initeld. Zivotni styl a schopnost
pfijmout svou osobu se v§im, co sni souvisi, je faktorem, ktery velmi vyznamné
ovliviiuje osobni pohodu daného jedince a kvalitu jeho Zivota. (Blatny et al., 2005, s. 16)

Dulezitou a neodmyslitelnou soucasti osobni pohody jako celku je téz télesna
zdatnost. Pohybova aktivita ma sama o sob& velky vliv na psychickou pohodu, v prvni
fad€¢ pozitivné ovliviiuje sebeuctu, uzkost, depresi, tenzi a percepci stresu, coz bylo
nekolikrat potvrzeno ve studiich provadénych u zdravych i nemocnych osob a byl
dokazan pozitivni vztah mezi fyzickou formou c¢lovéka a jeho emocionalitou.
(Blatny et al., 2005, s. 16)

D. Seedhouse (1995; in K¥ivohlavy, 2001, s. 29) tvrdi, Ze K tomu, aby ¢lovék byl
schopen dosazeni svych vyty¢enych cilti, musi byt v prvé fad¢ zdravy. Opacny stav mu
uspeésného dosaZeni cile brani. K tomu, aby se lidé mohli Gspé$né realizovat, potiebuji
byt zdravi. Existuje n€kolik determinanti ovliviiujicich Zivotni spokojenost a psychickou
povazujeme jako nezbytnost v cesté za splnénim Zivotnich tuzeb a proziti spokojeného
a vyrovnaného Zivota.

D. Seedhouse (1995; in K#ivohlavy, 2001, s. 29) dale poukazuje na to, Ze lidé
rizného zaméfeni si pod pojmem zdravi predstavuji nepfitomnost nemoci, schopnost
pfijimat kazdodenni Zivotni ikoly a schopnost dobfe fungovat ve vSech socidlnich rolich.
Williams (1983; in Kiivohlavy, 2001, s. 33) piSe, ze: ,,dobré zdravi je sila zvitezit

nad nemoci, kterd cloveka momentadlné ohroZuje.
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Tato kapitola se zamérn¢ zabyva kvalitou Zzivota, a to z divodu, ze jsem
povazovala za diilezité nastinit, ze ¢lovek k tomu, aby prozil spokojeny zivot v celkové
dusevni rovnovaze, se potiebuje vyrovnat se svym zivotem, ktery mu byl dan i v ptipadé¢,
ze vyhlidky do budoucna nejsou pfilis ,,rizoveé. Vzdyt prave fyzické zdravi je soucasti
kvality zivota. Mnoho zdravych lidi se potyka s pocitem ménécennosti ¢i se nedokazou
pfijmout takovi, jaci ve skute¢nosti jsou se viim, co k nim patfi. Clovék, ktery trpi
fenylketonurii, na tom je jeSté¢ o trochu hiife. Né¢kdy to jsou pravé zvySené hodnoty
fenylalaninu v krvi, které mu nedovoluji racionaln¢ a pozitivné uvazovat. Takovy ¢lovék
ma tedy obecné sklon k negativité¢ a pesimismu. V mnoha jinych ptipadech to vSak mize
byt tim, Ze se dany jedinec nedokaze vyrovnat s udélem, ktery mu byl dan. Ve své
praktické casti budu rozebirat pravé otdzky vztahujici se ke kvalit¢ Zivota lidi
s fenylketonurii a s jejich strategiemi vyrovnani se a pfijeti diagnoézy a zvlastnosti

S ni souvisejici.

32



Il Prakticka cast
10.  Uvod do praktické ¢asti a vyty€eni cili

Praktickd Cast této prace se zabyva piipadovymi studiemi ctyf lidi trpicich
fenylketonurii. Konkrétn¢ se jedna o mnohopiipadové studie zivotniho piibéhu
(viz Miovsky, 2006, s. 95). Schwandt (2001; in Miovsky, 2006, s. 94) popisuje praveé
ptipadovou studii jako jeden z nejCastéji se objevujicich typl v ramci kvalitativniho
vyzkumu. V centru pozornosti piipadové studie stoji pfipad, jimz rozumime objekt
naseho vyzkumného zajmu.

V jednotlivych pfipadovych studiich zjist'uji, jakym zplisobem vnimaji Zivot lidé
s fenylketonurii a zda pocituji né¢jakd omezeni spojend S touto nemoci.

Nasledujicim dilezitym cilem bude zmapovat, jak se s ni kazdy z nich dokazal
vyrovnat a jak tito lidé pohlizeji na sebe sama (sebepojeti, naptiklad pocity
ménécennosti ¢i nizsiho sebevédomi).

Dalsim cilem prace je zjistit, jakym zpilisobem jim nemoc branila a brani

V normalnim prozivani Zivota a dosahovani vytycenych cilt.

10.1 Vyzkumné otazky:
VO1: Jak piijali lidé s fenylketonurii svoji diagnézu?
SVO1: Jaké strategie vyrovnani s fenylketonurii si utvofili?
VO2: Jakym zplisobem zasahuje fenylketonurie do zivota jedince?
VO3: Jaké je sebepojeti lidi s fenylketonurii?
SVO3: Trpi pocity ménecennosti ¢i niz§iho sebevédomi? Jsou samostatni?
VO4: Jak se fenylketonurie promita do vztahi s lidmi v riiznych obdobich zZivota?

VOS5: Jakym zplisobem zachazeji jedinci s fenylketonurii s Zivotnimi cili?
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10.2 Metoda sbéru dat

Na vyzkumu se podileli Ctyfti respondenti s diagnézou
fenylketonurie: Lucie, 22 let a jeji matka Hana, 53 let (Vlasim), Ondfej, 23 let a jeho
matka Daniela, 56 let (Praha), Adéla, 18 let (Praha) a Lenka, 33 let (Praha). VSichni
jmenovani jsou pacienty Ustavu dédiénych metabolickych poruch ve Vieobecné fakultni
nemocnici v Praze. Diky spolupraci s metabolickou ambulanci bylo mozné rozeslat
dopisy pacientim pfedem stanoveného véku, kteii dobrovolné poskytli odpovédi na mé
otazky. Rozeslani dopisti ptredchazelo jednak schvaleni ptrednosty a naméstkyné feditele
Vseobecné fakultni nemocnice v Praze, jednak schvéleni Etické komise. Udaje jsem
od tfi pacientli ziskavala pii osobnim setkdni formou fizeného rozhovoru a jedna
pacientka pisemné vyplnila zadané otazky (Adéla, 18 let). Dopliujici informace byly
ziskavany telefonicky ¢i emailovou korespondenci. Data byla pofizena v obdobi

od tinora do dubna 2017.
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11. Pripadova studie studentky Lucie, 22 let

Lucie se narodila v roce 1994 jako druhorozena dcera. Ma o tfindct let star$i
nevlastni sestru a o tfi roky mladSiho bratra, ktefi netrpi fenylketonurii. Paty den
po narozeni byl Lucii proveden novorozenecky screening a den poté dostala
novorozeneckou Zloutenku. Po dvanacti dnech byla matka s dcerou propusténa do domaci
péce. Ze zacatku probihalo vSechno klidn€, ovSem az do doby, kdy Lucie pfi kojeni
zmodrala a zacala se dusit. Matka s dcerou byly urychlen¢ odvezeny do nejblizsi
nemocnice, kde se 1ékati domnivali, Ze vznikla situace je projevem vdechnutého zvratku.
Po tydenni hospitalizaci, kdy vdechnuti zvratku nebylo prokazano, méla byt matka
s dcerou propusténa domi. Tésné pied odjezdem se ve dvetich objevil doktor, ktery
ve spéchu matce sdélil, Ze pokud pro né manzel uz jede, at’ rovnou pokracuji do Prahy
na Kliniku dédicnych metabolickych poruch, protoze jeji dcefi byla praveé zjisténa
vrozena vada. Pri tomto verdiktu se matce ,,zhroutil svét.«

