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Dieta pri fenylketonurii

Abstrakt

V soucasné dob¢ neni znama zadna metoda, jez by dokazala zcela vylécit PKU. S
poruchou a zvlastnim typem latkové vymeény, provazejici toto onemocnéni, se bude
jedinec setkavat cely sviij zivot. Jedna se totiz o nezaménitelny geneticky zapis, ktery u
¢loveéka podminuje danou diagnozu.

Jelikoz PKU patii mezi nevylécitelné metabolické poruchy, je nutné dodrzovat
celozivotni stravovaci opatfeni, které¢ ¢lovéku umozni normalni télesny, intelektudlni a
neurologicky vyvoj. Jiz vice nez padesat let je zndmo, ze strava musi obsahovat nizké
mnozstvi fenylalaninu, ¢im se vyrazné snizuje riziko poskozeni mozku v détském veku,
kdy dochazi k jeho intenzivnimu vyvoji. Danou dietu indikuje oSetiujici 1€kat pacienta ve
spolupréci s nutriénim terapeutem dle tolerancnich hodnot fenylalaninu v krvi. Konkrétni
krevni hodnoty se zjistuji v pravidelnych intervalech, a dle hodnot fenylalaninu se
nasledné upravuje stravovaci plan jedince tak, aby vyhovoval jeho poZadavkim a
nepiedstavoval Zadné riziko viici jeho zdravotnimu stavu.

Cilem mé¢ bakalaiské prace je zmapovani bézného stravovani détskych pacientii s
fenylketonurii, kdy ma kazdé dité€ jinou toleran¢ni hodnotu fenylalaninu. V diisledku toho
musi byt jidelni¢ek individualné piizplisoben a sestaven. Zaroveil se budu zajimat o
mozné problémy a omezeni se kterymi se miize pacient setkat, a jaké jsou dopady nejen
na daného jedince, ale i na rodinu a okoli, ve kterém dité zije a vyrusta.

K vypracovani praktické ¢asti bakalafskeé prace jsem zvolila kvalitativni vyzkumnou
metodu, v niz jsem se blize zaméfila na 3 respondenty. Konkrétné na 3 détské pacienty s
fenylketonurii, za pfitomnosti a spoluprace jejich zakonnych zéastupcti. S nimi jsem vedla
nestrukturovany rozhovor, ve kterém jsem zjiStovala detailni informace o zdravotnim
stavu déti a o jejich stravovacich zvyklostech. Ziskané informace jsem nasledné
vyhodnotila a popsala.

Bakalafskda prace by mohla slouzit jako informa¢ni materidl pro zdravotnicky
personal ¢i pacienty, ktefi se s onemocnénim potykaji.

Z provedenych rozhovord jsem zjistila, ze zadna z maminek nebyla pfipravena na

situaci, ze se jim narodi potomek s fenylketonurii. Pro kazdého to byl urcity Sok a nova



zivotni situace, se kterou se musela a nadale musi vyrovnavat jak celd rodina, tak v
ur¢itém véku 1 dité¢ samotné.

V Zivoté nastava nova zivotni etapa, kdy se velmi fesi spravna vyziva ditéte pro
spravny vyvoj. Probihé zde velmi diilezita dietni 1écba a spoluprace s 1¢kati a nutricnimi
terapeuty. Dieta je finan¢né naro¢néjsi, jelikoz specidlni fenylketonurické vyrobky jsou
oproti bézn¢ dostupnym potravinam drazsi, ale musi se dodrzovat disledné a nejlépe
celozivotné s dodavanim lécebnych piipravki. Pokud se dité stravuje tak jak doporuci

1€kat, vyvoj probiha v poradku a dochézi k minimalizaci rizik zdravotnich komplikaci.

Klicova slova dédicné metabolické poruchy, fenylketonurie, fenylalanin,

nizkobilkovinna dieta, maternalni PKU, novorozenecky screening



The diet for phenylketonuria
Abstract

There is currently no known method to cure PKU completely. With a disorder and a
special type of metabolism that accompanies this disease, the individual will meet his /
her whole life. This is a specific genetic notation that makes a given diagnosis in humans.

For PKU is an incurable metabolic disorder, it is necessary to follow a lifelong diet
that will allow normal physical, intellectual and neurological development. It has been
known for more than fifty years that diet must contain a low amount of phenylalanine,
thereby significantly reduces the risk of brain damage in childhood when it develops
vigorously. The diet is indicated by the attending physician in cooperation with the
nutritional therapist according to the tolerance values of phenylalanine in the blood.
Specific blood values are determined at regular intervals, and according to phenylalanine
values, the dietary plan of the individual is subsequently adjusted to suit his / her
requirements and does not pose any risk to his / her health.

The aim of my bachelor thesis is to map the common diet of children‘s patients with
phenylketonuria, where each child has a different tolerance value of phenylalanine. As a
result, the diet must be individually adapted and assembled. At the same time, | will be
interested in possible problems and limitations that the patient may encounter and in the
impacts not only on the individual, but also on the family and surroundings in which the
child lives and grows up.

To elaborate the practical part of my bachelor thesis | have chosen a gualitative
research method in which I focused on 3 respondents. Specifically, 3 children with
phenylketonuria, in the presence and cooperation of their legal representatives. |
conducted an unstructured interview with them in which | was looking for detailed
information about the health of the children and their eating habits. Then, | evaluated the
information obtained and described it.

The bachelor thesis could serve as an information material for medical staff or
patients who face this disease.

| found out from the interviews that no mother was prepared to have a
phenylketonuria offspring. For everybody it was a shock and a new life situation, and both
the whole family and the children themselves had to and still have to somehow cope with

it.



There is a new life stage in life, where the proper nutrition of the child is being solved
for the proper development. There is a very important dietary treatment and cooperation
with doctors and nutritional therapists. Diet is more expensive because special
phenylketonuric products are more expensive than commonly available foods, but must
be followed systematically and best with lifelong delivery of medications. If the child eats
as recommended by the doctor, the development is in order and the risks of health

complications are minimized.

Key words hereditary metabolic disorder, phenylketonuria, phenylalanine, low protein

diet, maternal PKU, newborn screening
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Uvod

Bakalaiska prace se zaméfuje na onemocnéni zvané fenylketonurie, které
se fadi mezi dédicné metabolické onemocnéni. Jde o nejcastéji vrozenou
poruchu metabolismu v evropské populaci. Podstatou této nemoci je porucha
aminokyselin.  Pacientovi pii tomto onemocnéni chybi v jatrech enzym
fenylalaninhydroxylaza, ktery S$tépi fenylalanin na tyrosin. V dusledku
chybéjiciho enzymu se v téle hromadi fenylalanin, jenz neni metabolizovan, coz
vede k porucham centralni nervové soustavy, protoze nadmérné mnoZzstvi
fenylalaninu je pro télo toxické. Nelécend fenylketonurie zpiisobuje nadbytek
fenylalaninu v krvi a vyrazné brani vyvoji mozku. Mezi nej€astéjsi projevy
neléené nemoci patfi mentdlni retardace, charakteristicky zapach potu a moci
pfipominajici zatuchlinu nebo mysinu, ekzém, mensi pigmentaci ktize, vlast a

w7

OCl.

Fenylketonurii jsem si vybrala jako téma bakalafské prace proto, ze ackoli
patii mezi nejcastéjs$i metabolické poruchy, tak je mezi laickou vetejnosti malo
Znama.

Cilem této bakalaiské prace je pfibliZit toto onemocnéni vetejnosti a také
nutri¢énim terapeutim, protoze ackoli se jedna o nevylécitelné onemocnéni, da
se lé¢it pomoci vyzivy a tim zmirnit ¢i eliminovat poSkozeni organismu, které

by nastalo, pokud by se nedodrzovaly urcité postupy terapie.



1 Zakladni informace o fenylketonurii
1.1 Definice fenylketonurie
DMP neboli dédicné poruchy metabolismu, jsou v populaci pomérné

vzacnou zalezitosti, ale ve vysledném souctu jde o pocetnou skupinu pacientt

(Fernandes, 2008).

Fenylketonurie (PKU) patii mezi vrozené metabolické onemocnéni, jehoz
podstatou je porucha metabolismu esencialni aminokyseliny fenylalaninu. Ta je
obsazena ve vSech druzich rostlinnych i ZivociSnych bilkovin (maso, vejce,
ofechy, fazole, mléko a syr). Pokud se tedy ¢lovék stravuje béZznym zplisobem,
znamend to, Ze se stravou piijima i fenylalanin obsazeny v bilkovinach. Clovék
s fenylketonurii nedokaze takové mnozstvi fenylalaninu zpracovat, protoze télo
neni schopno metabolizovat pfijaty fenylalanin na tyrozin. Tato konkrétni
latkova pfeména se odehrava v jaternich bunikach. Hlavnim aktérem potfebnym
pro stépeni fenylalaninu na tyrozin je enzym zvany fenylalaninhydroxyléza,
ktery se v organismu mtize vyskytovat v jiné struktuie, dale béhem onemocnéni
nemusi byt dostatecné mnozstvi, nebo se vyskytuje jeho uplnd absence v
organismu. Jak jiz bylo zminéno vySe, snizené¢ mnozstvi fenyalaninhyroxylazy
vede zaroven ke snizenému Stépeni, a disledkem toho muize dochazet k
hromadéni fenylalaninu v krvi a té€lnich tekutinadch. To mlZe zptsobovat t€zké
postizeni mozku a celkové tak naruSit vSestranny vyvoj ditéte (Komarkova,

Hejecmanova 2004; Hladik, 2008; National PKU Alliance, 2017).

