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Prehledova bakalarska prace se zabyva o vyzive ditéte s fenylketonurii. Predklada dohledané
poznatky o vyzivé pii fenylketonurii od narozeni az po dospélost. Poznatky jsou dohledany
prevazné v zahrani¢nich recenzovanych periodicich. Jsou pouzity databdze EBSCO, Medvik,
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nutritional recommendations for children with phenylketonuria in a certain age group. The
second goal present suitable low—protein foods, their composition, food costs, availability,
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comprehensive overview of nutrition for patients with phenylketonuria from birth to
adulthood and can be a useful tool for healthcare professionals, students of healthcare
professions, parents, and children with this disorder.
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Uvod
Fenylketonurie je vzacna, dédicné podminéna porucha metabolismu, popsana poprvé
vroce 1934 Asbjernem Follingem, kterd je charakterizovana poruchou metabolismu

aminokyseliny fenylalaninu. Dé&di se autozomalné recesivné a muze byt vCasné
diagnostikovana mezi 1.-2. tydnem véku ditéte za pomoci novorozeneckého screeningu, ktery
je ve vyspélych zemich standardem (Rocha, MacDonald, 2016, s. 155). K ptfesné diagnostice
se nejCastéji vyuzivda metoda tandemové hmotnostni spektrometrie, kdy jsou hodnota
fenylalaninu v krvi >120 pmol/l a zvySeni poméru fenylalaninu/tyrozin povazovany za
pozitivni nalez (Prochazkova et al., 2020, s. 342). Fenylketonurie je nevyléCitelna choroba
a zahajeni vCasné 1éCby muze zabranit nevratnému poskozeni mozku jedince. U neléCenych
pacientd se mohou vyskytnout i vazné zdravotni komplikace: trpi nejCast€ji ekzémem, snizenou
pigmentaci kiize a duhovky, snizenym rlstem, epilepsii, hyperaktivitou, uzkosti az mozkovou
dysfunkci, ktera muze vést k mentalni retardaci (Strisciuglio, Concolino, 2014,
s. 1008).
V soucasné dobé jsou dostupné 3 1écby PKU:

e strava s nizkym obsahem fenylalaninu,
e terapie saproproteinem dihydrochloridem (schvaleno v roce 2007),

e terapie saproproteinem dihydrochloridem doplnéna terapii dietou.

Nizkobilkovinna dieta zavedena jiz v roce 1954 se prokazala jako nejucinnéjsi, presto neni
optimalni. Ackoliv jsou novéjsi formule chutnéjsi a maji lepsi kalorické slozeni, obsahuji
nedostatecné mnozstvi taurinu, mikrozivin pochazejicich zzivoCisnych produkti
a polynenasycené¢ mastné kyseliny s dlouhym fet€ézcem, napf. kyselina arachidonova
a kyselina dokosahexaenova (Lichter—Konecki, Vockley, 2019, s. 495-500).
Lécba saproproteinem byla schvalen v roce 2007 a dokéze snizit hladinu Phe v krvi 0 30 %, to
vede ke zlepsSeni tolerance Phe a pacient pfi tomto zpisobu 1écby mulze pfijimat vice potravin
obsahujici  bilkoviny. Nevyhodu pfedstavuje jeho financni zatéz, vydaje na
saproprotein jsou vy$si nez na nizkobilkovinnou dietu (Rose et al., 2019, s. 7).

Cilem bakalafské prace je poskytnout prehled dostupnych poznatkti o spravné vyzive
ditéte s fenylketonurii. Détska sestra podle Vyhlasky &. 55/2011 Sb. V Ceské republice maze
vést matky k spravnému piistupu ve vyzive ditéte a poskytovat rady a pomoc v oblasti vyzivy

(MZ CR).



Dil¢imi cili prace jsou:

1. Sumarizovat dohledané poznatky o vyziveé ditéte s fenylketonurii v urcitém obdobi

a zhodnotit u¢innost vyzivy s nizkym obsahem fenylalaninu.

2. Sumarizovat dohledané poznatky tykajici se nizkobilkovinnych potravin pro pacienty

s fenylketonurii.
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1 Popis reSersni ¢innosti

Pro reSersni ¢innost byl pouzit standartni postup vyhledavani s pouzitim kli¢ovych
slov a pomoci booleovskych operatort.

Vyhledavaci kritéria:
Kli¢ova slova v CJ: fenylketonurie, dit&, adolescent, vyZiva, potraviny
Klicova slova v AJ: phenylketonuria, children, adolescent, nutrition, groceries
Jazyk: Cesky, anglicky
Vyhledavaci obdobi: 2012-2023

Databaze:

EBSCO, PubMed, Medvik, Google Scholar

Nalezeno 317 ¢lanku

Vyrazujici Kritéria:

Duplicitni ¢lanky, ¢lanky neodpovidajici tématu prace, clanky nedostupné v plnotextu

Sumarizace vyuzitych databazi, webovych vyhledavaciu a dohledanych dokumentu:
EBSCO - 17 ¢lankd, PubMed — 7, Medvik — 6 ¢lankt, Google Scholar — 14 ¢lank,

¢lankd
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Clanky byly pouzity mimo jiné z nasledujicich periodik:
Canadian Family Physician — 1 ¢lanek
Current opinion in clinical nutrition and metabolic care — 1 ¢lanek
Cesko-slovenska pediatrie — 1 ¢lanek
Drugs — 1 ¢lanek
European Journal of Clinical Nutrition — 2 ¢lanky
Expert opinion on orphan drugs — 1 ¢lanek
Frontline Gastroenterology — 1 ¢lanek
Human Mutation — 1 ¢lanek
JIMD Reports — 1 aclanek
Journal of Human Nutrition and Dietetics — 1 ¢lanek
Journal of Nutrition and Metabolism — 1 ¢lanek
Journal of Patient—Reported Outcomes — 1 ¢lanek
Journal of Pediatric Nursing — 1 ¢lanek
Metabolik: cesko-slovensky Casopis — 1 ¢lanek
Molecular Genetics and Metabolism — 8 ¢lankt
Molecular Genetics and Metabolism Reports — 2 ¢lanek
Nature reviews Disease primers — 1 ¢lanek
Nutrients — 8 ¢lanku
Orphanet Journal of Rare Diseases — 5 ¢lanku
Pediatric health, medicine and therapeutics — 1 ¢lanek
Pediatrie pro praxi — 1 ¢lanek
The Lancet — 2 ¢lanky
World Health Organization — 1 ¢lanek

Pro tvorbu prehledové prace bylo pouzito celkem 63 dohledanych ¢lankd.

Z divodu limitace dohledanych informaci k tématu byl pouzit jeden ¢lanek z roku
2010 a dva z roku 2011.
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2 Fenylketonurie

Fenylketonurie (dale PKU), také jako deficit fenylalaninhydroxylazy (dale PAH), patii
mezi nejcastéjsi dédi¢nou poruchu metabolismu, ktera se dédi autozomalné recesivné
(Spronsen et al., 2021, s. 1). Deficit jaterniho enzymu PAH vede k zablokovani premény
esencialni aminokyseliny fenylalaninu (dale Phe) na tyrosin, a to méa za nasledek vysoké
hodnoty Phe v krvi a nizké hodnoty tyrosinu. Vysoka koncentrace Phe v krvi ptisobi vyhradné
toxicky na centralni nervovy systém jedince (Pazdirkova et al., 2018, s. 2). Fenylketonurie je
pfimo spjata s mutacemi v genu PAH, ktery je ulozen na chromozomu 12 a téchto mutaci je
v soucasné dobé popsano vice nez 950 (Blau et al., 2016, s. 509). Vliv mutaci na enzymovou
aktivitu se lisi od klasifikace PKU, dle koncentrace Phe v krvi se PKU klasifikuje jako
hyperfenylalaninémie, mirn4, stredné tézka a klasicka fenylketonurie (Pazdirkova, et al., 2018,
s. 2). Fyziologicka hladina Phe u zdravého jedince se pohybuje do 120 pumol/l a hladina
u novorozencu od 120-360 umol/l nevyzaduje 1éCbu. Nejbeéznéjsi fenotyp je klasicka PKU, ta
je definovana pfi koncentraci Phe v krvi nad 1200 umol/l (Blau, 2016, s. 509).

Fenylketonurii odhali novorozenecky screening, ktery je zaveden v Ceské republice jiz
od roku 1975, avSak nejpfesnéji PKU diagnostikuje genetické vySetieni. Novorozenecky
screening se provadi nejdiive 48—72 hodin po narozeni odbérem suché kapky krve z paty
novorozence na specialni filtracni papir. Screening PKU je zahrnut do screeningu ve vSech
zemich na svét€, kromé Finska a Malty, kvali nizké prevalenci. (Véstnik Ministerstva
zdravotnictvi, 2016). I pes dirazna doporuceni, je mozné novorozenecky screening odmitnout.
V ptipadé, ze dité s fenylketonurii nebylo vySetfeno a nemoc tak nebyla zjisténa, se mohou
objevit mozné priznaky PKU jako je: neprospivani novorozence, mikrocefalie, neurologické
poskozeni s naslednou kognitivni poruchou, zména integrity kiize (vyrazka podobna ekzému),
nedostatek melaninu, stim spojenou bledou kuzi, modré o€i a svétlé vlasy
a zmény zapachu moci, nejCastéji je wudavan zapach moci po ,mySiné”
(Victoria et al., 2016, s. 475-490).