Po pfijezdu na kliniku byla Lucii okamzité odebrana krev, kde byly zjistény
vysoké hladiny aminokyseliny fenylalaninu, coz svédc¢ilo o Spatné Cinnosti jaterniho
enzymu, ktery zpracovava bilkoviny. Matka byla srozuména, Ze se jedna o vrozenou
metabolickou poruchu - fenylketonurii, pfi jejiz 1ébé¢ je dodrzovan pfisny
nizkobilkovinny dietni reZzim. Tato porucha je vSak nevylécCitelnd. Pokud bude dieta
dodrzovana, ma dcera velkou Sanci na normalni Zivot bez vétSich zdravotnich
¢1 psychickych obtizi.
vazit a pocitat dietni stravu (hodnoty pocitany v miligramech), coZ pro ni bylo néco uplné
nového a rozhodné se nedd mluvit o tom, ze by to bylo snadné. Lucie musela byt vazena
pied kazdym jidlem a neprodlen¢ po ném, aby se ukazalo, ze davka pfijaté potravy
odpovidé davce stanovené l1€¢katrem.

V prvnich letech Zivota musela byt hladina PHE kontrolovana kazdy tyden,
coz znamenalo, Ze rodi¢e s Lucii museli dojizdét kazdy tyden do Prahy na Kliniku
dédi¢nych metabolickych poruch.

V tomto raném veéku bylo smifeni se s dietou a v§im, co s sebou fenylketonurie
ptindsi, tézké predevsim pro rodice. Lucie byla jest€¢ moc mala na to, aby si uvédomila,
ze je néco jinak. Prvni problémy pro ni vSak nastaly asi ve dvou letech Zivota. V tu chvili
si poprvé uvédomila, ze jeji jidlo se 1isi od jidla rodic¢ti a neuméla pochopit, pro¢ tomu

tak je. Vznikla situace se stala stresujici predevSim pro matku, protoze ji trapilo,
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zZe je dcera smutna z toho, ze nemuze jist to, co jedi jeji rodice a své jidlo jedla mimo
dcetin dohled.

I ptes odlisnost, ktera tkvéla v tomto véku predevsim v rozdilné strave, byla Lucie
v détstvi pomérmne sebevédomé a samostatné dité. ,, Nikdy jsem neméla problém si cokoliv
domluvit, nebala jsem se komunikace s dospelymi, byla jsem zivé a velmi optimistické
dite.” (Lucie, ustni sdéleni, 4. 4. 2017) V matetské Skole obédvala spolu se svymi
vrstevniky jidlo, které ji matka donesla pfipravené z domova, ale nepovazovala
to za problém.

Prvni problémy nastaly snastupem na zdkladni Skolu. Do Skoly si nosila
pfipravené svaciny z domova, pfi¢emz nejveétsi problém tkvél v konzistenci jejiho
nizkobilkovinného chleba. Chléb byl porovity, bily a mél typickou vini, ktera pro nékoho
mohla byt nezndma ¢i neptfijemnd, a nékteré déti si zacaly v§imat, Ze Lucie svaci néco
jiného. Zacaly ji pfipominat, Ze jeji svaciny nevypadaji zrovna vabné. A tak se spustila
lavina zpocatku nevinnych posméskl ze stran spoluzaku, které v§ak Lucie téZce snasela,
a po urité dobé se zacala stydét své svaciny pred spoluzaky vyndavat z batohu
a vyhazovala je cestou ze Skoly v lese. Posmésky zahrnovaly 1 vulgarismy (,,co to Zere§
za hnusy...“). Matka samoziejm¢ o ni¢em netuSila a svaciny ji pfipravovala dal.
Z hlediska fenylketonurie neni dobré, kdyz dité hladovi, protoZe hladina fenylalaninu
stoupa a nevratné poskozuje mozek. Také pti kontrolach hladin PHE v ordinaci se zjistilo,
ze dietni strava neni vyvaZend a matce byla kladena za vinu Spatnd pfiprava dietni stravy,
ackoliv matka o zadné dietni chyb¢ nevédéla.

Netrvalo dlouho a Lucie se doma zminila o tom, co se d&je ve Skole a Ze svafiny
neji. Bylo ji vysvétleno, Ze hladovénim si ublizuje, stoupaji hladiny a to omezuje jeji
soustfedénost a pamét’ ve Skole a stava se vice unavenou a uzkostnou.

Soucasti dietniho rezimu je 1 podavani nizkobilkovinného dietniho preparatu, jenz
kompenzuje nizky pfisun bilkovin, ktery zdravi jedinci ziskavaji z pfirozené stravy.
Preparat je sypky prasek, smés aminokyselin, znichZz je chemicky odstranéna
aminokyselina -  fenylalanin, ktery je pro fenylketonuriky ohrozujici. Podava
se rozpustény v tekutin€ a je nevabné chuti a viilné. Musi byt poddvan minimalné tikrat
denng, takze si jej Lucie musela nosit s sebou do Skoly a déti se ji smaly, ze napoj oskliveé
pachne. Matka tedy domluvila s pani ucitelkou, zda by nemohla svacit a pit preparat
Vv izolaci od déti, kterym nizkobilkovinnovy piipravek siln¢ zapachal, a posmivaly se ji.

Ucitelka jejimu ptani vyhovéla a Lucie chodila pit preparat s tfidni ucitelkou do sborovny.
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Z téchto diivoda zacala byt Lucie na zékladni Skole uzaviena a stranila se okoli.
Byla si védoma toho, Ze je svym zptisobem odlisna od spoluzakd. Uz nebyla tim ditétem,
které by si vSechno zafidilo a ni¢eho se nebalo. Naopak trpéla tizkosti a strachem, ktery
se projevoval naptiklad v situaci, kdy chybéla tiidni ucitelka a na vyuku se misto ni méla
dostavit druzinarka, kterd Lucii jednou upozornila, Zze by m¢la svacinu a dietni preparat
jist ve tfidé, coz bylo pro ni uz neptedstavitelné, jelikoz se bala posméchu déti. Od t¢ doby
z ni méla panicky strach. Problém vSak nebyl jen v druzinafce, ale strach se stupiioval
s prichodem jakékoliv zmény.

Kdyz ve druhé tiid¢ odesla Luciina tfidni ucitelka na matetskou dovolenou, Lucii
jakoby se ,,zhroutil svét™ a skoncila v pé¢i psychologa. Postupem ¢asu se situace pomalu
zacala zlepSovat. Nebylo to vSak jen diky odborné pomoci, ale také diky rodiné
a setkdvani se s détmi se stejnou poruchou v ramci Narodniho sdruZeni PKU a jinych
DMP (dédi¢nych metabolickych poruch). Jednalo se o setkani, které probihalo dvakrat
do roka v riznych koutech republiky, a Lucie si uvédomila, Ze neni sama, kdo musi zit
S témito dietnimi omezenimi. Diky tomuto sdruzeni poznala s rodi¢i nové kamarady
a zndmé, se kterymi se setkava dodnes.

Ve skole nastalo piijemné piekvapeni, ze dalsi tfidni ucitelka byla mil4, hodna
a pro tiidu predstavovala opét néco jako ,,ndhradni maminku®, a tak se Lucie této své
»fobie z nové ptichozich uditeli* pomalu zbavovala a na druhém stupni, kdy na kazdy
pfedmét méli jiného ucitele, to uz pfijimala bez vétsich problému. Také jeji prospéch
tomu odpovidal. Vzdycky patfila mezi premianty tfidy. Devatou tfidu koncila
S vyznamenanim a pfijetim na Ekonomické lyceum.