Hromadéni fenylalaninu v krvi miZeme zabranit tak, Ze v€as zahdjime
nezbytnou dietni terapii, ktera bude zahrnovat nizky obsah fenylalaninu ve
strave, a tim zabranime

naslednému postizeni mozku a mentalni retardaci (Kankova, 2005).

Leifer (2004) uvadi, ze klasickou fenylketonurii charakterizuje naméfena
hodnota fenylalaninu v krvi postizeného jedince nad 20 mg/dl. Pokud bychom
méli urcit idealni hladinu fenylalaninu v krvi u zdravého jedince, byly by to
hodnoty pohybujici se pod
1,67mg/dl (Kozak, 1997).



Tabulka 1: Koncentrace PKU v Krvi pied terapii

Nézev onemocnéni Plazmaticka koncentrace Rezidualni aktivita
fenylalaninu pted terapii fenylalaninhydroxylazy
Klasicka fenylketonurie 1200 umol/i <1%
= classical PKU
Mirna fenylketonurie 600-1200 umol/Il 1-5%
= mild PKU
Mirna hyperfenylalaninemie 120-600 umol/Il >5%
= mild HPA

(Zdroj: Stajnochrova, 2012)

1.2 Historie fenylketonurie

Autofi Honzik a Zeman (2013) uvadéji, Ze fenylketonurie jako onemocnéni
byla poprvé popsana roku 1934 v Norsku. Popsal ji mistni Iékat a biochemik
Ivar Asbgjrn
Folling. Folling popsal toto onemocnéni po setkani s mladou matkou a jejimi
dvojcaty (Liv a Dag), kterd byla vyrazné mentaln¢ retardovana. Pti vySetfovani
moci déti spolu s mladym studentem mediciny Kaare Clossem zaznamenali
reakeci, se kterou se jesté nesetkali. Do moci byl pfidan chlorid Zelezity a moc se
zbarvila do zelenomodré, misto do ocekavané cervenohnédé. Fellinga tato
reakce natolik zaujala, Ze se rozhodl urcit latku, ktera zptisobovala tuto reakci.
Pti domluvené spolupraci s matkou dvojc€at nasbirali 20 litri mo¢i béhem tydne
a tuto nezndmou latku izolovali. V prabéhu dalSich mésict vydal publikaci na
téma Cerstvé odhalené problematiky latkové vymény. Jiz tehdy predpokladal, ze
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jde o poruchu metabolismu fenylalaninu a tuto poruchu nazval Imbecilitas

phenylpyruvica (Hejcmanova, 1999; Thoene, 2010; Stajnochrova, 2012).

Rok 1951, patfici ke druhému nejvyznamnéjSimu milniku historie
fenylketonurie, ptinesl 1€cbu, kdy poprvé byla pouzita dietni terapie na zakladé
snizen¢ho fenylalaninu v potrave. Tato 1éba se ukazala jako uc¢inné a dalSich
padesat let tento fakt potvrdilo. Postupem Casu dochazelo ke zdokonalovani
1éCby a praktickych postupt, kdy se zdokonalovaly ptipravky, které slouzily

jako nahrada za ptirozené bilkoviny (Hejcmanova, 2001).

Jako prvni na svéte 1é¢il dité s fenylketonurii mlady 1€ékat a pozdéji profesor
Horst Bickel v Univerzitni détské nemocnici v anglickém Birminghamu, a své
poznatky o 1é¢bé zvetejnil v odborném tisku. Jeho prvni pacientkou, byla
dvouleta hol¢icka Sheila. Jeji hodnoty fenylalaninu v krvi trojnadsobné
ptekracovaly normalni hladinu. Divka nebyla schopna se ve dvou letech
postavit, nechodila, nemluvila, nejevila zddny zdjem o okoli a jen kficela. Jeji
télesna vaha byla vzhledem k v€ku v pofadku, jen obvod hlavy byl mensi, nez
je u dané veékové kategorie obvyklé. Vlasy méla svétlejsi a kiizi hrubsi s
vyskytem ekzémii. Sheilyna mo¢ zapachala mySinou. Na naléhani bezradné
matky ditéte zacal Bickel roku 1951 s lé€bou. Tento prvni pokus lécby byl
zaloZzen na predpokladech, ze velké mnozstvi fenylalaninu v krvi a
mozkomisnim moku je pfi¢inou poSkozeni mozku pti vyvoji. Fenylalanin lidsky
organismus pfijima skrze bilkoviny, proto bylo tfeba snizeného piijmu, aby tak
bylo mozné se vyhnout hromadéni nerozstépeného fenylalaninu v mozkomisnim
moku a krevnim ob¢hu. Tyto informace znamenaly pievrat v 1€€b¢ a osudu déti

s fenylketonurii (Hejcmanova, 2001; Stajnochrova, 2012).

Docentka Bohunka Blehova, patiici mezi jednu ze zakladajicich osobnosti
Kliniky déti a dorostu pti 3.1¢kaiské fakulté¢ Univerzity Karlovi, byla inspirovana
Follingovo publikaci o fenylketonurii natolik, Ze se rozhodla v roce 1958
vyhledavat i u nas pacienty s timto onemocnénim. V Opatanech, roku 1959, v
psychiatrické lécebné vysSettila vice nez 700 pacientli, mezi nimiz byli tfi

nemocni fenylketonurii. V tstavu v Dobfanech objevila dal§i dva dospélé
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pacienty s PKU. Ukazalo se, ze fenylketonurie se vyskytuje u 0,4 % pacient,
zijicich v tstavech socialni péce. Diky témto poznatkiim doslo v roce 1960 ke
vzniku doporuceni pro détské Iékare, aby moc¢ déti vySetfovali ve

veku Sesti tydnl chloridem zelezitym (Hejcmanova, 2001).

Historie 1é¢by u nas, tedy v byvalém Ceskoslovensku, zagina kolem roku
1970, kdy se zacalo se zavadénim screeningového vysetieni. Diivodem pro tyto
kroky byl fakt, Ze déti s danym onemocnénim byly objevovany pfili§ pozdé na

to, aby lécba dokazala ovlivnit jejich spravny vyvoj (Hejecmanova, 2001).

V roce 1975 zacalo screeningové vySetfovani vSech novorozencli v
Ceskoslovensku, ¢imZ bylo diagnostikovano onemocnéni fenylketonurie, a
mohla se zah4jit v€asnd léCba. Kdyz zacal stoupat pocet déti s timto
onemocnénim, bylo nezbytné zajistit piipravek k 1é¢b¢, ktery by byl ekonomicky
dostupny a piiméiené kvalitni. Firma Imuna v Sari§skych Michalanech se tohoto
ukolu ujala a vytvofila tak doméci ptipravek se jménem Sinfenal. V
osmdesatych letech byl postupné zaveden do terapie, diky cemuz byla 1écba plné

dostupna (Hejcmanova, 2001).

Po roce 1990 jsme mohli i u nas zacit pouzivat k 1€¢bé zahrani¢ni dietni
ptipravky, které obsahovaly smési aminokyselin, rizné¢ obohacené o vitaminy,

mineralni latky a stopové prvky (Hejcmanova, 2001).

1.3 Dédicnost fenylketonurie

Ve stfedoevropskych zemich se s onemocnénim PKU narodi piiblizné
jedno dité z deseti tisic. Pokud tato situace nastane, mizeme fici, ze za tuto
metabolickou poruchu mohou oba rodi¢e rovnym dilem, protozZe jsou prenaseci
vlohy, ktera je zodpovédna za vznik PKU. PienaseCe oznacuje geneticka
terminologie jako heterozygota. U ¢loveka fidi dédi¢né vlastnosti parové dvojice
genli. Heterozygot ma pozménénou polovinu genového paru v DNA, a to
zpiisobuje, Ze mutovana polovina genu dava jaternim bunikdm chybné instrukce,
protoze ma jiné uspofadani. Takovy ¢loveék mulize jist normalni stravu, protoze
»Zdrava® polovina genového paru je schopna udrzet normalni hladinu

12



fenylalaninu v krvi. Ze je &lovék heterozygot se da rozpoznat pomoci specialnich

testll (Komarkova, Hejcmanova, 2004).

Rodi¢tm, kteti se dozveédeli, Ze jsou prenaseci této mutace, a jiz se jim
narodilo dit¢ s PKU, mohou ocekévat u dalSiho potomka tyto moznosti: ,,25 %
- narozeni ditéte s PKU, 50 % - narozeni zdravého ditéte, prenasece mutace pro

PKU a 25 % - narozeni zdravého ditéte, které neni prenasecem mutace pro

PKU. * (Koméarkova, Hejcmanova, 2004).