Prognoza nemoci je pfi dodrzovani pfisné omezené stravy piizniva. Pfi nedodrzovani
dochazi k neurotickym a¢inkiim a maze dojit k poruse autistického spektra, porucham chovani,
mikrocefalii a zpusobit neuromotorickou retardaci (Ceberio et al., 2019, s. 270). Zakladem
1écby PKU je tedy pfisna celozivotni nizkobilkovinna strava somezenim Phe.
U mirnéjsich fenotyptu lze vyuzit farmakologickou 1écbu. Tato 1écba spociva v podavani
saproproterinu dihydrochloridu, také zndmym pod nazvem Kuvan®, a tim k ¢astecnému nebo

uplnému odstoupeni kontrolované stravy. Nevyhodou je, ze tato 1écba je t¢inna priblizné€ na
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1 pacienta z 5 (Blau, 2016, s. 510). Celkova incidence fenylketonurie je ve svété vyrazné
odli§na, na podty porodi se v Ceské republice vyskytuje na 1 z 5500, v soudasnosti Zije v CR
priblizné 800 pacientli s PKU a rocné se jich narodi zhruba 10 (Prochazkova et al., 2020,
s. 342). VyS§si mira je v Turecku, zde se PKU vyskytuje u 1 z 2600, oproti tomu v Japonsku je
to méné nez 1 ze 100 000. V Irsku a Italii 1 ze 4500 a 1 z 10 000 ve Velké Britanii. V Ciné
pfipadana 1 z 11 000 porodii a ve Spojenych statech 1 z 15 000 (Muntau et al., 2018, s. 1-2).
Vyrazné nizsi vyskyt PKU je ve Finsku, pfiblizné 1:100 000 az 200 000 (Prochazkova et al.,
2020, s. 343).
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2.1 Vyziva

Navzdory stalym vyzkumim nové léCby zlstava kontrolovana strava zakladem
terapeutického managementu fenylketonurie. ProtoZe jatra nejsou schopna metabolizovat
prebytec¢ny Phe, je striktni nizkobilkovinna dieta zasadni a zaroven prevence pred poSkozenim
nervového systému. Princip této stravy je predevsim presné definované mozné mnozstvi piijmu
Phe, a zaroven zajisténi dostatecného piisunu nezbytnych zivin (Rocha, MacDonald, 2016,
s. 156). Pti PKU je nutné vyhnout se potravinam, které obsahuji vysoké mnozstvi ptirodnich
bilkovin, jako je veskeré maso, ryby, syry, vejce, jakékoliv mléko, lusténiny, ofechy, semena,
pSenice, oves, zito, jeCmen, soja, téstoviny, potraviny vyrobené z Quornu, zelatina, brambory
a spirulinu (Hall et al., 2022, s. 2). Tento stravovaci rezim nabizi niz§i pfijem nasycenych
a polynenasycenych tukd, cholesterolu, karnitinu, taurinu, Zeleza, zinku, selenu, vapniku,
a vitamina A, C, D, E, Bin, Bs B2 a vySsi pfisun sacharidg,

2 2

a proto je dulezita suplementace téchto mikronutrientt (Giovannini et al., 2012, s. 2).

P1i PKU dieté je vyloucené i umélé sladidlo aspartam, pfestoze je to nenutri¢ni sladidlo.
Aspartam je peptid, ktery se z 56 % preméiuje na volny Phe. Studie z ledna 2021 udava, ze 47
% jedinct s PKU aspartam konzumuje v potravinach zcela nahodné. Jeden z divodu je, Zze na
nekterych potravinach je pismo ohledné slozeni produktu pfili§ malé, necitelné, neni dané
jednoznacné znaceni aspartamu (napf. zvyraznéné, jako alergeny) nebo na obalech neni zadné
varovani o jeho pfitomnosti. Aspartam muze byt v potravin€ oznacen jako E962, E951 piipadné
zkratkou APM (Newbbould, et. al, 2021, s 4-9).

Dostupnost nizkobilkovinnych potravin je ve vSech statech limitovana, potraviny jsou
k dostani ve specialnich obchodech, 1ékarnach nebo v online obchodech. V supermarketech
muizeme najit potraviny, které maji obsah bilkovin <0,5 g/100 g, nebo obsah fenylalaninu
< 25 mg/100 g. Mezi takové potraviny fadime napiiklad vegansky syr vyrobeny
z rostlinnych oleji a Skrobu, maslo, margarin, zeleninové oleje, nizkoproteinové Skroby, jako
je tapioka, kukufiény Skrob, maniokova mouka dale byliny, kofeni, cukr, med a dzemy.
Vyhodou je, ze tyto potraviny lze pfijimat, aniz by bylo nutné méfit jejich hodnotu bilkovin.
Lze pfijimat i slazené a neslazené napoje (mineralni voda, kolové napoje, dzus, Caj, kava), ale
pouze v piipad€, ze neobsahuji zminéné umeélé sladidlo aspartam (MacDonald, et al., 2020,
s. 2).

Z divodu absence piijimani bilkovin je dilezité bilkoviny, a dalsi nutrienty, pravidelné
dopliiovat pomoci aminokyselinovych smési, které Phe neobsahuji. V PKU preparatech nejsou

aminokyseliny spojeny chemickymi vazbami, takze jsou pfitomny samostatné, a proto pfi
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traveni odpada proces jejich postupného §tépeni a aminokyseliny se rychleji vstiebavaji do
krve. Stanovena davka smeési se udava podle t€lesné hmotnosti, véku, ristu a predepsanému
mnozstvi Phe. Velké negativum téchto smési je, ze maji specifickou chut’ a zapach a kvali tomu
je mnoho pacienta Spatn€ snasi a toleruje. Velka soucast stravy je pfijimani nizkobilkovinnych
potravin, které jsou slozeny pievazné ze Skrobu a cukru a jsou financné velmi nakladné
(Pazdirkova et al., 2018, s. 2). Denni piijem Phe je individualni, protoze kazdy jedinec toleruje
osobni hladinu v zavislosti na vaznosti onemocnéni. 80 % pacienti dokaze tolerovat méné nez
500 mg Phe za den, to je piiblizné 10 g pfirozenych bilkovin, nejvice bilkovin je obsazeno
v mase a vejcich. 100 g kufeciho masa predstavuje 20 g bilkovin a jedno vejce piiblizné 13,4 g
bilkovin. Toleranci se rozumi mnozstvi Phe, které muze jedince pfijmout, aby si zachoval
cilenou hladinu Phe v krvi (MacDonald et al, 2020,
s. 7). Cilové bezpecné rozmezi Phe v krvi podle americké smérnice jsou: 120-360 umol/l pro
vSechny vékové kategorie (Giovanni et al., 2012, s. 1). Zatimco dle evropské smérnice je
doporucena hladina Phe v krvi 120-600 pmol/l pro osoby nad 12 et
a pro tehotné zeny 120-240 pumol/l (Burton et al., 2022, s. 114—126). V Rakousku a Némecku
se tyto hodnoty vyrazné 1isi od ostatnich stati, jejich uvedena cilova hladina Phe v krvi je
40-240 pmol/l u osob do 10 let, 40-900 pumol/l u strasich 10 let a 40—1200 umol/l u jedinct
nad 16 let. Ve Span&lsku je to hodnota <360 pmol/l do 6 let, <480 pmol/l do 12 let
a <720 umol/l nad 13 let (Metabolik, 2012, s. 8).

Mnozstvi Phe u vybrané potraviny lze zjistit vypocty, anebo je mozné jej vyhledat
v papirovych seznamech, knihach nebo aplikacich. V Ceské republice je dostupna kniha
,Potravinové tabulky vyzivovych hodnot: tabulky pro pacienty s fenylketonurii (PKU)
a jinymi dédicnymi metabolickymi poruchami (DMP)“. V této knize je pfedveden vypocet
obsahu Phe podle mnozstvi a druhu bilkoviny. Vypocet mnozstvi Phe ve vybrané potraviné
provedeme tak, ze zjistime, kolik gramt bilkovin vyrobek obsahuje a poCet gramli vynasobime
obsahem fenylalaninu podle tabulek, které jsou ve vyse zminéné knize. Cerstvé ovoce ma
napiiklad 27mg Phe, zelenina 35mg a brambory 49mg (Puda, 2012). Ve Velké Britanii se
vyuziva systém , vymeény bilkovin®, coz znamena, ze 1 gram bilkoviny pfedstavuje piiblizné
50mg Phe (Hall et al., 2022, s. 2). Nabizi se i propracovana a bezplatna mobilni aplikace ,,PKU
bite*, ktera slouzi pro vybér vhodnych potravin a vypocet bilkovin. V aplikaci je obecny popis
potraviny 1 napady na recepty a piipravu jidla. Mnozstvi bilkovin je znaceno barevné. Aplikace
je velmi snadna na ovladani a je cennym vzdélavacim nastrojem rodicu

a vetsich déti. Obsahuje vice nez 1100 specialnich a béznych potravin (Evans et al., 2022, s. 4).
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Spravna vyziva pii onemocnéni PKU by se tedy méla skladat ze ti ¢asti:

1. vyrazné omezeni potravin obsahujici fenylalanin,

2. uzivani bezfenylalaninovych aminokyselinovych smési, alespoil 3x denné,

3. prfijimani pouze potravin, které maji nizky obsah bilkovin, ovoce, zeleniny

a specialnich PKU potravin.