Na stfedni $kole uz nikomu nepfislo divné, Ze si Lucie s sebou nosi jiné svaciny
aVjideln¢ dostava jiné obédy, spoluzaci uz byli vyzrélej$i neZ na zékladni Skole
a dokazali pochopit, Ze kazdy ¢lovek je jedineény a mize byt né¢im zvlastni. Mrzelo ji
vSak, ze vV prvnim rocniku, kdy se tfida je$t¢ poznavala, nemohla jet se spoluzaky
na lyzaisky vycvik pravé z divodu, ze by se nemohla na horach bézné stravovat.
Na zakladni skole to nebyl takovy problém, protoZe vycvik se konal v Krkonosich, tudiz
jel s nimi Luciin otec, ktery s sebou vezl dietni potraviny a proskolil kuchare, co smi
a co naopak nesmi jist. Lyzaisky vycvik na sttedni Skole se ale konal v Italii, tudiz byla
cesta otce s potravinami nerealnd. Pro Lucii bylo tedy moZné uCastnit se pouze
jednodennich vyleti nebo vyletd, kde se da doptedu zafidit dietni stravovani. Bylo vSak

nezbytné, aby tfidni ucitel a ostatni dospély dozor byl doptedu se situaci seznamen.
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Béhem studia na stfedni Skole si Lucie zac¢ala uvédomovat, ze nedodrzovani diety
a kolisani hladin se odrazi na jeji koncentraci a vykonnosti, coz povazovala za urcité
selhani. ,, Byly chvile, kdy jsem si pripadala ve Skole nesoustredena, kapacita paméti
se snizovala, a tim slo doli i moje sebevédomi, které uz tak nebylo zrovna vysoke.*
(Lucie, ustni sdé€leni, 4. 4. 2017)

Védéla, ze kdyz obcas ,,zahiesi, nic tak strasného se nestane, ale pti CastéjSim
ochutnavani zakazanych potravin stoupaly hladiny fenylalaninu a osobni pohoda
se zhorSovala. I pres tyto piekazky vSak Lucie prochazela stfedni Skolou s vyznamenanim
a v mnohych pfedmétech i naddle patfila k premianttim.

Po ptichodu na vysokou Skolu se se svou dietou uz neschovavala, véd¢la,
ze se nani nekteti 1idé mohou divat zvlastn€ a nechapat, co obédva, ale byla zvykla
ze stiedni Skoly, Ze se lidé zeptaji, ale vic uz to nerozebiraji, zkratka vas berou takové,
jact jste. Lucie méla ovSem velké Stésti, co se tyka stravovani na vysoké skole.

V menze souhlasili s ptipravou nizkobilkovinné stravy, a tak Lucie kazdy den
muze chodit na obédy se spoluzdky. Bylo pro ni velké piekvapeni, kdyz nutricni
terapeutka uvedla, Ze v menze JihoCeské univerzity vafi nizkobilkovinnou dietu jesté

pro jednu studentku, se kterou se dosud nesetkala.

Soucasny stav

Dnes je Lucie samostatna, nepovazuje za velky problém si sama zajistit véci, které
potiebuje a nestydi se jist svoje potraviny pied cizimi lidmi. Jak sama podotyka,
dodrZovani nizkobilkovinné diety bylo vzdy tézké a je to tézké stale. Dieta a rezim s ni
spojeny s sebou piindsi obrovské sebezapieni. Na jednu stranu ji mrzi, Ze nemuze jit
s rodinou ¢i kamarady do restaurace a dat si prvni véc, na kterou ma chut’, protoze vybér
vhodného jidla je velmi sloZity a mnohdy neni v restauraci pokrm, ktery by obsahoval
malé mnoZzstvi bilkovin, tudiz mnozstvi fenylalaninu, které je jeji t€lo schopné zpracovat.
Na druhou stranu riziko, které z poruSovani diety plyne, je pro ni mnohem vétSim
»straSadkem® neZ ujedeni zakazané potraviny potéSenim. Lucie netvrdi, Ze by v dne$ni
dobé uz dietu nikdy asponi mali¢ko neporuSovala, protoZe jak sama fika: ,,Obcas je to
siln€j8i nez vy*, ale dnes si je uz pln€ védoma nasledki, které by jeji neopatrné chovani
mohlo pfinést. Tvrdi, Ze dychtivost a touha po normalnim jidle je sice obrovska,
konzumace béznych potravin pfinasi pocit volnosti a lidé si vas nemusi ,,skatulkovat*
jako né€koho, kdo se odliSuje. ,, Nakonec, kdyz ochutnate néco jiného, o cem vite, Ze to

stejné nikdy nemiiZete regulérné jist, zjistite, ze vam to stejné k nicemu nepomiiZe.
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Naopak vds to bude mrzet jesté vic. A co vic, straveni plnohodnotného zivota s moznosti
vystudovat, zalozZit rodinu a sledovat, ze vam pred ocima vyrustaji zdrave deéti,

je v porovndni s Moznosti jist bezné jidlo nevycislitelné. ““ (Lucie, Gstni sd€leni, 4. 4. 2017)

Vypovéd’ matky Hany, 53 let

., V osmém tydnu téhotenstvi jsem zacala silné krvdcet a den pred Stédrym dnem
jsem musela byt hospitalizovand po obdobi dvou mésicii. Po propusténi z nemocnice
behem mésice opét zacaly problémy s predcasnym porodem a do konce téhotenstvi jsem
byla v nemocnici. Lucie se narodila na pocatku 36. tydne. Ctrndcty den po porodu jsme
byly s dcerou propusteny do domaci péce. Zpozdény navrat z nemocnice byl z ditvodu
neustupujici novorozenecké zloutenky.

Po tridennim pobytu doma dostala Lucie silné kiece a zmodrala. Nasledoval
rychly prevoz do nemocnice, kde vsak zpocatku nebylo zZdadné podezreni na vdzné
onemocnéni. V den propousténi prisia zprava z Kliniky z Prahy, zZe krevni testy prokazaly,
Ze dcera trpi vrozenou vadou. Byly jsme prevezeny na kliniku do Prahy, kde jsem
se dozvidala na zdkladé riiznych vysetieni, ¢im dcera trpi a jakd je prognoza. Po tiech
tydnech hospitalizace, kdy jsem se musela sezndamit s pripravou, pocitanim, vazZenim
dietni stravy a instruktdaze odbéru krve z prstu, jsme byly propustény domii.

Nastalo slozité obdobi, kdy jsem se ucila pripravovat narocnou rezim a stravu
a pecovat o dité s dédicnou metabolickou poruchou. Kazdy tyden jsme byly kontrolovany
vV metabolickém centru, zda jsou krevni vySetieni v poradku. Kazda infekce, i napriklad
prorezavani zoubku, znamenalo dalsi upravu dietniho reZimu, nabirani krve, navstévy
na klinice a obavy, zda dalsi vysledky budou v pordadku. Kdyby to tak nebylo, mohla
by se nendvratné poskodit centralni nervovd soustava.
se objevily psychické probléemy spojené s neschopnosti polykani a prijimani potravy,
odmitani potravy. Nasledovaly navstéevy ORL, kde byl vyloucen organicky nalez, a Lucie
byla doporucena k psychologovi, zZe se jedna o psychickou poruchu spojenou
S posmivanim se spoluzakii z ditvodu odlisné stravy. Tato situace trvala vice nez piil roku

a Lucie rapidné ubyvala na vaze. Navstevami psychologa se pomalu problémy vytratily.
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Celé obdobi dcerina detstvi a dospivani bylo narocné. Od pocatecni faze Soku
pri zjisténi diagnozy ndsledovalo obviniovani sebe samotné, otazky, proc¢ se to stalo
zrovna nam, jake bude mit Lucie vyhledy do budoucna, az k postupnému smirovani
se s realitou, naslednému vyhledavani informaci a v neposledni rFadé vyménovani
zkuSenosti a receptit s rodici stejné postizenych deéti. S postupujicim casem jsem
si uvédomila, zZe s takovymto postizenim se nechd zit témer plnohodnotny Zivot. *