Obrazek 1: Dédiénost PKU

NepostiZeny NepostiZeny
pfmag&: prIHEB&
matlka

MNepostifeny pfenafed Postifeny
gance 24 gance 1:4

NepostiZeny
gance 14

(Zdroj: United States National Library of Medicine, 2019)
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1.4 Vyskyt PKU v evropské populaci

Fenylketonurie patfi mezi nejvice rozSifenou metabolickou poruchu
aminokyselin v Evrope. Vyskyt se liSi v zavislosti na konkrétnich statech. Zde
vam (tab.1) lehce ptiblizim vyskyt PKU, kde je nejcastéjsi vyskyt v zapadnim
Irsku, a naopak minimalné se vyskytuje napiiklad ve Svédsku anebo ve Finsku,
kde byla zminka do roku 2003 pouze o Ctyfech pacientech s timto onemocnénim

(Stastna, 2005).

Tabulka 2: Vyskyt fenylketonurie v nékterych zemich

Zemée Incidence
Zapadni Irsko 1:4500
Némecko 1:8000
Ceska republika 1:9000
Bulharsko 1:15000
Svédsko 1:20000

(Zdroj: Stastna, 2005)

1.5 Diagnostika fenylketonurie

Blehova (1963) napsala o tom, Ze k nejstar§Sim testim diagnostikovani
onemocnéni fenylketonurie patii jednoduchy test, kdy se do odebrané¢ moci
pacienta prida chlorid Zelezity, ¢imZ se mo¢ pacientl s fenylketonurii zabarvi pfi
kontaktu s danou latkou do tmavé zelené barvy, protoze obsahuje kyselinu
fenylpyrohroznovou. Moc¢ pfi tomto testu ziistane Zluta nebo ¢ird, pokud dany
test vykazuje negativni vysledek, tedy v pfipad¢, Ze se jedna o zdravého jedince

bez znamek onemocnéni.

Dale pro diagnostiku fenylketonurie v dneSni dobé vyuzivame
novorozenecky screening (v Ceské republice od roku 1975). Hamplova (2016)
uvadi, ze v dobé 72 — 97 hodin (nebo 48 — 72 hodin) po porodu je ptimo v
porodnici u vSech déti odebran vzorek krve z paticky novorozence, a nasledné
odeslan do screeningové laboratotre, kde jej povéfeni odbornici vyhodnoti

(Komarkova, Hejcmanova, 2004; Stajnochrova, 2012).
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Co pfesné znamend novorozenecky screening? Znamend to aktivni a
celostatni vySetfovani novorozencl, kde miiZzeme objevit chorobu uz v
preklinickém stadiu, abychom mohli zacit 1é¢it nemoc diive, nez propukne.
Vsem novorozencim se provede vpich do paticky, a krev ktera zacne vytékat se
odebere na specidlni papirovy arch. Tento arch neboli novorozenecka
screeningova karticka, se se vzorkem suché krve odesild do specidlni
screeningové laboratote, odkud nam piijdou vysledky a diagnoza se bud’ potvrdi

nebo vyvrati. (Novorozenecky screening © 2015; Stajnochrova,2012)

Obrazek 2: Odbér krve pro novorozenecky screening

(Zdroj: Hamplova, 2016)

Novorozenecky screening v Ceské republice muze odhalit az 18
onemocnéni. Screeningem Ize odhalit onemocnéni jesté pred projevenim
priznakli nemoci, a tim mohou vcéasn¢ 1ékafi zahajit 1écbu a ditéti zajistit

kvalitnéj$i zivot (Hamplova, 2016).

Aby lékafi mohli provést novorozenecky screening, potfebuji k tomu

souhlas rodi¢t. Pokud rodi€ screening odmitne, musi podepsat revers. V tomto
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pripadé by si rodice méli uvédomit, Ze novorozenecky screening nejde provést

zaddnou jinou alternativni metodou, a pokud u ditéte propukne néjakeé

onemocnéni, které screening zjistuje, mize byt na 1écbu jiz pozd¢, protoze

organismus ditéte mize byt nemoci nenavratné poskozen (Hamplova, 2016).

1.6 Shrnuti PKU

Obrazek 3: Fenylketonurie v kostce

Co je PKU?

Porucha pfi latkove vyméné fenylalaninu

Vlysoka hodnota fenylalaninu v krvi

Optimalni Iécba

PKU ve zkratce:

Pfi vhodné zvolené dieté
zlstane hladina
fenylalaninu v ramci
individudlni tolerance

Vysledkem je normalni
télesny, intelektualni a
neurologicky vyvoj

PKU patfi mezi dédicné
onemocnéni

PKU se diagnostikuje pomoci
novorozeneckého screeningu

PKU se o3etiuje vyzivovou
terapii/dietou

Dieta musi byt driena celoZivotné
Pravidelné kontroly hodnot
fenylalaninu v krvi a nastavovani
diety lékafem/nutricnim
terapeutem

Neobvykla situace — téhotenstvi —
maternalni PKU

Dobra progndza pfi ddsledné dieté

Nedostatecna lécha

Koncentrace fenylalaninu
je v krvi prilis vysoka

Vysledkem je naruseni
intelektualniho a
neurologického vyvoje

(Zdroj: NUTRICIA © 2019)
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2 Lécba
2.1 Nizkobilkovinna dieta

Mroskova et al. (2006) uvadi, ze nizkobilkovinnou dietu by mél pacient s
fenyketonurii dasledné dodrzovat cely zivot, jelikoz jak jiz bylo zminéno na
zacatku, toto onemocnéni zatim nema moznost trvalého vyléceni. PKU je sice
vzacna
nevylécitelnd choroba, ale da se pomérn¢ dobie 1é¢it a diky screeningu i v¢as
odhalit a podchytit. Za GispéSnou 1écbou této nemoci stoji tprava stravovaciho
rezimu. Pokud je 1é€ba zahajena co nejdiive po narozeni, a nedoslo k poskozeni
mozku, mize se dit€¢ zcela normalné vyvijet a pozdéji se zaradit mezi ostatni

zdravé jedince (Puda, Lhotakova, Samkova, 2017).

Dieta vyuzivana pii fenylketonurii patii mezi nejnaro¢néjsi, co se tyce
vybéru potravin. Pacientim s onemocnénim PKU lze podavat jen potraviny s
takovym mnozstvim bilkovin, které je schopno té€lo zpracovat. V praxi to
znamend omezit mnozstvi prirozenych bilkovin v jidelnicku asi na 15-20 % a

zbytek bilkovin (85-80 %) podat v lécebnych pripravcich (Komarkova, 2003).

Princip této diety spociva v tom, Ze ¢lovek miiZe pfijimat denné jen takové
mnozstvi fenylalaninu, aby nestouply jeho hodnoty v krvi nad normu. Jde tedy
o mnozstvi, o kterém mluvime jako o denni toleranci fenylalaninu. Toto
mnozstvi vypocita Iékar, ktery mé na starost 1é€bu konkrétniho pacienta. Kazdy
pacient by mél veédét, jakou ma denni toleranci, protoze jde o hodnotu
individualni. Na zakladé této tolerance se nasledné piipravuje a nastavuje
stravovaci plan. Potraviny se musi pe¢livé vazit nebo odmétovat. Clovék by mél
snist vypocitané a pfipravené mnozstvi jidla, jelikoz jakmile nezkonzumuje
ur¢ity pokrm, tedy urcitou davku Phe, musi nesnédené jidlo nahradit jidlem
jinym, aby se pfijem aminokyseliny vyrovnal. V souvislosti se stravovanim je
kromé slozeni a mnozstvi také dualezita pravidelnost a disciplina. A hlavni bod,
na ktery se nesmi zapomenout, je pravidelné podavani dietnich piipravkl pii
kazdém jidle, kdy mnozstvi ptipravku opét ur¢i oSetfujici 1ékat (Manikova,

2011).
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Potraviny rozdélujeme do tii kategorii:

* Prvni kategorie jsou potraviny s vysokym obsahem fenylalaninu, tudiz
je ze stravy vylucujeme. Patii sem napiiklad maso, uzeniny a masné
vyrobky, ryby, vejce, mléko a mlécné vyrobky, chléb a pecivo, Cokolada,
ofechy a mak, n¢které druhy suSeného ovoce, mouky a vyrobky z nich,
lusténiny a umélé sladidlo aspartam. (Narodni sdruzeni PKU a jinych

DMP, z.s. © 2009-2019)

* Druhd kategorie jsou potraviny s vyssim obsahem Phe, které ve stravé
casto omezujeme na nizké mnozstvi. Miizeme sem zatadit brambory a
bramborové vyrobky, ryzi, banany, pomerance, mandarinky, Spenat,
kapustu, zeli, kvétak, kukufici, sterilizovany hrasek nebo zelené fazolky,
kecup, hotcice a majonézu.