Specialni nizkobilkovinné potraviny obsahuji nadmérné mnozstvi sacharidi a tuku a jejich
nutri¢ni profil se vyrazné li§i od béznych potravin. Je nutné poukazat na to, ze kvili vysokému
mnozstvi Skrobu ve sloZeni nizkobilkovinnych potravin, mize mnoho pacientt trpét nadvahou
(Rocha, MacDonald, 2016, s. 4). V bézné populaci je nadvaha a obezita dasledkem slozité
kombinace genetickych, enviromentalnich, stravovacich a spoleCenskych faktord. Zajem o
nadvahu a obezitu u pacientd s PKU v poslednich letech vzrostl, ale stale nejsou zcela
prozkoumany potencionalni rizikové faktory. Predpoklada se, Ze u jedinct s PKU je vysoky
energeticky pfijem, a to mize v kone¢ném disledku vést ke ztraté metabolické kontroly. Pro
pacienty s PKU nejsou hlaseny zadné intervence zamétfené na prevenci nebo 1écbu nadvahy.
Pecovatelé z pocatku hraji kliCovou roli v opatfeni proti nadvaze a obezit€. Spravna vyziva,
dostate¢ny pohyb a spravny zivotni styl jsou zdkladnim kamenem fizeni nadvahy (Rocha,
MacDonald, 2013, s. 18-24). Podle Melissy Sailer je nadvaha divodem lepsi dostupnosti
nizkoproteinovych potravin (Sailer et al., 2020, s. 2). Jako prevenci je dulezité hlidat nutricni
stav jedince, s tim souvisejici kontrolu ristu, tedy jeden z nejdulezitéjSich aspektt, dale kostni
zrani, antropologické méteni a v pozdéjsim véku pubertalni stadium (Rocha, MacDonald, 2016,

s. 4).

2.1.1 Novorozenec a kojenec

Spravna vyziva novorozencu je zakladem pro zdravy vyvoj. Zdravym
a nejpiirozenéjsim zakladem pro dité je matefské mléko od zdrave zijici a stravujici se matky.
Svétova zdravotnicka organizace (dale WHO) a Détsky fond Organizace spojenych narodu
(dale UNICEF) doporucuji zacit s kojenim nejlépe do 1 hodiny po narozeni po dobu 6 mésica
a v kojeni pokracovat se zavedenym piikrmem do 2 roki ditéte i déle. Matefské mléko je
u déti povazovano za nejdulezitéj$i zdroj energie a zivin a do 6. — 12. mésice dokaze pokryt
polovinu energetické potieby. Je prokazano, ze kojené déti maji vyrazné nizsi infekéni
morbiditu, méné zubnich kazi a vyssi inteligenci néz déti, které jsou kojeny kratce nebo jsou
nekojeny (World Health Organization, 2021). Fenylketonurie je u novorozenct

diagnostikovana jiz brzy po narozeni. Ve vétSin€ piipadd je nemoc asymptomaticka a do
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diagnostiky nemoci je novorozenec bézné krmen matefskym mlékem, ptfipadn€ umeélou
pocatecni vyzivou (Giovannini et al., 2012, s. 2).

Lécba PKU omezenou stravou s nizkym piijem Phe, je zah4jena ihned po pozitivnim
screeningu, nejpozdéji vSak 7. az 10. den po narozeni, aby se zabranilo neuropatickym ucinkim
novorozence. Pozitivni screening je v pfipad¢€, kdyz je hladina Phe v krvi novorozence vyssi
nez 1000 pmol/l. Hlavnim cilem je, co nejrychleji hladinu Phe snizit na hodnotu 120-360
umol/l, a proto se doCasné zastavuje prisun matefského mléka a dit€ muze piijimat pouze
umélou specializovanou formuli s aminokyselinami bez Phe. Po snizeni hladiny Phe, obvykle
do 72 hodin, dit€ mize opét piijimat mateiské mléko, anebo prechazi na umeélé formule bez Phe
spolu s kombinaci se standartni kojeneckou vyzivou, protoze samostatné PKU formule bez Phe
neni mozné prijimat delsi dobu jako jediny zdroj vyzivy. U ditéte je nutné provadét pravidelné
kontrolni odbéry na filtra¢ni papir a urovat hladinu Phe v krvi (Yilmaz, et al., 2023, s. 1). Z
divodu, Ze matetské mléko je pro novorozence nejpfirozenéjsi a nutriéné prvotiidni vyziva, se
mnoho studii zabyva tim, Ze kojeni novorozenct s PKU neni vylouceno nybrz doporucovano.
Jiz v roce 1970 byla zjiSténa nizka koncentrace Phe v matet'ském mléce, témef o polovinu nizsi
nez v pocatecnich umélych formulich pro kojence, hladina Phe v matef'ském mléku se pohybuje
okolo 2482 pmol/l a vumélych formulich 4419 umol/l (Juri Zuvadelli et al., 2022, s. 1).

Studie z roku 2017 z Turecka shromazd'ovala data 41 kojencti od roku 2008 do roku
2016. 40 kojenct bylo do stanoveni diagnézy plné€ kojeno, pouze 1 kojenec byl krmen z lahve.
25 kojenct i po urceni diagnézy PKU bylo nadale kojeno s pfidanim umélé formule na bazi
aminokyselin bez Phe. Hladina Phe u kojenych déti se vyrazné€ lisila od nekojenych déti,
konkrétnéji se hladina Phe u kojenych déti pohybovala okolo 163 pumol/l a u nekojenych 199
umol/l. Také byl vypozorovan vyrazny vahovy pribytek u kojenych déti, priblizné
0 43 gramll za mésic vice, ve srovnani s détmi, které kojeny nebyly. Kojeni déti pfi PKU ma
tedy o mnoho vice ptiznivéjsi ucinky v komparaci s nekojenymi détmi s PKU (Kose, et al.,
2017, s. 28-32).

Nejznaméj§i a nejuzivanéj§i pocateCni formule, aminokyselinovda smés, pro
novorozence s PKU je od firmy Nutricia, PKU Anamix Infant. Anita MacDonald a kolektiv
v roce 2011 zkoumali u€inky zminéné smési a zabyvali se deviti osmitydennimi kojenci po
dobu 8 tydni v Anglii. PKU Anamix Infant je uzivan jako nahrada bilkoviny pro déti od
narozeni do 12 mésict a na 100 gramu praskové smési obsahuje 13,1 gramu bilkovin. Do studie
byli zahrnuti 3 kojenci, ktefi byli plné kojeni, 3, ktefi byli krmeni kombinaci matetského mléka
a kojenecké vyzivy a 3, ktefi pfijimali pouze kojeneckou vyzivu s prebiotiky. Studie cilila ke

zhodnoceni u¢inku PKU Anamix Infant na hladinu Phe v krvi, gastrointestinalni toleranci a na
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mikrofloru kojenca. Vysledky potvrzuji, ze PKU Anamix Infant je kojenci velmi dobfe snasen,
a nebyly hlaseny zadné nezadouci ucinky. Hladina Phe u kojenct byla po celé trvani studie
v rozmezi 120-360 pumol/l a u vSech kojenct byla udrzena mikrofléra s normalni hladinou
bifidobakterii. Predpoklada se tedy, ze PKU Anamix Infant udrzuje normalni hladinu Phe,
bifidobakterii a snizuje Ph stolice, coz vede ke snizeni riziku infekce. (MacDonald et al., 2011,
s. 56). Na stejném zavéru se shoduje i studie z Velké Britanie, kterou vedla Kiranjit Atwal
s kolektivem, cilem studie bylo hodnoceni potravin pro kojence pro zvlastni 1ékarské ucely od
spoleCnosti Nutricia, kam spadd 1 PKU Anamix Infant. Vysledky nepoukazovaly na
gastrointestinalni intoleranci, neprospivani nebo zhorseni stavu a rustu kojenci. Zavérem je, ze
PKU Anamix Infant podporuje rist a vykazuje pozitivni vliv na organismus kojence (Atwal, et
al., 2021. s. A29). Je nutné poukazat na to, ze uméla kojenecka vyziva bez Phe ma nutricni
slozeni velmi podobné bézné kojenecké vyzive, avsak aminokyselinové proteinové nahrazky
maji vysokou osmolalitu, a to mize mit za nasledek pomalé vyprazdiovani zaludku a zpisobit
prijem, proto je doporuceno podat vice vody pii kazdé davce. (MacDonald et. al, 2020, s. 6).
Bylo prokazano, ze kojenecka vyziva bez Phe je pro kojence zcela bezpecna a kojenci
prospivali pii pfijmu bilkovin 2,9g/kg béhem 3 mésicu zivota a 2,5g/kg mezi 4. a 6. mésicem
veéku. Vyzivové slozeni kojenecké vyzivy musi spliiovat celosvétové predpisy. V Evropské unii
pocatecni formule pro kojence pro zvlastni 1ékarské ucely musi splilovat pozadavky natizené
Evropskym parlamentem a Rady EU ¢. 609/2013. Cilem je co nejpiesnéji napodobit slozeni
vyzivy pro kojence bez Phe matefskému mléku. VSechny suroviny, které jsou pfi vyrobé
formuli bez Phe pouzity, musi byt vhodné pro kojence (Yilmaz et al., 2023, s.1-4).