(Hana, ustni sdéleni, 4. 4. 2017)
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12. Pripadova studie studenta Ondreje, 23 let

Ondfej se narodil v roce 1993 v Praze v Kr¢i. Mé o rok mladsi sestru, kterd netrpi
fenylketonurii. Z mat¢ina povidani si vybavuje, ze tc¢hotenstvi probihalo bez vétsich
komplikaci. Ty pfinesl az porod samotny. Ondiej se v porodnich cestach zdrzel o néco
déle, nez bylo zadouci a vysledkem bylo, ze po narozeni nedychal. Navic mu musela byt
zlomena kli¢ni kost, aby se dostal ven. Ondfejovi byla fenylketonurie diagnostikovana
pti novorozeneckém screeningu a hned v den propusténi ho s matkou pfijali na lazkové
oddéleni VSeobecné fakultni nemocnice v Praze.

Kdyz rodice zjistili, Ze jejich syn trpi fenylketonurii, jejich Zivot se zménil. Neméli
tuseni, co to fenylketonurie je a co S sebou pfinasi. V prvnich chvilich se objevovala
panika a strach a v hlavé jim vyvstavala otazka, jestli to viibec budou zvladat. Védéli,
ze pti nedodrzovani diety mize stav syna dospét aZz k mentélni retardaci. Na druhou
stranu tu vSak byla nadéje, Ze pii peclivém dodrzovani dietniho reZimu ma dité Sanci
na normalni psychicky i fyzicky vyvoj a proziti plnohodnotného Zivota.

Po vysvétleni, co tato metabolicka porucha obnasi a jak se s ni vyporadat dale, dal
lékat matce pro Ondfeje ihned specialni nizkobilkovinné mléko, které mohla v malych
davkach kombinovat s mlékem matetskym. To vSak vyzadovalo disledné odmétovani,
kolik matefského mléka miize Ondfej vypit, a nasledné vazeni, zda nevypil vice, nez mél.
Po ¢trnacti dnech byli propusténi z nemocnice domd.

Ondfej uz od pocatku dobte jedl, ale mél problémy s usindnim a Spatné snasel
jakékoliv zmény denniho reZzimu. Matka se hned po Ondfejoveé narozeni musela naucit
vafit a pocitat dietni stravu, coZ bylo samo o sobé velmi naroc¢né, ale snaZila se vSe
striktn€ dodrzovat. OvSem védomi, ze Ondiej nikdy nebude moci ochutnat to, co bézné
jedi jeho kamaradi a spoluzaci, bylo pro ni velmi frustrujici. Ondfej byl vSak velmi
ukaznéné dité, matka ho naucila, Ze co neochutnd, po tom se mu nebude nikdy styskat,
peclivé dodrzoval. Ondiej od zac¢atku dobfe snasel 1 aminokyselinovy preparat a v tomto
sméru tedy nebyly zadné vétsi komplikace.

Pfi nastupu do matefské Skoly museli rodice ihned informovat ucitelky, Ze Ondre;
ma specialni dietu, a vysvétlit jim, Ze potfebuje neustaly dohled, aby si od kamaradi
nevzal jidlo, které nesmi. Nasledn¢ bylo vSe vysvétleno kuchatkdm, co chlapec muze,
a co ne, ave spolupraci s rodi¢i pfipravovaly kucharky Ondiejovi jidlo. Diky pfistupu

rodi¢li byl Ondiej zvykly na to, Ze jeho jidlo se 1lisi od pokrml ostatnich a pfijimal
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to state¢né. Nastaly chvile, kdy svaciny spoluzakt vypadaly vabng&ji a rad by si to s nimi
vymeénil, ale nejen, ze ho ucitelky hlidaly, i on sam védél, ze dietu nesmi porusit. V této
dob¢ byly déti okolo n¢j jest¢ pomérné malé a neuvédomovaly si, ze by u Ondieje bylo

To se nezménilo ani po prichodu na zakladni skolu. ,, Rodice se domluvili 1 se
Skolni jidelnou a kucharky jim posilaly jidelnicek na nadchazejici tyden, kde matka
vyznacila, co mizu snist a to mi nasledné podavaly. Pokud jidelnicek Zadné takoveé jidlo
neobsahoval, nosil jsem si jidlo z domova. “ (Ondfej, ustni sdéleni, 24. 2. 2017)

Co se tyka skolniho kolektivu, mé&l Ondfej to ,,S$tésti”, ze ho déti okolo néj
pfijimaly takového, jaky je, a naStésti nikdy nepoznal posmésky ze stran spoluzéki.
Nestavalo se, Ze by se nékdo podivoval jeho sva¢indm nebo ob&diim a nemél problém ani
S ptipravou nizkobilkovinného preparatu, ktery si odméfil do sackl a poledni davku,
kterou musel ve skole vypit, si ptipravoval na toaletach, coz zabralo pomérné kratky cas
a nikomu tudiz nepfislo nic divné.

Vzpomina si, Ze mu bylo nepiijemné, kdyZ v ordinacich riznych lékait musel
neustale odpovidat na otazky spojené s fenylketonurii. Postupem ¢asu se naucil odpovédi,
které pak na vSech navstévach prevypravél jako basnicku. Pozdéji pochopil, Zze nema cenu
se s tim stresovat a vykladat lidem, co smi jist a co ne, protoze lidé, ktefi do toho nejsou
zasvéceni, to stejné nepochopi a pii nejblizsi piileZitosti se zeptaji zase. To samé
»aplikoval* i ve §kole na své kamarady a spoluzaky, protoZze bylo zfejmé, Ze déti mladsiho
Skolniho véku nemohou pochopit tézkosti, které s sebou nemoc pfinasi, protoze ani on
sam duvod dodrzovani diety jesté zcela nechapal.

Ondfej se se svym omezenim vyrovnal, za coz podle svych slov hodn€ vdéci svym
rodicim, ktefi mu vstépovali, co vSechno se muize stat, pokud si nebude davat pozor
a bude jist potraviny, které jsou pro jeho télo toxické. , Zpocdtku bylo velmi tézké
pochopit, ze dietu nedrzim kviili tomu, abych udélal radost rodiciim, ale Ze tim vlastné
pomaham sam sobé, abych mohl prozit kvalitni Zivot a neodliSovat se od svych
vrstevnikii. *“ (Ondrej, ustni sdéleni, 24. 2. 2017)

Ondfej sam tvrdi, Ze dodrzovani naroéného dietniho rezimu je zna¢né omezujici,
at uz se jednd o moznost vycestovat nékam na del$i ¢as, nebo jen bézné posezeni
Vv restauraci s prateli. A to nejen pro ného samotného, ale stejné tak i pro lidi, ktefi s nim,

at’ uz na obé&d, nebo na vecefi do restaurace vyrazi.
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Problém tkvi v tom, ze si nemlize dat prvni jidlo, na které by mél chut’ jako vétSina
jeho kamaradi, ale po ptichodu do dané restaurace nasleduje zdlouhavy a peclivy vybér
jidla, které by pro jeho dietu bylo ptijatelné. Bohuzel se Casto stava, ze se v jidelnim listku
takov¢ jidlo ani nenajde, takze cela skupina lidi musi restauraci opustit, nevzdavat nad¢ji

a hledat dal.