(Nérodni sdruZzeni PKU a jinych DMP, z.s. © 2009-2019)

» Treti kategorie jsou potraviny, které se mohou konzumovat bez omezeni.
Jsou to nizkobilkovinné chleby a pecivo, nizkobilkovinné mouky a
téstoviny, nizkobilkovinné mléko a vyrobky z n¢ho, med, dZemy a
marmelady, zavafeniny a kompoty, zeleninovy bujon, ovocné zelg,
fondan, tvrdé kyselé bonbony, ovocné lipo, rostlinné tuky. (Néarodni

sdruzeni PKU a jinych DMP, z.s. © 20092019)

Pro lepsi orientaci v doporucenych a omezovanych potravinach byla

sestavena modifikovana potravinova pyramida pii fenylketonurii (obr.4).
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Obrazek 4: Potravinova pyramida pii PKU

Jednoduché cukry, cukrovinky,
tuky zafazovat v pfiméfeném

mnoZstvi jako doplnék
energetického pifjmu

[ SR I

~ Brambory, ryze zatazovat

~ lporci denng, chipsy jen
:‘:H v omezeném mnozstvi.

T TEER

A

Ovoce, zelenina

h zafazovat

A minimalné

7t A, 3x denné
b R

Lot

(Zdroj: Komarkova, Hejcmanova, 2004)

2.2 Uméla sladidla
» Aspartam — objevil ho chemik James Schlatter roku 1965, kdyz
se pokousel najit 1éky na zalude¢ni viedy. Chemik si vSiml
abnormalné sladké chuti, kdyz si olizl prst pfed otdcenim strany
v knize. Aspartam se od t¢ doby masové rozsifil do vyrobki se
snizenym obsahu cukru a dietnich napoji. Sklada se ze dvou
aminokyselin, a to z fenylalaninu a kyseliny asparagové. Pro
fenylketonuriky je aspartam nebezpecny a méli by vzdy pied
konzumaci sledovat slozeni napoji, a hlavné dietnich napoji

(Sindelat, Roubik, 2018).

* Neotam — pomérné nové umélé sladidlo, které ma stejné slozeni
aminokyselin jako aspartam, ktery ale fenylketonurici
konzumovat mohou, protoze se fenylalanin v téle z neotamu
neuvoliiuje. V EU je oznaden jako E961. (Sindelaf, Roubik,
2018).
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2.3 Lécba po stanoveni diagnozy

S Iécbou se zacina ihned po potvrzeni diagndézy PKU. Kdyz se maly pacient
dostane do nemocnice, vétSinou je stary 1-2 tydny a je bud’ kojeny, nebo dostava
nahradni umélé mléko. V této dobé jiz ma s nejvétsi pravdépodobnosti vysoky
obsah fenylalaninu v krvi, ktery mtze byt az desetkrat vétsi, nez pfi normalnich

hodnotach (Komarkova, Hejcmanova, 2004).

Prvnim krokem je snaha o co nejrychlejsi snizeni fenylalaninu v krvi. Dité
se musi PHE v krvi zbavit samo bez pouziti 1ékatskych zakroki, proto musime
zvolit spravnou vyzivu. Novorozenec PHE v krvi zpracuje ptiblizné za 2—5 dni.
Cast zpracuje v jatrech na tyrosin a zbytek se zabuduje do t&lesnych bilkovin,
pak dosdhne zaddoucich hodnot PHE v krvi, které 1ékai kontroluje kazdy den.
Strava musi byt plnohodnotna a musi obsahovat vSechny ziviny, ale nesmi v ni
byt fenylalanin. Dité tedy konzumuje matetské nebo pocate¢ni mléko, kterého
muze dostdvat pouze v omezeném mnozstvi a k tomu konzumuje dietni

piipravky, ve kterych se omezovat nemusi. (Komarkova, Hejcmanova, 2004).

2.4 Lécba v prvnim roce Zivota

Od zacatku Sest¢ho mésice se doporucuje prechazet na smiSenou stravu,
ktera by méla byt dostate¢né pestrd. Postupné zafazujeme ovocné, zeleninové a
instantni nizkobilkovinné kaSe. Pfirodni §t'4vy poddvame mezi hlavnimi jidly.
Je potieba, aby rodina, ktera ma doma dité¢ s PKU, byla f4dné vySkolena ve
znalostech diety. Existuji nejriiznéjsi vzdélavaci kurzy, kde rodina ziska
teoretické 1 praktické dovednosti. PKU je 1é¢end diislednou a celoZivotni dietou,
pfi které pfisné¢ omezujeme piijem aminokyseliny zvané fenylalanin. Veskeré
jidlo je nutné vazit a propocitavat podle potravinovych tabulek, kviili obsahu
fenylalaninu. Propocitavani obsahu fenylalaninu v pokrmech musi byt dsledné,
aby nedoslo k dietnim chybam. Abychom zjistili, zda je jidelni¢ek spravné
nastaveny a dodrzovany, musi rodice pravideln¢, piiblizn€ jednou tydné, posilat
krev (suchou kapku) do laboratote, kde zjisti obsah fenylalaninu v krvi (Puda,

Lhotakova, Samkova, 2017).
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2.5 VyZiva ditéte s PKU
Existuji zakladni zésady, které je tfeba u ditéte s PKU dodrzovat. Je dilezité
si dané zasady osvojit mezi 1. a 3. rokem Zzivota ditéte, mimo jin¢ i z

psychologického hlediska, které hraje v 1écbé dulezitou roli (Komarkova, 2003).

Mezi tyto zasady patii sestavovani dietniho jidelnicku, tak, aby obsahoval
pestra a zajimava jidla, protoze jednotvarnost jidel mitize zplsobovat

nevyvazenost pomeru Zivin.

* Dalsi zasadou je vkusné naservirované jidlo, které dit¢ uz na prvni
pohled zaujme.

* Chutové a stravovaci zvyklosti se v kazdém détském obdobi lehce méni,
a proto je potieba dité nikdy nenutit do jidla.

* Rodina by méla jist v klidu spole¢né u jednoho stolu.

» Jidla ostatnich ¢lent rodiny bez dietniho opatieni nikdy neskryvame.

» Dité s fenylketonurii si musi zvyknout na svou dietni a odlisnou stravu a
nemélo by ho l4kat jidlo ostatnich, bez dietniho opatieni.

» Zdkladem stravy je lécebny pripravek (Komarkova, 2003).

Postupné zarazujeme do jidelnicku nizkobilkovinné téstoviny a pecivo,
které patii mezi hlavni zdroje pfi zajiStovani pfijmu energie. Déle je velmi
dilezity pitny rezim. Zafazujeme napoje jako je mirn¢ slazeny ¢aj, nafedéné
ovocné §tavy, neperlivou vodu. Vyhybame se napojim s oznacenim ,,light*,
protoze nemusi mit uvedené mnozstvi obsahu aspartamu, ktery patii mezi zdroje
fenylalaninu. Velmi sladkym napojim a nepfiméfenému mnozstvi sladkosti
bychom se méli vyhybat. Konzumace miize vést k obezité, kazivosti zubti a k
nechutenstvi pfi konzumaci hlavnich jidel. Ob&d se vétSinou rozdéluje na
polévku a hlavni jidlo, ale v tomto obdobi nevadi, kdyZz si dit¢ vybere pouze
jedno jidlo. Pokud sni pouze polévku, mize byt doplnéna o nizkobilkovinné

pecivo, a tak z toho bude plnohodnotna strava (Komarkova, 2003).

U déti s PKU v predskolnim vE€ku musi rodice vénovat pozornost
pfipravé stravy a vychové. Pro dité nastdva nova Zivotni etapa, kterd z pocatku
muze piinést spoustu starosti a problémti, hlavné v oblasti adaptace s vrstevniky
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a uciteli. Pro nékteré déti mize byt t€zké zvyknout si na novy denni rezim a
kolektiv vrstevnikti. Dalsi otazkou je jidlo. V této dobé by nemél byt problém
domluvit se s personalem ze stravovaci jednotky na podavéani jiz doma
uvafeného jidla, nebo vafeni dietnich pokrm pfimo pro dité s fenylketonurii,
kdy kuchai vafi pfimo naplanované pokrmy. Dietni pfipravek by mél byt
pouzivan minimalné ve tfech dennich davkach vzdy po jidle, nikoli na la¢no

(Komarkova, 2003).

2.6  Ovliviiovani hladiny Phe v krvi ditéte

Sledovani hladiny Phe v krvi ditéte je velmi dilezitou soucasti pfi hlidani
onemocnéni. Je normélni, Ze hladiny mohou casto riizn€ kolisat v zavislosti s
rustem anebo jinymi chorobami, kter¢ muze dit¢ dostat. AvSak konzumaci
pfedepsaného mnozZstvi bilkovin a PKU piipravki miZeme tyto vykyvy

minimalizovat (www.svetpku.sk).