Kojenciim od 6. mésice uz matetské mléko anebo umélé formule dostatecné nepokryvaji
nezbytny nutricni pfijem. WHO doporucuje zacit s pifikrmy od  ukonéeného
6. mésice, predevsim z toho divodu, ze se predpoklada, ze v tomto véku dochazi k vycCerpani
zasob zeleza a kojenci jsou jiz schopni pfijimat a polykat pevnou stravu. Pfikrm je mozné zavést
jiz pred 6. mésicem, avSak jednozna¢né se nedoporucuje dfive, nez od ukonceného
4. mésice, protoze travici a imunitni systém ditéte neni jeSté zcela pripraven. Je dulezité ke
kazdému ditéti pfistupovat individualné a posoudit jeho zdravotni stav, psychomotoricky vyvoj,
prospivani a zajem o jidlo. Kojeneckd strava bez Phe musi byt vzdy doplnéna
o standartni kojeneckou formuli, kterd obsahuje nezbytné makroziviny, mikroziviny
a bilkoviny (Evans et al., 2019, s. 3).

Prikrmy u déti s PKU se doporucuji zavést jiz od ukonceného 4. mésice, protoze se
zvySuje Sance, ze dit€ bez potizi pfijme umélé aminokyselinové smési, vzhledem k jejich

specifické chuti a =zapachu, které 1 pres neustdly vyvoj maji urcitou pachut
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(MacDonald et al., 2012, s. 103—110). Ve Spojeném kralovstvi zavadi proteinovou nahrazku
po odstaveni v polotuhé textute 1zickou vhodnou pro kojence. Mnozstvi nahrazky pii odvykani
kojeni postupné zvysuji. Vétsina déti proteinovou nahrazku ze zac¢atku odmita, ale je dokazano,
Ze je to spojené s normalnim chovanim pfi preruSovani kojeni (Evans et al., 2019, s. 2). Zac¢ina
se 1-2 cajovymi lziCkami, v pfipad€, ze dité stravu opakované odmita, je dilezité dat ditéti Cas
a krmeni opakovat, nez dité davku pfijme. Dité se seznamuje s novymi chutémi a jidlo, které
odmita se doporucuje vymeénit za jiné a poté jej nabidnout znovu. Dité muze piijmout pokrm
az po patnactém nabidnuti (Metabolic Dietitians, 2020, s. 8). V celé Evropé€ jsou nejcastéjsimi
prvnimi potravinami ovoce a zelenina, které obsahuji malé mnozstvi Phe. Doporucené
potraviny, které maji hodnotu Phe <75mg/100 g jsou: jablko, hruska, mrkev, maslova dyné
a bataty. Tyto potraviny by mély byt pfipravovany jako kaSe a zpocatku se podavat jednou
denné (MacDonald et al., 2020, s. 10). Anita MacDonald a kolektiv potvrdili, Zze ovoce
a zelenina, ktera obsahuje mnozstvi Phe <75mg/100 g je bezpec¢na k zahajeni piikrmu a muze
se podavat v neomezeném mnozstvi. Studie zroku 2012 M. Zimmermann toto tvrzeni
potvrzuje, a dodava, ze ovoce a zelenina, kterd ma obsah Phe az do 100mg/g se smi podavat
v nevazeném mnozstvi, protoze nema velky vliv na hladinu Phe v krvi (Zimmermann, et al.,
2012, s. 267). Narodni centrum pro metabolické nemoci z Dublinu ale nedoporucuje zacinat
s prikrmy ze sladkého ovoce, protoze dité ma prirozenou touho po sladké chuti a zvysSuje se tak
riziko, ze dit€ bude odmitat zeleninovy pfikrm (Metabolic Dietitians, 2020, s. 10). Laurie
Bernstein doporucuje zacit kojeneckou kasi, Spenatem, mrkvi, dyni a rajCaty. Mezi povolené
ovoce udava jablka, hrusky, banan, broskev, vyjimkou je pomeran¢, ten muze jedinec s PKU
pouze v omezeném mnozstvi a pomerancovy dzus maximalné 1 sklenici denné. Se zavedenim
prvnich piikrmu je dilezité myslet na to, Ze je potfeba snizit mnozstvi Phe ze standartni
kojenecké vyzivy. Dietologové doporucuji snizit obsah Phe ve vyziveé o 15 % (Bernstein et al.,
2017, s. 3) Je nezbytné, aby k piikrmu byla pfidana kojenecka vyziva bez Phe 2 stupné
s kombinaci se standartni kojeneckou vyzivou, protoze kojenci toleruji pouze 10 g/den
ptirozenych bilkovin (MacDonald, et al., 2020, s. 10). Lichter—-Konecki a Vockley ve svém
¢lanku zminuji, ze dité od narozeni do 6 mésicu toleruje 20-70 mg Phe/kg/den a 0,4 — 1,4g
pfirozené bilkoviny na kg/den (Lichter—Konecki, Vockley, 2019, s. 497). V 6. mésicich by méla
byt proteinova nahrazka bez Phe udrzovana na piiblizné 600ml/den. Postupné se zavadi
nizkoproteinové mléko, olej, margarin a rostlinna smetana, aby strava meéla spravnou
energetickou hodnotu. Pfijem potraviny se postupné zvysuje na tfikrat denné a je mozné jiz

zafadit i brambory, hrasek, jogurt nebo détské suchary. Vyhodné jsou nabizené prvni ptikrmy,

19



které se prodavaji ve sklenicich, protoze maji uvedenou presnou nutri¢ni hodnotu a hodnotu
bilkovin na etiketé (MacDonald, et al., 2020, s. 10).

Mezi 6-7 mésicem muze nastat pro dité kritické obdobi, protoze kojenec je pfirozené
pfipraven na piijimani vice strukturovanych potravin, a protoze u déti s PKU jsou tyto potraviny
podavany pozdéji, je zde zvySené riziko, ze dité€ bude stravu odmitat, bude vybiravé a narusi se
mu stravovaci navyky (Evans, et al., 2019, s. 9). Do 8 mésict by do stravy mél byt zahrnut i
banan, jahody, broskev, nizkobilkovinovy syr, domaci ty¢inky a suchary. Od ukonceného 9
meésice by mélo byt dité schopno piijmout vétsi porci jako jsou téstoviny (napt. nizkoproteinové
téstoviny s omackou s nizkym obsahem bilkovin), nizkoproteinovy chléb se syrem, mleté maso
nebo parky s nizkym obsahem bilkovin a bramborovou kasi (MacDonald, et al. 2020, s. 11).
Aby bylo dosazeno normalniho ristu a stavu vyZzivy je nutna pfisna kontrola piijmu piirozenych
bilkovin. Strava kojence musi byt vyvazena a musi obsahovat vSechny dulezité Ziviny.
Vitaminy a minerdly je mozné dopliiovat pomoci proteinovych nahrazek, anebo se
podavaji jako dopln¢€k stravy (Daly et al., 2021, s. 5) Anita MacDonald pecovatelim
doporucuje vafit pokrmy ve veétSim mnozstvi a zamrazovat je. Vytvori si tak mens$i zadsobu a
usetii mnoho Casu na jejich dalsi pfipravu. Pyré vydrzi v mrazaku az po dobu 3 mésica. Také
doporucuje vlastnit spolehlivou digitalni vahu, ktera umozni pfesné vazeni velikosti porce

(MacDonald, et al., 2020, s. 18).

2.1.2 Batole a predskolni vék

V 1. roce zivota jsou obvykle déti pfevedeny na vhodnou alternativni formuli, kterou
uzivaji az do dospélosti. V tomto obdobi je strava jiz velmi variabilni a détem jsou k dispozici
razné moznosti vyzivy. Dit€ mize postupné do stravy zaradit dalsi potraviny, avSak ve znacné
omezeném mnozstvi. Pro déti je dostupnych mnoho potravin, které jsou vyrabény piimo pro
pacienty s PKU. Tyto potraviny jsou uzpusobené tak, aby chutnali stejné jako potravina, ktera
byla vyloucena z jidelnicku. Béhem poslednich let doslo k vyvoji, rozmanitosti, snasenlivosti
a chutnosti téchto potravin (Casey Linda, 2013, s. 837-840). Pro déti od dosazeného 1 roku
firma Nutricia nabizi pfipravek Milupa PKU Prima, ktery je mozno uzivat az do 8 let veku.
Denni mnozstvi a davkovani ptipravku urcuje 1ékaf nebo nutri¢ni sestra. Sto grama pripravku
obsahuje 60 g bilkovin a neobsahuje vlakninu a tuky. Smés se podéava jako napoj, vyhodou je,
ze je bez prichuti, a proto mize byt dochucena preferovanym koncentratem z ovoce nebo
zeleniny. Pripravek, ktery tuky obsahuje, se nazyva Milupa PKU 2 Prima, je urCen pro stejnou
vékovou kategorii, ale obsahuje o 33 g méné bilkovin na 100 g mnozstvi.