Soucasny stav

Ondfej dnes studuje na Univerzit¢ Karlové, netrpi uzkostmi ani pocity
ménccennosti. Pfiznava, ze v obdobi zékladni Skoly obcas trpél niz§im sebevédomim,
které ovSem nemélo spojitost s fenylketonurii. Dnes uz s tim problémy nema a se svou
diagnézou se vyrovnal ,,bez boje*, zkratka realitu pfijal takovou, jaka opravdu je. | pravé
diky vychové, ktera se mu dostavala, se nauéil ptijimat sam sebe se v§im, co k nému patii,
a i kdyz to nebylo vzdycky jednoduché, naucil se zaméfovat na ty veselé stranky Zivota
a negativni aspekty vytésiiovat. Je samostatny, dokaze si zatidit vSe, co ke svému zivotu
potfebuje a za svou dietu se nestydi. V dneSni dobé, kdy véda a medicina znacné
pokro€ily, uz neni podminkou pfipravovat si pfed ostatnimi nevabné¢ pachnouci
aminokyselinovy preparat. Je to jednodussi v tom sméru, ze existuji prasky, které se lehce
zapiji, a nikdo nic nepozna. V dneSnim svété uz neni nic udivujiciho ani zvlaStniho
na skutecnosti, ze se najdou 1 lidé odliSujici se svym jidelnickem, ktery nezahrnuje maso
a sklada se prevazné ze zeleniny.

Ackoliv by se mohlo zdat, ze fenylketonurie s sebou piinasi pouze sama ptikofi,
prece jen tady jedna svétla stranka je. Je to praveé vypéstovani pevné ville, ktera mnohym
lidem chybi, ale €lovek s fenylketonurii by se bez ni neobesel. ,, Diky dieté jsem se stal
zodpovednym a naucil se veci nebrat na lehkou vahu, protozZe si jsem védom toho,
ze | nékolik, na prvni pohled nevyznamnych preslapu, miize od zakladu zménit muyj zivot.

(Ondfej, Gstni sdéleni, 24. 2. 2017)

Vypovéd’ matky Daniely, 56 let

,, Te¢hotenstvi probihalo bez problémii. Netrpéla jsem rannimi nevolnostmi
a po celou dobu normalné chodila do prace. Jediny ,, zadrhel “ prisel na konci téhotenstvi,
kdy jsem dostala téhotenskou cukrovku.

Porod byl velmi narocny. Prvni bolesti jsem zacala mit 3. 6. ve 21 hodin a druhy
den mezi 7. a 8. hodinou ranni se Ondra narodil. Dodnes si pamatuji to nekonecné cekani

na sdale. Poté, co mé pripojili na monitor, jsem musela dlouho v bolestech lezet a nikdo
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se o mé prilis nezajimal. Navic vedle lezela pani, ktera zacala rodit o chvili driv, takze
kdyz to prislo i na mé, nebyl zrovna zadny doktor volny.

Porod byl pro mé velmi traumatizujici zazitek, protoze Ondrovi musela byt
zlomena klicni kost, aby se viibec dostal ven. Kviili zdrzeni se v porodnich cestach
PO narozeni Ondra nedychal. Na tento zazitek asi nikdy nezapomenu.

Fenylketonurie byla Ondrovi diagnostikovana jesté v porodnici  diky
novorozeneckému screeningu. Priznaky nebyly patrné, ihned nam dali nizkobilkovinné
mléko, které jsem stiidala s kojenim. V nemocnici jsme Stravili celych 14 dni,
coz Si dodnes velmi zivé pamatuji. VSude okolo lezely deti riizného véku, bez vyjimky tézce
mentdlné i télesné postizené. To vam v takovou tézkou chvili rozhodné neprida.
Navic pristup sester nebyl zrovna profesiondlni, projevy empatie a laskavosti jim zcela
schazely.

Ondra od zacdtku dobre snasel aminokyselinovy preparat a pomérné rychle
si zvykl i na odlisnou stravu. Ve Skole nam vychazeli vstric a po mé kontrole Ondrovi
podavali jidlo, které jsme vybrali z jidelnicku. Déti ho braly takového, jaky je, a nikdy
S tim nemély problém. Na Skoly v prirode ani tabory ale jezdit nechtél. Necitil se tam
dobre.

Kdyz jsme si z ust doktora metabolické ambulance vyslechli tvrdy verdikt, neméli
Jjsme predstavu, co fenylketonurie je, ani co obnasi. OkamZzité nastoupila panika a strach,
nevedeli jsme, jestli to vitbec budeme zvladat. Dnes ale mdame zdravého syna, ktery
se se svoji nemoci dokazal perfektne vyrovnat a Zije Stastny a plnohodnotny Zivot.

(Daniela, ustni sdéleni, 15. 3. 2017)
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13. Pripadova studie studentky Adély, 18 let

Adéla se narodila vroce 1998 v Praze v motolské nemocnici. Té&hotenstvi
probihalo bez vétSich komplikaci, ale na svét pfisla o mésic diive. Fenylketonurie byla
Adéle diagnostikovana 10. den po porodu diky novorozeneckému screeningu a ihned byla
s matkou pfevezena do VSeobecné fakultni nemocnice na Karlové, kde byla svéfena
do péce odbornikd.

Stanovend diagndza znamenala pro rodic¢e velkou ,,rdnu®. Zacatky pro né byly
velmi naro¢né, protoze netusili, co tato nemoc v zédkladu znamena a hrozici mentalni
retardace pfedstavovala obrovsky Sok. Na strach a vycitky vSak nebyl ¢as. Rodice
se museli rychle vyrovnat s tim, co osud pfinesl, a nezbyvalo, nez se naucit pfipravovat
slozitou dietu a véfit v lepsi zitiky. Dopiedu je ovSem hnala nadéje, ze pii peclivém
dodrzovani dietniho reZimu bude jejich dcera normalné prospivat a kromé odlisné dietni
stravy se od ostatnich nebude ni¢im vymykat.

Adéla byla zpocatku pohybove opozdéna, chodit zacala az mezi 15. a 16. mésicem
zivota. Ve vSech ostatnich smérech se ale vyvijela dobfe a nejspis i diky rodic¢im
se od raného véku se svou nemoci vyrovnavala state¢né.

KdyZ nastoupila do matefské skoly, matka ji nosila do kuchyné jidlo, které rano
pfipravila, a kuchatky souhlasily, ze ho Adéle budou k ob&du ohfivat. I na svaciny
si nosila svoje pecivo, které ji kuchatky piipravily. Se tfidnim kolektivem nikdy Zadné
problémy nebyly. Déti se ji nevysmivaly, ze s nimi u stolu obédva jiné jidlo a nikdy se ani
moc nevyptavaly. Byly totiz jesté ve veku, kdy barva Satl panenky nebo znacka auticka,
se kterym si hraji, je zajima mnohem vic a takovéto véci pfili§ nefesily.

Situace se nezménila ani na zakladni Skole. ,, Samoziejmé se vyskytly déti, které
se mé zeptaly, pro¢ svacim jiny chleba nebo proc pri obédech nejim maso jako ostatni
spoluzaci, ale nikdy tyto dotazy neprekrocily meze slusnosti a neméla jsem problém
na né odpovidat. “ (Adéla, ustni sdéleni, 3. 4. 2017)

Jak sama konstatuje, dotazy byly pomérné Casté a ptichdzely ze vSech stran,
protoze vzdycky se najde nékdo, koho jiny zplisob stravovani prekvapi, at’ uz z fad zak,

¢i uciteld, takze se na n¢ za ta 1éta uz naucila univerzalné odpovidat.
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Soucasny stav

I ptes kladny ptistup okoli Adéla trpi nizSim sebevédomim. Z ¢ésti za to vini prave
fenylketonurii. ,,Svym prospéchem se sice nijak neodlisuji od svych vrstevnikii,
na gymndziu velmi dobre prospivam, ale i tak se mi obcas V hlave objevuji otazky,
zda je se mnou opravdu vSechno v porddku, jestli lékari néco nezanedbali nebo
neprehlédli. “ (Adéla, ustni sdéleni, 3. 4. 2017)

Sama si je védoma toho, Ze jsou takovéto myslenky absurdni a ze pokud by néco
Spatn¢ bylo, rozhodné¢ by se to uz projevilo, ale pokud clovéka néco takového
,hahlodava“, je té¢zké se ze spart téchto myslenek dostat. Pravé z tohoto divodu trpi
ptiliSnym podcenovanim se, stydlivosti a strachem mluvit pied vice lidmi.