2.7 Lécba PKU v dospélosti

Clovék by mél dodrzovat p¥isnou nizkobilkovinnou dietu po cely Zivot. Za
timto nazorem si stoji 1 odborné 1ékai'ské spolec¢nosti a metabolické ambulance
v CR. Kazdy dospély ¢lovék ma svobodnou volbu a zileZi na ném, zda se
rozhodne dietu déale dodrzovat. Dfive se propagoval takovy pfistup, ktery fikal,
ze se v dospélosti dieta drzet nemusi, protoze nervovy systém je jiz vyzraly.
Pokud c¢lovek piejde na volngjsi dietu nebo dokonce na normalni stravu, miize
pozorovat negativni vliv na nervovy systém. KdyzZ ¢lovék dietu vysadi mize
pozorovat rizné zmeény kviili vysoké koncentraci fenylalaninu v krvi, mezi které
patii poruchy koncentrace, zhorSena schopnost se ucit, problémy se studiem,

poruchy paméti, vztahové problémy atd. (Puda, Lhotdkova, Samkova, 2017).

Vsem pacientim s PKU se doporucuje dodrzovat nizkobilkovinnou dietu,
a s ni spojenou konzumaci dietnich ptipravkd. Dale by m¢l fenylketonurik
dodrzovat pravidelné kontroly v metabolické ambulanci. I kdyz je tento zptsob
celozivotni 1é¢by finan¢né€ 1 Casové ndroc¢ny, nemocny tak predejde jiz

zminénym komplikacim (Puda, Lhotakova, Samkova, 2017).
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2.8 Fenylketonurie a téhotenstvi

Syndromem maternalni fenylketonurie (MPKU) nazyvame stav, pri kterém
dochazi v disledku vysokych hladin fenylalaninu (Phe) v krvi matky k poskozeni
plodu v dobé jeho vyvoje v deéloze. U takto narozenych deti se v 92 % objevuje
mentalni opozdeni (retardace), v 73 % maly obvod hlavy (mikrocefalie), ve 40
% nizka porodni hmotnost a

ve 12—15 % vrozené vyvojové vady (Puda, Lhotakova, Samkova, 2017).

Pfiprava na téhotenstvi a t¢hotenstvi samotné znamena pro zenu pomeérné
narocné obdobi, kdy by se méla v potravé vyvarovat fenylalaninu. Pfi tomto
stravovani by mohlo dojit k nedostatku n¢kterych vitamint, bilkovin, Zeleza,
selenu a zinku. Lécba v téhotenstvi vyzaduje individudlni plan, aby nedochézelo
ke $patnému stravovani, protoze by mohlo zpisobit problémy nejen téhotné
zeng, ale i plodu. Piipécio t€hotnou spolupracuje cela fada 1€kaiti a metabolicky
tym. Diky duislednému dodrzovani diety, mlize mit fenylketonuric¢ka zdravé dité

(Hejcmanova, 2013).

2.9 Optimalni koncentrace Phe v krvi
Dle Ambulance dédi¢nych poruch metabolizmu, Pediatrickd klinika FN

Brno mame tyto hodnoty:

Tabulka 3: Koncentrace fenylalaninu v krvi

Optimalni koncentrace fenylalaninu v krvi, které doporucujeme v nasem
metabolickém centru (Pediatrickd klinika FN Brno)
vek 0-10 let 10-18 let Dospéli ptiprava +
gravidita
mg/dI 2-4 (max.6) 2-max.10 2-max.15 2-4(max.6)
pmol/l | 120-240 max.360 120-600 120-900 120-240
max.360

(Zdroj: Prochazkova, 2013)
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Vseobecné se predpoklada, ze pacienti s klasickou PKU maji hodnoty
tolerance mezi 200-500 mg Phe na den. Pacienti s leh¢i formou mohou mit

toleranci vice nez 500 mg Phe na den (Hoffman, 2018).

2.10  Monitorovani lé¢by a klinické sledovani pacientit

Tabulka 4: Doporuc¢eni pro monitorovani 1é¢by a klinické sledovani pacienti

Veék Monitorovani
Hladiny Phe v krvi Klinické sledovani
0-3 rok 1x tydné Kazdé 3 mésice
4-6 let 1x za 2 tydny Kazdé 3-6 mésict
7-9 let 1x za 2 tydny Kazdych 6 mésici
10-15 let Ix mésicné Kazdych 6 mésici
Adolescenti/ 1x za 2-3 mésice 1X ro¢né
Dospéli

(Zdroj: Fernandes, 2008)

Klinické sledovani zahrnuje sledovani celkového zdravotniho stavu
¢lovéka, méfeni vySky a hmotnosti, méfeni obvodu hlavy, psychologicky a

neurologicky vyvoj (Fernandes, 2008)
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2.11 Jak vypocitat obsah Phe v potravindch?
Naptiklad: Kolik Phe obsahuje jedna hruska?

- Musime zjistit vahu hrusky tim, Ze ji zvazime.
- Vyhleddme v tabulkéch, jaké mnoZstvi Phe se nachazi ve 100 g hrusky.

- Pouzijeme tento vzorec (obr.5):

Obrazek 5: Vzorec pro vypocet

(Zdroj: Manikova 2011)

- Hrusku jsme zvazili a vazi 130 g, 100 g hrusky dle tabulek obsahuje 14
mg Phe

- 130 x (14 : 100) = 130 x 0,14 = 18,2 mg Phe (Manikova, 2011)

2.12 Piehled nékterych lécebnych produkti

Lécebné prepardty neboli umeéle vytvoiené smési aminokyselin, se
vyuzivaji pti 1écbé u vétsiny piipadt dédiénych metabolickych poruch. Jedna se
o pripravky, které nahrazuji prirozené¢ se vyskytujici slozky stravy, kdy se v
pfipad¢ fenylketonurie jednd hlavné o bilkoviny, kterych nemocny mize
pfijimat v normalni formé pouze omezené mnozstvi kviili obsahu fenylalaninu

(Néarodni sdruzeni PKU a jinych DMP, z.s. © 2009-2019)

Tyto lécebné preparaty slouzi jako hlavni nahrada bilkovin (bez
fenylalaninu nebo s minimalnim mnozstvim, které je vzdy uvedeno) a nemocny
by m¢l denné konzumovat takové mnozstvi aminokyselinovych smési, které mu
doporuci jeho Iékat. Aminokyselinové preparaty je vhodné si rozd€lit na vice
dili a konzumovat je po jidle, jelikoz se jednd o uméle vytvorené
aminokyselinové smési, které mezi sebou nemaji chemické vazby a jsou tudiz

velmi rychle vstiebatelné do krve (Dieta-pku.cz).

PKU pftipravkl najdeme celou Skalu napiiklad od firmy Nutricia, kde se
jedna o smeés esencialnich a neesencidlnich aminokyselin, bud’ bez obsahu a

nebo s nizkym obsahem fenylalaninu. Kazdy druh preparatu mize byt obohacen
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o riizné sacharidy, vitaminy, mineralni latky a stopové prvky. Kazdy druh je

urcen pro konkrétni vékovou skupinu nemocnych. A jsou bud’ v praskové nebo

tekuté formé (svet-pku.cz).

2.13

Piispévky od pojistoven na nizkobilkovinnou dietu

Vseobecna zdravotni pojistovna Ceské republiky ma v programu
zahrnut piispévek na nizkobilkovinnou dietu pro pojisténé pacienty
s vrozenym metabolickym onemocnénim (klasicka fenylketonurie ¢i pro
jiné hyperfenylalanémie). Piispévek je ur¢en pro déti do 18let ¢i pro
studenty do 26let (se statusem nezaopatieného ditéte) a mize Cinit az
10 000 K¢ za rok. Prispévek bude poskytovan dvakrat rocné, a to vzdy
za uplynulé pololeti v maximdlni vysi 5 000 K&. Pacient musi dolozit
doklad o nakupu potravin s oznacenim ,,nizkobilkovinné, ¢i PKU* (VZP
CR, © 2019).

Oborova zdravotni pojistovna spustila piispévkovy program pro
pojisténce s dédicnym metabolickym onemocnénim — fenylketonurii.
Piispévek miiZze byt ve vysi az 5 000 K¢ ro¢né. Tento piispévek mohou
ziskat vSichni klienti OZP. Klient musi k zZadosti o ptispévek dolozit i
kopii 1ékatské zpravy, ktera potvrzuje diagnostikovanou fenylketonurii
(OzZP, © 2019).

Zaméstnanecka pojistovna Skoda nabizi viem pojisténym pacientiim
s onemocnénim fenylketonurie pfispévek, na uhradu dietniho
stravovani, ve vysi az 4000 K¢ za rok. Pojistovna pozaduje od
pojisténce vyjadieni oSetfujiciho lékafe vyjadieni o nezbytné dieté
(Hlavackova, © 2019).

Vojenska zdravotni pojistovna Ceské republiky vyplaci specialni
ptispévek pro klienty s fenylketonurii ¢i hyperfenylalaninémii
v maximalné vySce 4 000 K& ro¢né, ktery se vztahuje na specialni
nizkobilkovinné potraviny. Aby doklad o uhradé specialnich potravin
byl akceptovan, musi byt dolozen v Ceskych korunach. Pro uznani
prispévku musi klient k zadosti dolozit i potvrzeni od lékare, které

potvrzuje diagozu fenylketonurie (VOZP, © 2019).