Doporucené fedéni je 15 g smési s 90 ml vody (NS PKU).
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V batolecim obdobi se mohou projevit obtize s krmenim ditéte. Studie zabyvajici se
problémy s krmenim u déti s PKU ve veéku 1-5 rokt uvadi, Zze podavani tekuté smési proteinové
nahrazky muaze byt spojeno se znacné negativnim chovanim pfi krmeni. Dité pti krmeni vice
plakalo, kiicelo, davilo se a umyslné rozlévalo napoj. Tahle situace byla stresova predev§im
pro rodice, a proto byl vyvinut alternativni zpisob, a to podavani proteinové nahrazky détem
ve formé pasty nebo gelu. Priprava pasty je stejné¢ jednoduchd jako priprava tekuté smési,
zahrnuje to pouze pfidani niz§iho obsahu vody. I u podani pasty se rodi¢ muze setkat
s negativem. Nevyhodu muizeme shledat v tom, ze smési jsou konstruovany pro ptipravu
tekutého napoje, proto s pridanim nizsiho mnozstvi vody muze byt konzistence pasty lepkava
s hrudkovou texturou (MacDonald, et al., 2012, s. 106). V nékterych statech, v¢etné Ceské
republiky, je dostupny produkt pro déti od ukonceného 6 mésice do 5 let véku PKU Anamix
First Spoon. Piipravek je slozen ze smési aminokyselin s minimalnim mnozstvi Phe, ve slozeni
jsou obsazeny tuky, sacharidy, vitamin D a minerdly jako je zelezo, =zinek
avapnik. V jednom sacku je 12,5 g smési, ktera odpovida 5 g bilkoviny. Obsah sacku se smicha
s 10 ml vody, a vytvoii se neochucena kase. Kasi je dulezité kombinovat s dal§imi zdroji
bilkovin, jako napiiklad matefskym mlékem, kojeneckou vyzivou, anebo tolerovanymi
ptikrmy s ovocem a zeleninou (Daly et al., 2021, s. 2). Ve 3 letech dité pfechazi nejCast&ji na
tekutou formu proteinové nahrazky. Tekuty preparat se zaCina podavat v malych objemech
a postupné je davka zvySovana, anebo muze byt piidan jako doplnék k obvyklé proteinové
nahrazce do doby, nez nahrazku postupné nahradi uplné. Toto podavani je bézné i v matetské
Skole a ucitel nebo asistent pedagoga v by mél byt schopen pifijem preparatu kontrolovat
(Yilmaz et al., 2022, s. 3). Dité star§i 5 let dokaze tolerovat < 20 mg Phe/kg/den a 0,4 g
ptirozené bilkoviny na kg/den (Lichter—Konecki, Vockley, 2019, s. 497).

2.1.3 Skolni vék a dospivani

Prechod z détské nutricni terapie na dospé€lou je u pacienti s PKU problematicky.
Zachovavani a hlidani stravy je do raného détstvi pomérné jednoduché, protoze stravu
kontroluji pfevazné pecCovatelé. Obtiznéj§i dodrzovani zacina v obdobi dospivani
a dospélosti v dasledku vyvojového chovani, vnimani socialnich tlakt, prevzeti odpovédnosti
za fizeni stravy, neuplnych znalosti a neporozuméni moznych budoucich zdravotnich rizik
nemoci (Burton et al., 2022, s 114-126). Dospivajici osoby s PKU jsou vystaveni vét§imu tlaku
vrstevnikl, aby s nimi jedli stejna jidla, a to se odrazi primarné€ na Spatné kontrole hladiny Phe
v krvi (Hagedorn et al., 2013, s. 5). Brazilska studie z roku 2020 uvadi nékolik faktora, které

mohou negativné ovliviiovat dodrzovani dietnich pozadavkt u adolescentnich pacienti. Mezi

21



tyto faktory patii primarn€ socialni natlak, ktery mize branit v integraci jedince s PKU do
spolecnosti, nedostatek ¢asu na pfizptsobeni se dietnim pozadavkim, financni zatéz v dasledku
vysokych nakladi na specialni potraviny, neznalost obsahu fenylalaninu v potravinach, §patna
adherence k proteinovym nahradam, rozporuplné piedstavy o nemoci a 1écbé, Spatné vztahy
mezi zdravotniky, kariérou a pacienty, rodinna kultura, nedostatek socialni nebo rodinné
podpory a negativni postoje k onemocnéni nebo ke specidlni dieté (Teruya et al., 2020, s. 2).
V obdobi §kolniho véku je pfisna kontrola pfirozeného piijmu bilkovin kli¢ova a aby bylo
dosazeno normalniho ristu a stavu vyzivy je nutné, aby strava byla vyvazena a obsahovala i
vSechny ostatni potfebné ziviny. Stejné jako u menSich déti je mozné vitaminy a mineraly
doplnit pomoci proteinového preparatu, anebo se suplementuji jako dopln€k stravy
(MacDonald et al., 2020, s. 1).

Skolni stravovani v Ceské republice fesi Vyhlaska o $kolnim stravovani &. 107/2005 Sb.
ve znéni pozd€jsich predpisi. Vyhlaska urCuje, ze zajisténi Skolniho stravovani déti se
specifickymi dietnimi potfebami je pln€ v kompetenci provozovatele stravovaci sluzby (tSkolni
jidelna) na zakladé dohody s rodi¢i (MSMT CR). Zajistit ditéti stravu pii tomto onemocnéni je
slozité, avSak vysledek je pozitivni zejména na dité, protoze se pii stravovani s vrstevniky citi
jako soucast kolektivu (NS PKU). Adolescentni pacienti toleruji 350-1200 mg Phe, to je
pfiblizné 7-24 g pfirozené bilkoviny/den  (Lichter—Konecki, Vockley, 2019,
s. 497).

Nektefi pacienti se fidi veganskou stravou, anebo piijimaji zdravou vyvazenou stravu a
jsou schopni si pravideln€ svij denni pfijem kontrolovat a vypocitat. Pfesto v adolescentnim
veéku prevazuje vySsi procento pacientd, ktefi maji stravu nevyvazenou a bez dulezitych
aminokyselinovych dopliika. Nekontrolovatelna strava a nepfijimani aminokyselinovych smeési
ma dopad hlavné na nedostatek dilezitych vitaminii a minerald (Das et al., 2014, s. 150).
Nekontrolovana hladina Phe ma také pfimy vliv na intelektualni kvocient. Studie J. Rochy a A.
MacDonald prokézala, ze Spatna kvalita kontroly hladiny Phe v krvi je pfimo spojena s niz§im
intelektualnim kvocientem (Rocha a MacDonald, 2016, s. 155). R. Feldmann ve svém ¢lanku
zminuje, ze pacienti, prestoze v€asné zahdji ptisnou dietu, vykazuji mirné snizeni inteligence.
Studie popsala snizené schopnosti pozornosti, pomalé zpracovani informaci a motorickou
reakéni dobu. U pacientl, ktefi v adolescenci nedodrzovali pfisnou stravu doslo
k neurologickému zhorSeni, avSak po opétovném zavedeni diety doslo k urcitému zlepSeni
(Feldmann et al., 2019, s. 246). Studie z roku 2011 se zabyvala kontrolou hladiny fenylalaninu
v krvi u evropskych pacientd pfi nizkobilkovinové dieté. Do studie, kde bylo zahrnuto celkem

1921 pacientt z center Belgie, Danska, Némecka, Italie, Nizozemi, Norska, Polska, §panélska,
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Turecka a Spojeného kralovstvi, se sbirala data po 1 rok. Cilem bylo zjistit, kolik pacientl si
pravidelné kontroluje hladinu Phe. Nejzodpovédnéjsi byli pacienti v kojeneckém véku,
muzeme predpokladat, ze zodpovédni byli prevazné jejich peCovatelé, zde byla 100% kontrola.
Kontrola se zna¢né snizovala se zvySujicim vékem. U dospivajicich byla kontrola okolo 83 %
a u dospélych vyrazné¢ mén¢, okolo 55 %. Vysledky tedy potvrzuji, ze s rostoucim veékem
pacienti s PKU existuje tendence snizovani kontroly hladiny Phe v krvi (Ahring et al., 2011, s.
275-278).