Na druhou stranu Adéla dietu bere jako soucast sebe samé. Nikdy nepiisel
moment uvédomeéni si, zZe je néco zdsadné jinak, za coz vdéci predev§im svym rodicim,
kteti se snazili, aby pochopila, ze ani jiny zpusob stravovani neznamena odliSnost
od svych vrstevniki. A to se jim povedlo. Adéla dnes rozdil mezi sebou a svymi
vrstevniky téméf nepocituje. Jedina odliSnost spociva v jidelnicku, ktery ale ptili§ nefesi.
Dodrzovani nizkobilkovinné diety pro ni nevyzaduje zadné sebezapieni.
Tvrdi, zZe fenylketonurie rozhodné ani neni ptekazkou, ktera by ji branila v dosahovani
vytycenych cilti nebo néjak razantnéji ovliviiovala jeji zivot. Bydli u rodi¢t a v ostatnich
aspektech Zivota se povazuje za pomérné samostatnou.

V Adéliné ptipadé fenylketonurie rozhodné nemé vliv na kvalitu Zivota, neciti,
ze by kvili ni byla n¢jak zdsadné omezovana. Jednu vyhradu vSak ma. Cestovani patii
mezi zajmy mnoha lidi a pro ¢lovéka s fenylketonurii je obtiZné si spontanné sbalit batoh
a n€kam vycestovat. Vzdycky s sebou musi vézt navic zavazadlo s nizkobilkovinnymi
potravinami, které na dovolené nesezene. To samé plati i o letnich tdborech a $kolach
v piirodé. Kdyz se Skolou nékam vycestovali, vZdycky musela mit s sebou pfipravené
dietni potraviny, ze kterych ji kuchati bud’ néco uvafrili, nebo si dokonce musela vozit
jidlo pfipravené od matky, které ji na mist¢ ohtali.

., pres neprijemnosti spojené s cestovanim nebo obycejnymi skolnimi vylety vSak
fenylketonurii hodnotim pomérné kladné, protoze jediné, S c¢im jsem Se v souvislosti
S ni musela vyrovnat, byl jiny stravovaci rezim spojeny s prevazné zeleninovou stravou,
coz nepovazuji za velkou prekadzku. © (Adéla, Gstni sdéleni, 3. 4. 2017)

Je si védoma toho, ze to byla pravé vcasna diagnostika fenylketonurie a velké
odhodlani matky, ktera se naucila dietni stravu pfipravovat a od zacatku ji vedla

Kk pozitivnimu nahlizeni na tuto skute¢nost, coz nasmérovalo jeji pohled na véc
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pozitivhim smérem. Ve skutecnosti totiz neni dulezité, jestli vim v restauraci pfinesou na
talifi obrovsky steak s hranolky nebo zeleninovy salat. O tom pfece zivot neni. Vyhodu
pocituje i v tom, Ze V oblasti gastronomie se nepovazuje za zadného ,,gurmana‘ a jidlo
poklada pouze za jednu z nezbytnych lidskych potieb nutnych k pteziti, nebere ho jako
potéSeni a dnes uz vi, Ze i s omezenym jidelnickem se d& prozit kvalitni Zivot.
Je si védoma, Ze si tenhle postoj k jidlu vybudovala mozna prave kviili fenylketonurii a je

za to vlastné i rada, protoze pro ni znamena strategii vyrovnani se se svym osudem.
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14. Pripadova studie Lenky, 33 let

Lenka se narodila v roce 1983 v Praze a fenylketonurie ji byla diagnostikovana
ve 14 dnech. V osmdesatych letech dieta jesté nebyla povazovana za celozivotni trend
jako je tomu dnes a ani 1ékaii si nebyli stoprocentné jisti, jakym smérem se bude 1écba
vyvijet. Davali tedy rodi¢iim nad¢ji, ze 1 pies to, ze Lenka bude muset celé détstvi
a obdobi dospivani drzet piisnou nizkobilkovinnou dietu, v dospélosti bude moci piejit
nanormalni stravu, protoze mozek je zcela vyvinut a nehrozi zadné poskozeni.
Rodic¢tm nezbyvalo nez tento fakt pfijmout a postupné se s nim vyrovnat. Naucit se vafit
specialni a pracnd nizkobilkovinna jidla, pocitat dietu a vSechno odvazovat bylo
pro matku zpocatku tézké, netrvalo vSak dlouho a vSe uz pak dé¢lala automaticky.

Kdyz Lenka nastoupila do skoly, matka po Skolnikovi posilala do jidelny obédy,
které ji tam kuchaiky ohfivaly. Setkala se s netaktnimi komentaii spoluzaki, ktefi jeji
bily chleba casto nazyvali ,,knedlikem®, ale zvladla se s tim vyrovnat bez problémd.
Rodice se ji od détstvi snazili vStépovat, ze jina strava z ni nedé€la odlisného ¢loveka
a Lenka to tak brala. Co se uceni tyka, méla Lenka vzdycky problém s ¢eStinou, hlavné
¢teni ji trvalo déle a neméla rada psani diktatl, trpi totiz dyslexii. Ma potiebu fadu
a systematic¢nosti v uceni a to se prenasi i do béZzného Zivota, coZz povazuje za ,,vedlejsi
ucinek fenylketonurie. ,, Nestava se casto, ze bych méla zvysenou hladinu PHE, protoze
se dietu snazim striktné dodrzovat. Kdyz se ale tak stane, napriklad vlivem nachlazeni,
pocituji unavu, tres, mensi schopnost koncentrace a zhorSeni paméti. Kdyz nepiju
aminokyselinovy preparat, pozoruji na sobé zpomalené reakce. “ (Lenka, Ustni sdéleni,
27.2.2017)

Ani tyto komplikace ji vSak nezabranily vystudovat Vyssi odbornou skolu
hereckou a dnes pokracuje v bakalaiském studiu na Vysoké skole ekonomické.

Lenka trpi niz§im sebevédomim a v oblasti navazovani vztahli s opaénym
pohlavim si moc nevéfi, coz trochu dava za vinu prave fenylketonurii. Nikdy kvili ni ale
netrpéla depresemi a ,,neszirala® ji izkost. Vadi ji, ze musi pit aminokyselinovy preparat,
veskeré jidlo odvazovat a nemuze jit do restaurace, ktera se ji zalibi, protoze ne vzdy
najde v jidelnim listku odpovidajici pokrm, ktery by néjak neporusil jeji dietni stravovaci
rezim. Za omezeni poklada i fakt, Ze kazdy pobyt mimo domov vyZaduje mit piedem
zjisténé informace, zda se v okoli d4 sehnat néco, co by Lenka mohla snist, a v kazdém
piipadé€ s sebou musi vézt dal§i zavazadlo obsahujici nizkobilkovinné potraviny nebo

jidlo ptedpfipravené z domova, coz je zna¢né nepohodiné.
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Soucasny stav

Lenka 1 nadale trpi pocity nizS§iho sebevédomi, ve svém zivoté se ale citi
samostatnd. Organizuje razné né¢kolikadenni vylety a hory pro vétsi pocet lidi. Kamaradi
a znami ji berou takovou, jaka je, a nemaji problém s Lencinou rozdilnou stravou. Jediny
problém, ktery v tomto sméru zaznamenala, byl v partnerskych vztazich, kdy rodice
partnera nepfijimali ptili§ dobfe, Ze Lenka trpi fenylketonurii. Pry ze strachu, aby se dité
nenarodilo nemocné.