26



o Ceska primyslovd zdravotni pojisfovna poskytuje piispévek na
nizkobilkovinnou dietu zdkonnym zastupcim déti s fenylketonurii.
Pojistovna ptispiva ¢astkou az 1 000 K¢. Potraviny musi byt na dokladu
o zaplaceni prokazatelné oznacené (,,nizkobilkovinna potravina“ nebo
, PKU*). Pro Cerpani piispévku musi klient dolozit 1 potvrzenou

diagnozu od Iékafe (cpzp.cz).

2.14 Metabolicka

pracovisté
V Ceské republice:

* VSeobecna fakultni nemocnice (VFN)

Klinika détského a dorostového lékatstvi (KDDL)

*  Metabolické centrum
Ambulance (Détsky aredl Karlov, budova E1 — ptizemi)
Ke Karlovu 2

128 08 Praha 2

» Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady (FNKV)

Klinika déti a dorostu

* Fakultni nemocnice Brno, Pracovisté Détska nemocnice

Pediatricka klinika

(Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP, z.s. © 2009-
2019)
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3 Cil prace a vyzkumné otazky
3.1 (il prace

Cilem mé bakalarské prace s nazvem ,,Dieta pti fenylketonurii® je zhodnotit
jidelnic¢ky déti vzhledem k doporu¢enym hodnotdm Phe ve stravé a zmapovani
dopadu diety do Zivota ditéte (jak déti a jejich rodiny zvladaji toto onemocnéni,

jak je finan¢né tato dieta naro¢na a jaka je viibec dostupnost potravin).

3.2  Vyzkumné otazky
Vzhledem k tématu bakalarské prace jsem se rozhodla pro nasledujici

vyzkumné otazky:

e Vyzkumna otdzka ¢. 1: Jaky ma vliv dodrzovani diety na
nemocného a jeho duSevni vyvoj?

*  Vyzkumna otazka ¢.2: Jak déti a jejich rodiny zvladaji velké dietni
omezeni, hovorfime-li o stravovani?

* Vyzkumnd otdzka ¢.3: Jakd je dostupnost potravin pro
fenylketonuriky?

*  Vyzkumna otazka ¢.4: Jak naro¢na je dieta po financni strance?
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4 Metodika vyzkumu

4.1 Typ vyzkumného Setieni

Pro tuto bakalafskou préci jsem pouzila pii vyzkumném Setieni metodu
kvalitativniho vyzkumu, kde jsem ziskala vSechny potiebné informace pomoci
nestrukturovaného rozhovoru s maminkami nemocnych déti a jednou Zenou,
ktera je fenylketonuricka v ptipravé na matetstvi. Od pacientli jsem ziskala popis
onemocnéni, reakci rodi¢li na zjisténé onemocnéni, informace o tom, jaké
potraviny nemocny konzumuje a jak jsou k sehnani. Déle jsem od kazdého
ziskala jidelni¢ek na dva dny, kde nam pfiblizi, jaké mnoZstvi urcitych potravin

fenylketonurik konzumuje.

4.2  Vyzkumny soubor

Pro vyzkumné otazky jsem oslovila matky péti détskych pacientd a jednu

zenu fenylketonuricku, kterd je v pfipravé na matefstvi.
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5 Lidés PKU
5.1 Jonds, 7 mésicit

Maminka Jarka: ,,Ve stfedu nas pustili domt z porodnice se zdravym synem
JonaSkem. Jako zdravotnik vim néco o novorozeneckém screeningu, ale v té
chvilce radosti jsem si myslela, Ze se nas to pofadné netyka. Ve ctvrtek mi zvonil
telefon s neznamym cislem, kde se ozval hlas pani docentky Prochazkové, ktera
mi struéné vysvétlila, Ze méa Jonas pozitivni screening na fenylketonurii, a proto
je velmi dulezité, abychom se dostavili hned druhy den do Brna k vylouceni
nebo potvrzeni nemoci. Sbalit véci jsme si méli na tyden. Moje pocity? Bezmoc.

Otazka pro€ zrovna my? Co bude nas syn jist? Bude zdravy?*

,,BYli jsme nazlobeni a méli strach — jak vychovam dit&, které nesmi jist nic
co by mu ublizilo? Budeme védét co a jak? Ale postupem casu, kdyz si ¢lovek
uvédomi, ze dit¢ ma dvé zdravé nohy a dvé zdravé ruce, dojde mu, ze ma v
podstaté zdravé dite€ a az na odlisnou stravu bude vlastné v poradku. Nase obavy
kompenzuje to, Ze vSechno naznacuje tomu, Ze z n¢j bude $idlo a dité co

neposedi. A ten jeho nadherny tsmév, o tom ani nemluvim.*

,Hned od zacatku jsme dostali specialni mléko Comida A a sttidali jsme ho
s Nutrilonem. Nutrilon mohl 330ml/24hod. Mohla jsem i kojit, ale psychicky
jsem celou situaci nezvladala a o mléko jsem pfiSla. Prvni tfi dny v Brné mohl

jist jen Comidu, aby se mu snizila hladina Phe v krvi.*

,Na kontrolu hodnot Phe v krvi jsme chodili do JonaSkovych tfi mésict
kazdy tyden, od jeho tfi mésici chodime ob tyden. Vysledky hladiny Phe v krvi
mi chodi vzdy v sms zpravé, kde nam pani docentka piSe, jak mame upravit

mnozstvi mléka.*

,,Jona§ mél zpocatku dovoleno za den 30 mg Phe v zelenin€ a 30 mg Phe v
ovoci. Postupné nam bylo dovoleno 45 mg Phe v bramborach a ryzi, dale 12 mg
Phe v mrkvovém piskotu a 12 mg Phe v pudinku. Dale mame dle mnozstvi Phe
dovoleno 200 ml Nutrilonu/24hodin. Vzdycky kdyz ma hlad, mizu mu podavat

Comidu dle chuti.
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,,P0o finan¢ni strance je to ze zacatku stejné jako u zdravého ditéte. Nutrilon
nebo kojeni a Comida, dale normalni zavadéni ptikrmi. Postupem casu, kdy se
zavadi nizkobilkovinné potraviny, zac¢ina byt dieta pomérn¢ drahd, ale to nas
¢eka az pozdéji.

Zatim sleduji, kde se daji sehnat potraviny za relativné dobrou cenu a nabizi se

wewvr

Polsko, kde jsou ty samé vyrobky jako v Cechach levngjsi az o 25 %.

, Vyvoj ditéte probiha dle 1¢kate v poradku.*

Jidelnicek:
3-4 hod. 180 ml Comida A
8 hod. 10 ml Nutrilon 1
100 ml Comida A
11-12 hod. 25 g vatené brambory 22,5 mg Phe
Obed 42,5 g mrkev 8,5 mg Phe
55 grajcata
LZicka masla
15 hod. Ptesnidavka ze 100 g jablek | 15 mg Phe
svacina 42,5 g broskve 15 mg Phe
15-19 hod. Cerstvé ovoce — hrozny 15 mg Phe
19 hod. 100 ml Nutrilon 1
100 ml Comida A
22 hod. 120-180 ml Comida A
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5.2 Oliver, 3 roky

Ptibéh ofima matky (Zuzana): ,,KdyZz mi zavolala détska doktorka, Ze se
mame dostavit do ambulance, piisli jsme hned na fadu. Pani doktorka mi sdélila,
ze ptisly vysledky z novorozeneckého screeningu z Bénskej Bystrice — nas
Oliverko je pozitivni na PKU. Znamenalo to, Ze se musime dostavit do
nemocnice v Banskej Bystrici, kde na nas jiz byli pfipraveni. Pokud
nepfijedeme, muze to zpusobit trvalé poskozeni mozku ditéte. V tomto momentu
to pro m¢ byla rana a brecela jsem po celou dobu baleni az po cestu do
nemocnice. Tam pro mé byly takhle tézké jesté ndsledujici tii dny. Nejhorsi bylo,
Ze jsem na jednu stranu byla s mym ditétem, které ma dva tydny a potiebuje mé,
ale na druhou stranu jsem nechala doma starsi dité jen s manzelem a babickou.
Tak jsem byla smutnd, 1ékaii neustale chodili v nemocnici na na$ pokoj a stale
nas vySetfovali, pichali, méfili. Dostala jsem knihu a néjaké ¢asopisy o tom co
je to fenylketonurie a jaké ma nasledky. KdyZ jsem si o tom vSem cetla, tak
jsem si fekla, Ze je na Case piestat plakat a ud€lat vSe potfebné, aby bylo moje
dit¢ v potadku. Cim diiv se s tim smiiim, tim to bude i leh¢i pro mého syna.
Timto zacala nova etapa naSeho Zivota. Ze zafatku to byly samé tabulky,
pocitani bilkovin a Phe, vaZeni potravin a strach z kazdého onemocnéni, aby se
nezvysila hladila Phe v krvi ditéte. Lékafi se nam snazili stanovit dietu.
Obycejné to trva dva tydny, u nas to bylo asi dva a pill mésice. Neustéale jsme se
vraceli na zacatek. Potom jsme stravili jeSt¢ nckolik dni hospitalizovani v