Pravidelna kontrola hladiny Phe v krvi je nutna k zajisténi a urceni presné tolerance Phe,
ta jeindividualni a je ovlivnéna fenotypem pacienta, pouzitim dopliikové terapie, rychlosti ristu
a davkovanim pfijmu bilkovinnych nahrad (Hall et al., 2022, s. 1). Vyhodou je, ze pacient se
jiz mizZe monitorovat sam v pohodli domova, protoze jsou k dispozici domaci monitorovaci
sady. Domaci odbér usetfi pacientovi mnoho ¢asu, protoze nemusi navstivit kliniku a ¢ekat na
vysledky. Je ale dulezité veédet, ze domaci testovaci sada by nikdy neméla plné nahradit pfimy
kontakt pacienta s 1écebnu klinikou (Hagedorn et al., 2013, s. 3). V roce 2018 se Chiara C.
s kolektivem zabyvala stravou pifi PKU v adolescenci v Italii. Ve studii uvadi, ze az 40 %
pacienti nepovazuje za dulezité dodrzovat nizkobilkovinovou dietu a kontrolovat tak hladiny
Phe. 80 % adolescentnich pacienti nedodrzuje doporucenou davku aminokyselinovych
preparati (<4krat denn€), protoze citi zvySeny spoleCensky natlak spojeny s uzivanim PKU
preparati. Témeér 48 % pacienti mélo vysoké hladiny Phe v krvi (>600 umol/l). Zavérem tedy
je, ze u italskych adolescenti sPKU byl zjistén nedostateCny stravovaci rezim,
nejpravdépodobnéji v dusledku nevhodného vnimani a nedostateCnych znalosti o nemoci
a nasledcich spojenych s vysokymi hodnotami Phe v krvi (Cazzorla et al., 2018, s. 39-45).

Vroce 2014 se A. M. Das zabyvala dietnimi navyky dospivajicich v Berling.
Aminokyselinové preparaty uzivalo 42 % pacientd. Na veganské straveé bylo 14 % pacientu
a pacienty, ktefi méli nekontrolovanou stravu bylo 36 %. Pfi této studii byla hladina Phe
u pacienti pravidelné¢ kontrolovana. Pacienti, ktefi neuzivali aminokyselinovy preparat
vykazovali vys§i hodnoty Phe v krvi. Pacienti, ktefi neuzivali aminokyselinovy preparat,
ale meli omezeny pifijem bilkovin, vykazovali stejné vysledky jako pacienti, ktefi méli
nekontrolovanou stravu a netrpéli vyraznym nutricnim deficitem. Ackoliv pacienti netrpéli
nutricnim deficitem, dlouhodobé zvySena hladina Phe v krvi vede k ohrozeni funkce mozku
(Das et al., 2014, s. 152). Jedna z klicovych studii, kterd se zabyvala kognitivni funkci pfi
dodrzovani stravy pti PKU, je studie publikovana v Casopisu The Lancet. Studie se zaméfila na
vyvoj kognitivnich schopnosti u déti s PKU, ktefi dodrzovali stravu s nizkym obsahem Phe

a porovnala je s détmi, které PKU netrpély. Studie prokazala, ze déti, které dodrzovali spravnou
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stravu pfi PKU mély stejné kognitivni schopnosti, jako déti bez PKU (Blau, et al,
2010, s. 1417-1427).

V adolescentnim véku jiz mnoho déti, hlavné vlivem vrstevnikl, ziskava zkuSenost
s alkoholem. Stejné jako celé populaci se i adolescentim nad 18 let s PKU doporucuje
konzumovat alkohol s mirou. Nékteré alkoholické napoje obsahuji bilkoviny, napf. pivo ma
75-100 mg Phe na 600 ml, a v pfipadé jeho poziti je nutné ho zapocitat do denniho piijmu
bilkovin. Protoze neexistuji evropské zakony, které by nafizovaly uvadéni nutri¢nich tidaja na
alkoholické napoje, mizeme se setkat i s tim, ze obsah bilkovin na 100 ml neni uveden. Do
alkoholt bez bilkoviny fadime: cider, vino (750 ml obsahuje pfiblizn€ 50 mg Phe), Sampariské
a prosecco (MacDonald, et al., 2020, s. 18). Je prokazano, ze pro pacienty, ktefi pii PKU maji
neomezenou a nefizenou stravu je zatézujici a nerealné se v budoucnosti k fizené straveé vratit
(Bernstein et al., 2017, s. 4). V minulosti se pfiklanélo ke zmirnéni ¢i uplném ukonceni
kontrolované stravy poté, co je pln€ vyvinuta nervova soustava. Pfi tomto zpusobu se ale
objevovaly Cetné komplikace jedince, a proto mnoho autor nedoporucuji nizkobilkovinnou

dietu béhem zivota prerusovat (Muntau, 2014, s. 98).
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2.2 Nizkobilkovinné potraviny pro pacienty s fenylketonurii

Potraviny pro pacienty s PKU jsou oznaCovany jako ,,potraviny pro zvlastni lékarské
ucely, anebo zkratkou SLPF, tzv. specialni nizkoproteinové potraviny (Sailer et al., 2020,
s. 2). Tyto potraviny jsou nej¢astéji prodavany v podobé praskové smési, gelu, tyCinek, kapsli
nebo tekutin tzv. ready to drink formulas. Potraviny k terapii PKU jsou vyrabény
z L—aminokyselin bez Phe nebo je to smés glykomakropeptidt, které obsahuji velmi malé
mnozstvi Phe (Prochazkova et al., 2020, s. 344).

Prvni proteinové nahrazka byla ziskana z kaseinu v 50. letech v USA. Poprvé byl kasein
hydrolyzovan v kyseliné chlorovodikové nebo sirové. Tento proces byl Casové narocny a po
mnohahodinovém vafenim vznikla hustd, ¢erna aminokyselinova kapalina. Tato kapalina se
nejprve zneutralizovala hydroxidem sodnym, ptecistila aktivnim uhlim a nasledné ptefiltrovala.
K odstranéni fenylalaninu, ktery byl v kapalin€ pfitomen, byl pouzit druhy filtra¢ni proces
vyuzivajici aktivni uhli. Aby se zvySila nutriéni hodnota smési piidal se tryptofan
a tyrosin spolu se sacharidy, tuky, vitaminy a mineraly. Tato smés nebyla chutové pfijatelna,
proto musela byt je§t¢ dochucena cukrem, Skrobem, smetanou a vodou a poté mohla byt
podavana jako vyziva kojencim. Tuto smés mohli pfijimat i starSi déti, t€ém tato smés ale
nechutnala a nej¢astéji si smeés dochucovali rajCaty, aby vznikla smés pfipominajici polévku
(Daly et al., 2021, s. 2). Dnes je proteinova nahrada oznacovana jako 1ékarska potravina nebo
synteticka bilkovina. Bilkovina je nejCastéji vytvorena esencialnimi, semiesencialnimi a
neesencialnimi aminokyselinami, bez fenylalaninu. Jejich hlavni uloha je nahradit pfirozené
bilkoviny, ktefi pacienti s PKU nemohou pfijimat. Pfirozena bilkovina, také ozna¢ovana jako
intaktni protein, je z potravinovych zdrojii a je tvofena polymernimi fetézci skladajici se
z aminokyselin spojenych peptidovymi vazbami. Mizeme se také setkat se specialnimi
potravinami s nizkym obsahem bilkovin, tyto potraviny jsou uréené pro zvlastni Iékaiské ucely,
maji nizky obsah bilkovin a Phe a byvaji vétSinou oznacené tucnym oznacenim , PKU*
(MacDonald, et al., 2020, s. 19). V Evropské Unii se slozeni nizkoproteinovych potravin fidi
smeérnici Foods for Special Medical Purposes. Tyto potraviny
samy o sobé€ nejsou plnohodnotnou potravinou a slozenim jsou pfizplisobeny Zzivinam
specifickym pro pacienty s fenylketonurii a nejsou vhodné pro kazdého. Na trh mohou byt
uvedeny pouze v piipad¢, Ze spliiuji pravidla stanovené smérnici EU, a také musi byt schvaleny
podle narodnich sméric kazdé zemé (Belanger—Quintana et al., 2012, s. 390-394).
Nizkobilkovinné potraviny jsou pro terapii PKU nepostradatelné a umoziuji odstranéni

antagonistické aminokyseliny s bezpeCnym poskytnutim vSech ostatnich aminokyselin
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nezbytnych pro udrzeni normalni fyziologické funkce organismu (Daly et al., 2021, s. 1).
Specialni potraviny jsou pro pacienty nedilnou soucasti 1é¢by a az z 50 % tvoii jejich mnozstvi
energie. Podporuji zlepSovani a udrzovani metabolismu a zajiS§tuji spravny rust
a vyvoj jedince. Proteinovym nahrazkdam a PKU potravindm se cCasto prikladda maly
vyznam, piesto jsou jejich farmakologické ucinky a klinicky piinos klicové pii 1écbé s PKU
(Wood et al., 2020, s. 2). Ackoliv jsou syntetické aminokyseliny primarnim zdrojem bilkovin,
pii stravé PKU je mozné piijimat i glykomakropeptid, tzv. kaseinovy protein (Strisciuglio,
Concolino, 2014, s. 1009). Glykomakropeptid je pifirodni syrovatkovy protein produkovany pfti
vyrobé syra snizkym obsahem Phe, ktery muze predstavovat novou dietni alternativu
k aminokyselinovym smésim pro pacienty s PKU (Ney, Blank, Hansen, 2014, s. 62). Pro
fenylketonuriky se jevi jako vynikajici zdroj bilkovin a mimo jiné ma také pozitivni vliv na
chut’, rozmanitost, sytost a pohodli stravy, coz zvySuje dietni dodrzovani. Glykomakropeptid je
neporuSeny zdroj bilkovin a v porovnani svolnymi aminokyselinami ve standartnich
preparatech zlepsuje retenci bilkovin a vyuziti fenylalaninu (Strisciuglio, Concolino, 2014,

s. 1009).