,Jsem si védoma, Ze pokud mé fenylketonurie opravdu VvV nécem ovliviuje,
tak je to pripadné materstvi, kdy je od budouci matky vyzadovano velké sebezapreni,
protoze musi drzet nejprisnejsi formu nizkobilkovinné diety, aby se dité v téle matky
spravné vyvijelo. “ (Lenka, Gstni sd€leni, 27. 2. 2017)

Na to je vSak pfipravena a véfi, ze to ,,hravé*“ zvladne. Je ambicidzni typ ¢lovéka,
ktery si jde za svymi cili. Tvrdi, Ze pravé fenylketonurie ji k této vlastnosti dopomohla.

I pres nékteré vyse zminéné komplikace se s dietou vyrovnala bravurné. Ackoliv
s sebou fenylketonurie pfindS$i mnohd tuskali a omezeni, je tfeba se na ni umét divat
i z pozitivniho hlediska. Podle Lenky je to pravé zdravy Zivotni styl, ktery spociva
predevsim v lehké a zdravé stravé, co ji pomaha fenylketonurii hodnotit kladné a hledat
nani i svétlé stranky. Clovék s metabolickou poruchou je navic pod neustalym lékatskym
dohledem, coz dopomahd k v€asnému objeveni pfipadnych zdravotnich problému
¢i nemoci.

Lenka dnes neporusuje dietu skoro viibec. Bere ji jako soucast sebe samotné,
stejné jako jeji rodina a pratelé. Na otdzku, zda by byla ochotna po tfiatficeti letech
vymeénit svilj dosavadni zplisob Zivota za novy, kdyby se naplnil pfedpoklad Iékatt
a nad¢je, kterou ji davali v détstvi, Ze mé moznost se vzdat diety a jist normalné, odpovida
kladné. Kdyby takova Sance byla, okamZité by ji brala, uz jen z diivodu, Ze by se snizily
naklady na stravu a vSechno by se uleh¢ilo. Na druhou stranu ale tvrdi, ze je svym

zpusobem vlastn¢ spokojena a dokdze byt St’astna s tim, co ji zivot dal.
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15.  Shrnuti vyzkumu

Z ptipadovych studii je patrné, ze vSem Ctyfem respondentiim, kteti se ucastnili
vyzkumu, byla fenylketonurie diagnostikovana diky novorozeneckému screeningu
n€kolik dni po narozeni. Prave tato v€asna diagnoza je zachranila od zpomaleného vyvoje
anasledné mentalni retardace. Tito dotazovani respondenti se shoduji, ze pro jejich rodinu
nastaly po ,,vyiceni“ diagnézy velmi tézké chvile, protoze si neumcéli predstavit,
jak to s jejich détmi bude dal, v hlavé jim vyvstavaly otazky typu: ,,Pro¢ zrovna my?
Kde se stala chyba?“ Nejprve stim ,bojovali“ a nakonec se stim dokazali smifit
a vyrovnat.

Jednou ze zkoumanych otdzek bylo zjistit, jak respondenti s fenylketonurii piijali
svou diagnozu a jaké strategie vyrovnani se s ni zvolili. Ondiej, Adéla i Lenka se shoduji,
ze ackoliv s sebou zivot s touto metabolickou poruchou pifinasi vétsi ¢i mensi omezeni,
kvalitu zivota jako takovou neovlivituje. Kromé moznosti snist kdykoliv na co maji chut,
jim fenylketonurie v ni¢em jiném vlastné nebrani. Lucie tvrdi, Zze i kdyz to ne vZdy bylo
zrovna jednoduché, ¢as ,,otupi vSechny rany*, clovék se nakonec pfijme takovy, jaky je,
a nauci se stim zit zivot, ktery je ve vysledku stejné Stastny jako zivot zdravych
vrstevnikd. Nebylo tedy nijak tézké se s touto diagndzou vyrovnat.

Na otazky, jakym zpisobem zasahuje fenylketonurie do Zivota jedince, a jak
se promita ve vztahu s jinymi lidmi v rtiznych obdobich Zivota, se jejich odpovédi rizni.
Ondfej ani Adéla se za své jidlo nikdy nestydéli, tfidni kolektiv je vzdycky piijimal
a nesetkali se s posmé&ky od spoluzak. Kromé toho, ze nemohou snist vSechno,
co by chtéli, fenylketonurie nijak zasadné do jejich zivota nezasahuje. Lenka ve Skole
musela celit n€kolika netaktnim poznamkam ze strany vrstevnikd, ale vzdycky védéla,
7ze odlisnd strava neni nic Spatného a ned€lala si ztoho ,tézkou hlavu.”
Fenylketonurii bere jako svou soucast a nevidi vtom VéEtsi problém, da se fici,
ze Si ,,zvykla na realitu.“ Lucie rovnéz zazila nékolik ,,utokd* na svoji osobu od déti,
které nedokazaly pfijmout, Ze jind strava neznamend odliSujiciho se ¢lovéka, s ¢imz se
Lucie velmi té¢Zko vyrovnavala. Postupem Casu vSak nardzky na jeji jidlo odeznély a dnes
uz je s fenylketonurii vyrovnana.

Dalsi zkoumana otdzka se tykala sebepojeti, zda respondenti trpi nizSim
sebevédomim a pocitem ménécennosti. Déle jsem se snazila zjistit, jestli jsou respondenti

ve svém zivoté samostatni. Pocit ménécennosti neproziva zadny z dotazovanych. Lucie,
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Adéla iLenka pfiznavaji, ze trpi niz§im sebevédomim, coz podle nich s velkou
pravdépodobnosti mlize byt spojeno S fenylketonurii. Na druhou stranu ale Lenka nema
problém organizovat vylet ani pro vétsi skupiny lidi, sama o sebe se tedy dokaze postarat
bez potizi. Lucie i Adéla se o sebe rovnéz dovedou postarat, nemaji problém si cokoliv
vyfidit a pocitem nesamostatnosti rozhodné¢ netrpi. Ondfej zminil, Ze niz§im
naopak tvrdi, Ze to byla pravé fenylketonurie a nutnost dokéazat si sam na vyletech nebo
ve Skole =zafidit v jidelné piipravu nizkobilkovinnych pokrmiti, co ho naucilo
samostatnosti.

Posledni otazka se tykala vytyCeni cilii a schopnosti si za nimi jit. A¢koliv to ne
vzdy bylo jednoduché, dnes jsou s jinakosti svého zivotniho stylu vSichni respondenti
vyrovnani, v Zivot€ se snaZi jit si za svym a podle jejich vypovédi se jim to snad i dafi.

Tito ¢tyfi respondenti se shodli, Ze za nejvétsi problém v disledku fenylketonurie
povazuji pravé fakt, Ze nemohou jit do restaurace a vybrat Si z jidelni¢ku jidlo, které
by se jim libilo. VétSinou totiz musi restauraci opustit a vydat se do jiné, protoze ne kazdy
jidelni listek obsahuje jidlo, které by pro jejich nizkobilkovinnou dietu bylo ptijatelné.
Dale se shoduji, Ze vycestovani na delSi dobu obnasi nejen velké ptipravy potravin, které
s sebou musi veézt, ale také ptfedchozi domluvu s kuchyni, zda je mozné jim z dodanych
potravin néco uvafit. S fenylketonurii jako takovou se vyrovnali a za ptekdzku v Zivoté ji

nepovazuji.
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16. Diskuze

Hlavnim cilem prace bylo zjistit, jaké ma fenylketonurie dopady na lidskou
psychiku, jak se s ni dotazovanym respondentim zilo v riiznych zivotnich obdobich,
jakym zptsobem se oni a jejich rodi¢e vyrovnavali s diagnozou, jaké maji sebepojeti
a vztahy s druhymi lidmi a jaké jsou jejich zivotni cile.