nemochnici, ale zvladli jsme to.*

,»led jsou Oliverovi 3 roky, vyrasta a funguje jako kazd¢ jiné dité. Kdyz
vyrustal ucili jsme ho formou hry, jaké potraviny smi a jaké jsou pro néj riziko,
které miZze zplsobit, Ze bude muset byt v nemocnici zavieny mezi Ctyimi
sténami bez Cerstvého vzduchu. Velmi ndm v tom pomahala 1 naSe Ctyfletd
dcera, kterd vzdy kontroluje, co braska zrovna ji, anebo kdyz mu nékdo néco
nabizi. On sam sice hned tik4, Ze to nesmi, Ze by se mu zvysila hladina Phe, ale
kdyz si neni jisty a ja jsem mu na blizku, hned se mne zepta. Od unora tohoto
roku (2018) zacal chodit do Skolky, kam se velmi t&$il a je tam rad. Viibec mu

nevadi, ze ma n¢kdy odlisné jidlo od ostatnich. Vi, Ze to tak musi byt. Jidelni¢ek
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se mu vzdy snazim ptizpusobit podle jidelnicku, ktery je zrovna na dany tyden
ve Skolce. Kazdé rano nosim do Skolky v do6zach snidani, obéd a hlavné
aminokyseliny. Oliver s tim nema problém a déti se mu uz i ted’ snazi donést v
den jejich narozenin sladkost, kterou mize i on. U¢itelky nam vysly také vstiic.
Trochu jsem je poucila, co mlize, co nesmi a co musi. Nas Oliverko se ve skolce

zlepsil 1 v jedeni potravin, které diive necht¢l jist.*

,ObcCas ma ¢ast nasi rodiny problém se mu piizptsobit a ohlidat ho, ale
nékteti ¢leni to berou jiz bez problémi. Kdyz jede napiiklad k babi¢ce na dva
dny, tak s sebou dostane potraviny a aminokyseliny, plus seznam kdy ma co jist.
Muj manzel stale jesté doufd, Ze tato nemoc postupem ¢asu vymizi, a Ze s ndmi

Oliver bude moci jist maso. Ale oba dva vime, ze to tak nebude.*

,»S ohledem na jeho potraviny mizu fict, ze je to strasny business. Oproti
minulosti je to ale lepsi pfi vybéru potravin — peciva, sladkosti a hlavné v jejich
dostupnosti. Nizkobilkovinné potraviny na Slovensku témét nikde v kamenné
prodejné nekoupite. Musime nakupovat pies internet, nebo obcas néjaké
potraviny sezenu v nékterych prodejnach se zdravou vyZzivou. A to také vétSinou
jen na objednavku. O nékterych potravindch nemaji ani tuseni, ze existuji. Jeste

vyuzivam asi pét internetovych obchodi na Slovensku.*

»Zacala jsem nakupovat v jedné zdravé vyzivé v Polsku, kde se vétSina
téchto potravin vyrabi a cena je tedy nizsi. To, co neni dostupné na Slovensku
nebo v Cechéch, objedndvam piimo v Némecku ve firmé, kde se dané potraviny

také vyrabi.*

»Zasah do rodinného finan¢niho rozpoctu je to velky. Troufla bych si fict,
ze témet polovina penéz jde na 1écbu naseho syna. Jsme radi, ze nam zdravotni
pojistovna hradi aminokyseliny, 1 kdyZ v nékterych ptipadech musime platit 1

doplatek.*

,Jestli se nase dité vyviji v poradku? Dle 1ékate ano.
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Jidelni¢ek na dva dny:

Pondgli Phe Utery Phe
Snidan¢ | Pohar ovoc. vyzivy PKU chléb 100 g 10-15 mg
2009 27 mg Dynovo-zazvorova
5 ks piskot Balviten | 2,9 mg pasta 50 g 22 mg
Comida 0 mg Okurka 50 g 7'mg
Comida 0mg
Svac¢ina | Banan 115 g 74,7 mg Jablko 150 g 13,5 mg
Anamix 0 mg Anamix 0 mg
Obed Varené brambory 120 mg Zeleninova polévka
Maslo 10 g 3,6 mg s PKU té&stovinou
Comida 0mg 250 ml 27 mg
Bramborové pyré
100 g 65 mg
Pecend hliva75 g 55mg
Zeleninovy salat
150 g 34 mg
Comida 0mg
Sva€ina | NB chléb 2 ks 12 mg
10 g maslo 3,6 mg
10 g paprika 5,4 mg
Veceie Téstoviny 16,1 mg Segedinsky gulas
Mevalia 70 g 100 g 20 mg
+olej, cukr 0 mg PKU knedlik 150 g | 16 mg
Kokosovy keks 2 ks | 9,78 mg
LP drink 1dcl 10 mg
Celkem 270 mg 274 mg
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5.3 Adéla, 4,5 let
Ptibéh ocima matky: ,,Adélka se narodila 30.9.2013, 4 tydny pted

terminem. Porodni miry byly 2,61 kg a 46 cm.*

,»P0 tydnu nas propustili z porodnice a nasledujici den volala 1ékatka z

metabolické ambulance v Détské nemocnici v Brné.*

,Oznamila nam, ze naSe dcera byla zachycena v ramci
novorozeneckého screeningu, a Ze jeji test je pozitivni na fenylketonurii.
Pozadala mne, abychom pfisli
rano na kontrolni odbéry krve a odkazala na webové stranky
www.novorozeneckyscreening.cz (ty tehdy vypadaly jinak). Jediné, co jsem z
nich byla schopna vnimat bylo, Ze mé dit¢ bude retardované (,,nelééena

(13

fenylketonurie vede k t¢zké mentalni retardaci jedince...).

,Nasledujici den Adélka absolvovala kontrolni odbéry a byli jsme piijati
k hospitalizaci. Na pokoj za mnou denné chodila oSetiujici 1€karka z metabolické
ambulance a pomalu vSe vysvétlovala. V nemocnici jsem dostala materialy k
prostudovani (kuchatku, tabulky, povidani o nemoci). Jediné, co si z pobytu

pamatuji je, Ze jsem ho cely probrecela.*

,V nemocnici jsem musela prestala kojit, Adélka misto ml¢ka zacala
dostavala aminokyseliny. Asi ob den ji odebirali krev a zjistovali hladinu PHE
v krvi. Po péti dnech, kdyz hladina PHE klesla, nés propustili. V 1ékarné jsme
dostali aminokyseliny a j& méla dovoleno kojit urcit¢é mnozstvi mléka denné.
Kojeni ,,v tkkolu* bylo nesmirné stresujici (vazeni pfed a po kazdém kojeni a

kojeni 3 % denng), takZe po 2 mésicich jsme piesli na Nutrilon.*

,»V Adél¢ing roce a pil mi zaméstnavatel nabidl polovicni Gvazek s
moznosti home office. To mi umoznilo ziistat s Adélkou do jejich 4 let doma.
Od néstupu do skoly jsem pfesla na zkraceny 7hodinovy tivazek, s moznosti

home office dle potieby.*

.,V zaii 2017 nastoupila Adélka do Skolky. Kazdé rano se doma nasnida
a vypije preparat. Do Skolky nachystam svacdinku, obéd, preparat a odpoledni

svacinku. Doma potom ma jesSté vecefi a preparat.*
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,KdyZ skolka vyrazi na vylet, chystam obéd ve form¢ sendvice, aby
mohla jist spole¢né s détmi. Kdyz maji oslavu narozenin, Adélka ma u pani
ucitelky své bonbony, doma nachystdme kiupky, a pani ucitelka kontroluje,
jestli détsky Sampus neobsahuje aspartam. Adélka je naucend, ze kdyz dostane
néjakou sladkost musi mi ji ukdzat, nesmi ji snist. Déti v rdmci narozeninovych
oslav rozdavaji bonbony, brumiky, nebo jiné sladkosti. Adélka si je schova do
skiiky a doma mi je ukaze. A bud’ nachystam dal$i den jidelnicek tak, aby si
mohla néco z toho, co dostala, snist a nebo da sladkost brachovi a ona dostane

svou vlastni sladkost.*

,»Adélka ma pomérné stastnou povahu a moc se netrapi. Akceptovala, ze

ma ,,nemocné biisko* a nesmi jist to co ostatni, a jesté musime vSechno zvazit.