Dostupnost téchto potravin je ale stale vyrazné limitovana a v celé Evropé je asi 20
vyrobetl, co nizkoproteinové potraviny vyrabi, v Ceské republice jsou vyrobei 2. Cena téchto
nizkoproteinovych potravin predstavuje znacnou ekonomickou zat€z. Studie, ktera byla
provedena v Ceské republice v roce 2018 se zabyvala naklady a s tim spojené dodrzovani
stravy. Data byly sbirany od kvétna do srpna 2015 pomoci anonymniho dotazniku. Celkem bylo
osloveno 303 pacient (280 pacienti mélo PKU a 23 jiné dédi¢né metabolické onemocnéni).
Dotaznik vyplnilo celkem 197 respondentti, nékteré dotazniky byly vylou€eny, a pro studii bylo
pouzito celkem 174 jedinct s PKU na uzemi Ceské republiky. Nejvyssi naklady byly spojeny
s potravinami jako je mléko s nizkym obsahem bilkovin, mouka (98,3 %), téstoviny (97,7 %) a
zakladni peCivo (82,2 %). Primérna denni spotieba nizkoproteinovych potravin byla 411,7g,
coz odpovida energetické hodnoté 4438 kJ. Pacienti nej¢astéji konzumovali nizkobilkovinnou
mouku (15 %), téstoviny (18 %), zakladni pecivo (15 %) a sladkosti (10 %). Zavérem studie je,
7e pramérné mésiéni naklady na nizkobilkovinné potraviny v Ceské republice se rovnaly 3547
K¢ a dodrzovani nizkobilkovinné stravy se vékem snizovalo (Ml¢och et al., 2018, s. 87-92).
Primémé naklady na dietni 1écbu pii PKU se napfi¢ vékovymi kategoriemi lisi a jejich uhrada
se v nekterych zemich odliSuje. A. Belanger—Quintana a kolektiv shromazd’ovali tudaje o
nakladech a uhradach nizkobilkovinnych potravin z deseti mezinarodnich specializovanych

center PKU.
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Primeérmé ro¢ni naklady se napii¢ zemeémi vyrazné lisily (pfepocitano z € na K¢, pfi kurzu 1€ =
23,71 K¢&):

e Turecko — 101 313 K¢,
Polsko — 157 127 K¢,

e Spojené kralovstvi — 168 175 K¢,

e Némecko — 220 574 K¢,

e Belgie — 236 602 K¢,

e Dansko — 308 325 K¢,

e [talie — 373 053 K¢,

e Nizozemi — 468 723 K¢,

e Norsko — 505 687 K¢,

e Spanélsko — 511 899 K¢ (Belanger—Quintana et al., 2012).

V Belgii, Dansku, Norsku a Turecku pacienti dostavaji omezeny mési¢ni nebo ro¢ni finan¢ni
prispévek na jakékoliv potraviny s nizkym nebo zadnym obsahem bilkovin. Nejdrazsi polozku
predstavuji proteinové preparaty bez Phe, jejich dostupnost se mezi zemémi lisi. V Turecku je
velmi omezeny sortiment pro PKU pacienty, jsou tu dostupné levnéjsi potraviny, ale s horsi
kvalitou a chuti. V ostatnich zemich se vyuzivaji nahrazky, které byly zavedeny pied 10 lety,
ale 1 drazsi nejnovéjsi preparaty, které pro pacienty predstavuji lepsi chut’ a slozeni. Ceny
jednotlivych potravin se li8i, vyrazn€ nizsi ceny potravin jsou v Turecku, napiiklad naklady na
nizkobilkovinny chleba na 100 kcal se pohybovaly od 38 K¢ v Belgii, do 5 K¢ v Polsku a 1 K¢
v Turecku (Belanger—Quintana et al., 2012, s. 390-394). Ve Spojenych statech americkych
poskytuje federalni vlada dotace pro nakup PKU potravin pro pacienty, ktefi spliiuji urcité
podminky. V Kanadé je poskytovana financni podpora pro nakup PKU potravin
prostfednictvim rtznych podptarnych programt (Canadian PKU and Allied Disordes).
V Anglii, Skotsku a Severnim Irsku jsou PKU potraviny poskytovany pacientim zcela zdarma
(National Health Service). V Australii jsou nékteré potraviny PKU poskytovany zdarma nebo
za zvyhodnéné ceny (PKU Association of Australia). Na Novém Zélandu propléaci zdravotni
pojistovny naklady na PKU potraviny. V Némecku, Rakousku a Svédsku jsou potraviny PKU
poskytovany zcela zdarma prostfednictvim zdravotniho pojisténi. Zemé, kde potraviny PKU
nejsou hrazeny ze zdravotniho pojisténi jsou: Polsko, Rusko, Ukrajina, Indie a Thajsko

(E.S.PKU).
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Aby pacienti nebo peCovatelé mohli spolehlivé dodrzovat stravovaci rezim, o¢ekava se,
ze budou mit znalosti o obsahu bilkovin v potravinach. Méli by znat, jak vypocitat 1 g bilkovin
pfimo ze znacCeni bilkovin na etiketé potraviny, av§ak mnoho pacientd a peCovatelt to spojuje
s velkou Casovou zatézi. Studie z Velké Britanie z roku 2022 se zabyvala nazory pacientll
a peCovateli o jejich zkuSenostech svypoftem vymeény bilkovin zetiket na balenych
potravinach formou dotazniku. Dotaznik se skladal z 24 otazek s moznosti vybéru z vice
odpovédi nebo otevienou odpovédi. Na dotaznik odpovédelo 246 respondenti. Mezi nejCast€jsi
supermarkety nakupovanych potravin byly Tesco, Asa, Aldi a Sainsbury’s. Respondenti
nejCastéji uvadeli, Zze nejobtiznéj§i je vypocitat vymeénu bilkovin z etiket na népojich
a z potravin jakou jsou suSené smesi, omacky, polévky, pudinkové prasky, hrnkové nudle.
Neupresnéni, zda je obsah bilkovin pro vatfenou nebo tepelné neupravenou hmotnost bylo
nejcastéjSim problémem. Déle oznaceni obsahu bilkovin jako O g i1 pfes to, ze ve sloZeni
vyrobku bylo uvedeno mléko nebo Zelatina. Nevyhodou pro pacienty je, ze potravinové

predpisy povazuji mnozstvi bilkovin <0,5g na 100 g za zanedbatelné (Hall et al., 2022, s. 10).

Piispévky zdravotnich pojistoven v Ceské republice v roce 2023

Zdravotni pojistovny v Ceské republice piistoupily na zakladé aktivit vyboru NS PKU
od 1. 6. 2019 na poskytnuti pfispévku na nizkobilkovinnou stravu ze svych fondl prevence.
Ptispévky jsou pro pacienty s fenylketonurii a jinymi dédicnymi poruchami, ve velké vétSine
jsou piispévky pouze pro détské pacienty, i pies to, Ze naklady na nizkobilkovinnou stravu jsou
v dospélosti vyrazné vy§si. Mimo jiné si mohou pacienti s fenylketonurii zazadat o pfispévek

na péci (NS PKU, 2023).
V Ceské republice je v roce 2023 nabizen vybér celkem ze 7 zdravotnich pojistoven:

Ceska pramyslova zdravotni poji§tovna nabizi od &ervna 2019 piispévek ve vysi 1 000
K¢ na nizkobilkovinné potraviny nebo suroviny pro vyrobu potravin pro nizkobilkovinnou

dietu (CPZP, 2023).

Oborova zdravotni pojiSfovna nabizi program zaméfeny na podporu klientt
s nizkobilkovinnou dietou, kde je mozné Cerpat prispévek do vySe 5 000 K¢, platnost je vzdy
od 10. 1. do 30. 11. daného kalendainiho roku. Prosincové uctenky z predeslého roku lze
vyuzit v lednu. Podminkou pro Cerpani pfispévku je absolvovani pravidelné kontroly u praktic

kého 1ékate v uplynulych 2 letech (OZP, 2023).

Revirni bratrska pokladna, zdravotni poji§tovna po potvrzeni diagnozy lékatfem piispiva

svym pojisténcim do 18 let do 1 000 K¢ na nizkobilkovinnou dietu. Od roku 2023 je u nich
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nabizena moznost navySeni zakladniho finan¢niho pfispévku slou¢enim limiti od rodi¢u a
pratel celkem do vyse 10 000 K¢. Podminkou je mit pfeveden limit 1 000 K¢ od 9 darct (RBP,
2023).