Toto téma je mi velmi blizké a vybrala jsem si ho z diivodu, Ze jsem chtéla zjistit,
jak tito lidé prozivaji sviij zivot a zda pocituji n¢jaké psychické problémy. Z divodu
nutnych souhlasii naméstkyné feditele a ptednosty VSeobecné fakultni nemocnice
v Praze, kde se respondenti 1é¢i a také nutnosti souhlasu Etické komise, aby bylo vibec
mozné rozeslat dopisy, kde jsem zéadala respondenty o spolupraci, bylo velmi tézké
se k témto lidem dostat. Bylo odeslano 12 dopist a odpoveédé€li 4 pacienti. Mnou vybrany
okruh pacientt s fenylketonurii byl od 17 do 35 let, kdy kazdému z nich uz byl proveden
novorozenecky screening, ktery se novorozencim déla od roku 1975. Bylo tudiz
pravdépodobné, ze vSem z nich byla fenylketonurie ,,podchycena® vcas a nasledné
nastolena pfisna 1écba dietou ihned po narozeni.

KdyZ jsem nesla do metabolické ambulance dopisy k rozeslani, bylo zfejmé,
ze pokud se nékdo ozve, budou to lidé, ktefi fenylketonurii dobie snasi, naudili se s ni bez
problému zit a neberou ji jako nepfekonatelnou prekazku, ktera by stala v jejich Zivoté.
Domnivam se, Ze ti pacienti, ktefi se neozvali, mohou trpét problémy, se kterymi
se svétovat nechtéji.

Zvolila jsem kvalitativni design - mnohopiipadové studie, a to z toho divodu,
ze si myslim, ze pfipadova studie je poutavy piibéh, ktery mize do detaild nastinit, jaky
zivot respondenti ziji, a i laik, ktery fenylketonurii vilbec nezna (a takovych je v nasi
populaci velmi mnoho, protoze fenylketonurie neni mezi béznou populaci pfili§ znama),
si snadno udéla predstavu, co Zivot s touto metabolickou poruchou obnasi.

Na konec mohu fict, Ze jsem byla spokojend s formou fizené¢ho rozhovoru a vSemi
odpovéd'mi, které mi respondenti dali. Mluvili bez ostychani, neméli problém se mnou
sdilet své pocity a zazitky, odpovédéli zkratka na vSechny otazky, které jsem jim poloZila,

za coz jsem jim moc vdécna a velmi je za to obdivuji.
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Z.avér

Cilem této bakalarské prace bylo nastinit, co znamena pojem fenylketonurie, ktery
Siroké vetejnosti neni piili§ znam, a ptiblizit, jaka tskali s sebou tato metabolické porucha
pfinasi ve spojitosti s psychickymi problémy, kvalitou zivota, potizemi v oblasti
vzdélavani a interakci s prostfedim. Myslim si, ze pravé pedagogové by méli byt
obeznameni s touto problematikou, protoze pravdépodobnost, ze se v rdmci své profese
potkaji s détmi s metabolickou poruchou fenylketonurie, je pii prevalenci
1:10 000 realna.

Jak uz jsem zminila, fenylketonurie se ve vétSi mife jeSté ,,nevepsala“
do povédomi S$iroké vefejnosti. V dneSni dobé jesté stale vétSina lidi nevi,
co fenylketonurie znamend, ackoliv se jednd o nejrozsifenéj$i dédicnou metabolickou
poruchu, pficemz piiblizné¢ kazdy 40.c¢lovék je prenaSeCem mutace genu
pro fenylketonurii a pfi vySe zminéné prevalenci je to piiblizné jeden ¢lovek z 10 000 lidi,
kdo fenylketonurii trpi.

Fenylketonurie sama o sobé neznamena jen odliSny jidelnicek, ktery se sklada
prevazné ze zeleninovych pokrmu, dietnich potravin s nizkym obsahem bilkovin
a aminokyselinového preparatu. Vyzaduje pfedevSim obrovské odhodlani a mnoho sil
ze strany rodicu, kteti se dozveédéli, ze jejich dité se narodilo s diagn6zou fenylketonurie.
Zacatky byvaji velmi tézké a také smifeni s takovouto realitou byva vzdycky nesmirné
obtizné. Jen té¢Zko se déa vZzit do situace rodi¢l, ktefi si timto museli projit. Vzdyt’ snem
kazdého rodice je mit zdravé dit€ s moznosti prozit kvalitni a Stastny Zivot.

Zivot s fenylketonurii rozhodné pfinasi mnoha tskali jak rodi¢im jedince,
tak ptedevsim jedinci samotnému, ale na druhou stranu to nejsou jen negativni aspekty,
o ¢em se vtomto piipadé¢ d4 mluvit. To se objevilo i V ptipadovych studiich, kdy
pro respondenty fenylketonurie neobna$i jen mnoha omezeni, ale pravé diky
ni se dokdzali na svét divat i1zjiného uhlu pohledu. Ackoliv je jidlo jednou
z nejdulezitéjsich potieb ¢loveéka, i bez masa a vyrobku s vysokym mnozstvim bilkovin
se da prozit hodnotny Zivot.

Z vypovédi Lucie je patrné, Ze ten ,,zZlomovy* moment, kdy se ji podafilo se svou
odliSnosti smifit, bylo, kdyz vycestovala srodi¢i na setkdni potadané Néarodnim
sdruzenim PKU a jinych DMP. To je pravée ten okamzik, kdy si ¢lovék uvédomi, Ze jsou

1 lidé, kterym byla fenylketonurie diagnostikovdna mnohem pozdéji a jsou na tom
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podstatné hai. V tu chvili si ¢loveék zacne vazit toho, co mé a vyrovnani se se svym
osudem je mnohem jednodussi.

Krom¢ poznavani lidi se stejnou diagnézou je to taky schopnost empatie, vciténi
se do druhych, protoze kdo jiny nez ¢lovek, ktery sam trpi né¢jakym omezenim, se dokaze
1épe vzit do lidi, kteti to v Zivoté nemaji zrovna jednoduché.

Ctyfi respondenti vyzkumu nemaji pocit, z¢ by fenylketonurie zasadnim
zpusobem omezovala kvalitu jejich Zivota. Dodrzovani dietniho rezimu je spojené
s mnoha nepfijemnostmi, jako je naptiklad cestovani ¢i obycCejna ndvstéva restaurace, kdy
si tito lidé vétSinou nevyberou z nabizenych jidel, protoze jidelni listek Casto jidla
S nizkym obsahem bilkovin neobsahuje. Podle vypovédi respondentii jsou to ale
V podstaté ,,malickosti, na které se da zvyknout a smifit se s nimi. Pokud je dietni rezim
spravné dodrzovan, neni podle nich problém zit spokojeny Zivot, ktery se nevymyka
od Zivota jejich vrstevnikii. Dnes vSichni ¢tyfi dotazovani respondenti studuji, tii z nich
dokonce bakalarsky obor na vysoké Skole a véfi, ze budou pokradovat i studiem
navazujicim. Z divodu peclivého dodrzovani dietniho reZzimu jim fenylketonurie nijak

nezabranila v cesté za jejich sny.
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