Vojenské zdravotni pojistovna CR pojisténcim s PKU nabizi piispévek ve vysi 4 000
K¢ jednou ro¢né. Akceptuje pouze doklady s vyctem potravin s ozna¢enim ,PKU,

nizkobilkovinné, bezlaktozové, bezlepkové™ (VOZP, 2023).

Vseobecna zdravotni pojistovna Ceské republiky nabizi piispévek 12 000 K& za rok na
nizkobilkovinné, bezlaktézové nebo bezlepkové potraviny détem ve véku do 18 let a studentim
do 26 let s potvrzenou diagn6zou PKU. Dokumenty potiebné k vytizené prispévku jsou doklad
o diagnoze a vyplnéna pisemna zadost. Zadost Ize podat na kterékoliv poboéce, anebo on-line

formulafem. Zadost o piispévek se zada 2x roéné (VZP CR, 2023).

Vseobecna zdravotni pojistovna Skoda mohou pojisténci do 19 let Gerpat

piispévek na nizkobilkovinnou dietu do 10 000 K& roéné (ZPS, 2023).

Zdravotni pojisfovna ministerstva vnitra CR pfispiva détem i dospélym na

nizkobilkovinné potraviny nebo obédy do vyse 4 000 K¢ za rok (ZPMV, 2023).

Nejaktualngjsi informaci je, 7e v Ceské republice vlednu 2023 neprosly uhrady

nizkobilkovinnych potravin z vefejného zdravotniho pojisténi (NS PKU, 2023).

Prodejci nizkobilkovinnych potravin dostupné pro CR

Dieta—PKU.cz — internetovy obchod se Sirokym sortimentem, ma v nabidce vybér potravin od
raznych vyrobca.

Obchod zdravé vyzivy Dana Harantova Praha — kamenny obchod, moznost 1 internetového
obchodu: dietyinshop.cz.

Puravita — internetovy obchod s Sirokym vybérem potravin od firmy Bezgluten a Balviten.
Lékarna FNKV Praha — pouze pro pfimy nakup bez moznosti zaslani.

Loprofin — internetovy obchod firmy Nutricia v Némecku, zaslani potravin do CR ovéfeno.
PKUshop — internetovy obchod s vybérem potravin od vyrobce Metax, moznost osobniho
odbéru.

Elinai Brno — kamenny 1 internetovy obchod se sortimentem od firmy Nove Alpi.
Gutini special s.r.o. — internetovy obchod, vyrobky od Gutini special s.r.o.
Pekarenn Harmonia — Slovensky internetovy obchod.

Lékarny Benu, Dr. Max, Muj Iékarik — internetovy i kamenny prodej vyrobkd od znacky
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Nutricia.
Delifirst — internetovy obchod s Némecka, ktery zasila vyrobky z celého svéta, zasilani do CR
oveéfeno a potvrzeno (NS PKU, 2023).

Vyrobci nizkobilkovinnych potravin v Evropé

Ceska republika — DS Special s.r.0. (vyrobky Lofenyl), Gutini special s.r.o.
Francie — Taranis.

Mad’arsko — Diabet Trade (vyrobky Fe—Mini).

Némecko — Hammermiihle, Huber, Metax, Nutricia, Schott Delfs, Poensgen.
Polsko — Balviten, Bezgluten, Glutenex.

Rakousko — Grimm.

Slovensko — Novalim (vyrobky Apromix, Aprocel, Novalim), Pekarefi Harmonia.
Spanélsko — Sanavi (vyrobky Harifen).

Velka Britanie — Firstplay Dietary Foods (vyrobky Promin), Nutricia (vyrobky Milupa,
Loprofin, Damin), Vifalo (NS PKU, 2023).
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2.3 Vyznam a limitace dohledanych poznatku

Prehledova bakalafska prace se zabyva o vyzivé détského pacienta pfi onemocnéni
fenylketonurii. Prace zahrnuje vyznamné poznatky, tykajici se vyzivy déti trpici fenylketonurii
z divodu nedostatku enzymu fenylalaninhydroxylazy, ktery je nezbytny pro preménu
aminokyseliny fenylalaninu na tyrosin, a vhodnymi nizkobilkovinnymi potravinami. Hlavnim
cilem u PKU je minimalizace pfijmu fenylalaninu z potravy, ale zaroven zajisténi dostate¢ného
pfijmu tyrosinu a dalSich nutri¢nich latek, coz mize byt dosazeno pomoci specialni stravy, ktera
je individualné pfizptsobena potifebam ditéte.

Nizkobilkovinna strava miiZze byt pro mnoho pacientu, ale i peCovatelt velmi narocna.
Potraviny pro pacienty PKU jsou obtiznéji dostupné a velmi Casto drazsi nez bézné potraviny.
Ackoli jsou v nekterych zemich potraviny hrazeny ze zdravotniho pojis§téni, v jinych zemich
jsou pacienti nuceni si specialni potraviny hradit sami. Specialni potraviny jsou k dostani
pfevazné z e-shopu, vybranych prodejen ¢i 1ékaren, a to pouze v omezeném mnozstvi. Z mnoha
studii vyplyva, ze nizkobilkovinna strava je pro pacienty stresujici. Pacienti musi znacné omezit
nebo uplné vyloucit bézné potraviny a musi piijimat specialni aminokyselinové dopliky, které
mnoha pacientim kvali specifické chuti a zapachu nechutnaji. U détskych pacientd musi byt
pravidelné monitorovan vyzivovy stav, protoze je nedostatek studii, které by se zabyvaly
dlouhodobymi dopady stravy s nizkym obsahem fenylalaninu.

Vyznamnou limitaci této bakalarské prace je pouziti predev§im zahrani¢nich zdroja.
Dalsi limitaci je, Ze aktualni vyzkum neposkytuje jasny dikaz o vyskytu nadvahy a obezity u
pacientt s fenylketonurii, ale mnoho studii naznacuje, Ze tento problém narasta. Tento trend
muze byt potencionalné spojen se $patnou kontrolou hladiny Phe v krvi, §patném dodrzovani
stravy nebo také samotnym slozenim PKU potravin (Sailer et al., 2020, s. 1-6).

Dalsi vyznamnou limitaci je, ze je dostupné omezené mnozstvi informaci o
alternativnich zpisobech stravovani pti PKU. Publikaci zabyvajici se kognitivnimi schopnosti
je vyrazné mén¢ a socidlni fungovani pii PKU nebylo nikdy dfive zkoumano (Rianne et al.,

2013, 5. 57).

31



Zavér

Prehledova bakalafska prace se zabyva o pfistupu vyzivy ditéte s fenylketonurii.
Hlavnim cilem pfehledové bakalarské prace bylo sumarizovat dohledané a publikované
poznatky o vyzive ditéte pfi fenylketonurii. Hlavni cil bakalarské prace byl dale specifikovan
do dvou dil¢ich cilt.

Prvnim dil¢im cilem bylo sumarizovat dohledatelné poznatky o wvyzivé ditéte
s fenylketonurii v urcitém obdobi zivota a zhodnotit ucinnost terapie nizkobilkovinné vyzivy.
Fenylketonurie je vzacné metabolické onemocnéni zptusobujici naruseni metabolismu bilkovin.
Vhodna strava s nizkym obsahem fenylalaninu, ktera se vyrazné lisi od bézné stravy, je pro
pacienty s PKU nepostradatelna. Cilem vyzivy ditéte s PKU je snizit pfijem Phe na minimum,
ale zaroven =zajistit dostateCny pfijem ostatnich nutricnich latek, jako jsou esencialni
aminokyseliny, vitaminy a mineraly. Z jidelniCku jsou vyfazeny bézné potraviny a ty jsou
nahrazeny bilkovinovymi pfipravky na bazi esencialnich aminokyselin. Spravna vyziva ditéte
vede k fyziologickému vyvoji a zachovani zdravi. Pti této hlidané stravé je nutné pravidelného
sledovani hladiny fenylalaninu v krvi. Prvni dil¢i cil byl splnén.

Druhym dil¢im cilem bylo sumarizovat dohledané poznatky tykajici se
nizkobilkovinnych potravin pro pacienty trpici fenylketonurii. Vhodné nizkobilkovinné
potraviny jsou naprosto nezbytné pro pacienty s PKU jiz od narozeni az do konce Zzivota.
Dostupnost téchto potravin je ovlivnéna mnoha faktory, jako jsou ekonomické, legislativni
a zemépisné podminky. V nékterych zemich jsou nizkobilkovinné potraviny pro pacienty
s PKU dostupné zdarma nebo jsou hrazeny ze zdravotniho pojisténi, zatimco v jinych zemich
jsou velmi drahé a pro pacienty tak méné dostupné. Proto je dulezité, aby zainteresované
subjekty spolupracovali na zajisténi toho, aby pacienti s PKU méli piistup k potravinam, které
pro své zdravi nezbytné potiebuji. Druhy dil¢i cil byl splnén.

Poznatky, které byly v této bakalatrské praci shromazdény mohou byt piinosné zejména
détskym sestram, rodi¢im, détem, které si své onemocnéni uveédomuji, studentim

zdravotnickych obort, anebo komukoliv, koho toto téma zajima.
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