,Pokud je to mozné, snazim se zaradit do jidelnicku co nejvic bézné
dostupnych potravin. S6jovym a ryZzovym dezertiim fikdme jogurt, do kterého
sypeme
nizkobilkovinné kiupinky a mé snidani jako bracha nebo tata. Kupujeme
nahrazky syrii, masa, cokolady. BéZné nizkobilkovinné pecivo jako chleba,
rohliky ¢i sladké rohliky, pecu sama doma. Podle potieby si reguluji mnozstvi
PHE v pecivu pfidanim pSeni¢né mouky. VétSinu jidla mrazim. K ob&édu miva
Adélka brambory nebo ryzi a k tomu zeleninovou omécku. Téstoviny

nevyhledava.*

,»Adél¢ina denni tolerance je 385 mg PHE. K obédu miva zeleninovou

omacku, kterou chystam tak, aby porce méla 40 mg PHE.*

»Zhruba jednou za c¢tvrt roku objednavam Adélce potraviny na
www.pkudieta.cz. Objednavka je obvykle okolo 4000,-. Objedndvam mouku,
salamy, parky, vaje¢nou nadhrazku, té€stoviny, cerealie, sladkosti, cokoladu, slané

veci (kfupky, ty€inky).*

»Syry (veganske), stejné jako ndhrada jogurtu (sojacek, ryzovy dezert)
se daji koupit v bézném obchodé. Nizkobilkovinné mléko objednavam v
nemocnici v 1ékarn¢. Sladkosti (oplatky, ¢okoladu), které nakoupim, rozdam
babickam, aby mohli Adélce nabidnout, kdyz ptijdeme na navstévu.
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,,O prazdninach u kazdé babicky stravi minimalné tyden s tim, ze babicky
se staraji o dietu. Vaii brambory nebo ryzi a vSechno ostatni dostanou ode mne.
V krabickach dostanou zeleninu k obédu, chleba, rohliky, buchty (vSe zmrazené
a popsané s hodnotou PHE na 100 g nebo na krabi¢ku). Dostanou sojacky,
pudinky, pomazanky, salam, syr (vSe popsané s hodnotou PHE na porci nebo na

100 g).*

,»Kazdé¢ jidlo musi zvazit a zapsat do seSitu a musi dodrzovat denni limit

(v toleranci £10 mg PHE).*

,,V sesitu maji piehled nejbéznéjsiho ovoce a zeleniny s hodnotami PHE,

takZe zeleninu a ovoce zvéazi a samy spocitaji mnozstvi PHE.*

,Dle 1ékate probiha vyvoj v poradku.*
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Jidelnicek na dva dny:

Pondgli PHE Utery PHE
Snidan¢ | 25 g chleba 5mg 140 g kokos. jogurt 70 mg
1 kiepeléi vajicko 60 mg 10 g kiupky 26 mg
Preparat | 13 g xPHE kid 13 g XxPHE kid
15 g basic-P 15 g basic-P
Svacina | 45 grohlik 29 mg Buchta 13 mg
10 g Nuty 20 mg 50 g mrkev 14 mg
c¢okopomazanka 60 g jahody 26 mg
54 g merunky
24 mg
Obed 100 g brambor 88 mg 80 gryze 80 mg
Zelenina 40 mg Zelenina 40 mg
Preparat | 1 bal. PKU Air 1 bal. PKU Air
Svacdina | 25 g chleba 5mg 35 g bananek v 17 mg
20 g pomazanka 41 mg ;(Z)k;ke dluben
10 g kiupky 21 mg 22 mg
118 g merunky 52 mg
Vecefe | NB mléko 0 mg 10 g mléko 17 mg
10 g kiupky 21 mg 20 g kiupky 51 mg
10 g pukance 30 mg
Preparat | 13 g xPHE kid 13 g xPHE kid
15 g basic-P 15 g basic-P
Celkem 379 mg 376 mg
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Tyto tabulky (tab.5-8) ptehledti obsahu fenylalaninu, bilkovin a energie

v piipravcich umélé kojenecké vyzivy, v kojenecke stravé a v détskych kasich

jsem ziskala od Ad¢l€iny maminky a piikladam je do bakalarské prace.

Tabulka 5: Prehled obsahu fenylalaninu, bilkovin a energie v ptipravcich

umélé vyzivy kojence s PKU

Nazev PHE (mg) Bilkoviny (100g) Energie
100ml | 100¢g 100ml | 1009 100ml 100 g
prasku prasku prasku
Lécebné pripravky kJ | kcal kJ Kcal
Analog - - 2,0 13,0 300 72 1990 475
LPC
PKU 1 - - 1,3 10,1 280 67 2150 514
mix
PKU 2 - - 4,1 27,0 282 67 1881 448
mix
Pocatecni mléko
Matetské | 50-60 - 1,1 - 286 68 - -
mléko
Nutrilon 60 450 1,3 111 280 67 2140 512
1
Sunar 60 492 1,45 11,2 285 68 2190 524
baby
Sunar 70 590 1,6 11,8 284 68 2105 503
HAL
Beba 1 50-60 480 1,24 9,6 282 68 2170 519
premium
Nestlé
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Pokracujici mléko

Nutrilon 92 652 1,8 12,9 295 70 2234 530
2

Nutrilon 112 691 1,9 12,0 315 75 2005 478
3

Sunar 65 467 2,1 14,9 287 69 2081 497
plus

Sunar 138 1020 2,7 20,0 275 66 2034 486

(Zdroj: materialy poskytnuté od maminky)
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Tabulka 6: Piehled obsahu fenylalaninu, bilkovin a energie v kojenecké

straveé I.
(obdobi od ukonceného 5.mésice veku)
Nézev PHE (mg) Bilkoviny Energie
(100 g)
100ml | 100g | 100ml |100g 100ml 100 g
prasku prasku prasku
Zeleninové ptikrmy Hipp kJ Kcal kJ Kcal
Karotka 22 28 0,5 0,6 126 30 158 38
(125 g)
Karotka s 26 32,5 0,7 0,9 210 50 265 63
brambory
(125 g)
Karotka s 42 80 1,3 2,5 399 95 766 180
kukufici
(190 g)
Dyné 54 103 1,4 2,6 378 90 718 171
s ryzi (190
9)
Cuketa s 64 80 1,3 1,6 315 75 395 94
brambory
(125 g)
Zeleninova 46 58 1,3 1,6 273 65 341 81
smés (125
9)
Kvétak s 60 72 1,2 1,4 210 50 252 60
brambory
(125 g)
Zahradni 87 109 1,5 1,9 294 70 370 88
zel. s ryzi
(125 g)

(Zdroj: materidly poskytnuté od maminky)
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Tabulka 7: Prehled obsahu fenylalaninu, bilkovin a energie v kojenecké

strave 1.
(obdobi od ukonceného 5.mésice veku)
Nézev PHE (mg) Bilkoviny Energie
(100 g)
100ml |[100g | 100ml |100g 100ml 100 g
prasku prasku prasku
Ovocné prikrmy Hami kJ Kcal kJ Kcal
Jablko 8,1 9,0 0,3 0,3 220 53 242 58
prvni
1zicka
(110 g)
Jablko 8,3 16,6 0,3 0,6 218 52 436 104
(200 9)
Bortivky 9,0 18,0 0,3 0,6 336 80 672 160
(200 g)
Broskev 11,0 22,0 0,4 0,8 319 76 638 152
(200 g)
Mango, 8,1 16,2 0,3 0,6 288 69 576 138
banan
(200 g)
Meruiika 11,0 22,0 0,4 0,8 334 80 668 160
(200 g)
Banan, 11,0 22,0 0,4 0,8 290 69 580 138
pomeranc
(200 g)
Jahody 11,0 22,0 0,4 0,8 335 80 670 160
(200 g)

(Zdroj: materialy poskytnuté od maminky)
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Tabulka 8: Ptehled obsahu fenylalaninu, bilkovin a energie v kojenecké

stravé I1I. (obdobi od ukonceného 5.mésice véku)

Nazev PHE (mg) Bilkoviny Energie
(100 g)
100ml | 100g | 100ml | 1009 100ml 100 g
prasku prasku prasku

Vhodné pouze v omezeném mnozstvi kJ Kcal kJ Kcal
Slehatka | 94 - 2,1 - 1331|317 |- -
ke Slehani
Smetana 120 - 2,4 - 1325 | 315 - -
12%T
Pafizanka | 118 118 2,5 2,5 916 218 916 218
(100 g)
Krajanka | 100 140 2,4 3,4 941 224 1317 | 313
(140 )

(Zdroj: materidly poskytnuté od maminky)
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54  Martin, 7let
Pfibéh oc¢ima maminky: ,Mame dva syny, Pétu, 11 let (bez
fenylketonurie) a Martinka, 7 let sklasickou PKU (aktualni denni
tolerance PHE 440mg).*

,O Fenylketonurii jsem neméla ani tuSeni, dokud se nenarodil Martinek.
Kdyz jsme pfijeli z porodnice domtl, zvonil mi telefon, cizi ¢islo. Od této chvile
bylo najednou vSechno jinak. Bylo mi sdéleno, ze Martinek ma fenylketonurii.
Najednou jsem méla plno otazek, co vlastné PKU znamena, strach a plac. Hned

jsem si zacala hledat informace na internetu.

,Druhy den jsme byli hospitalizovani v Praze, kde se méla potvrdit nebo
vyvratit fenylketonurie u Martinka, pifipadné¢ jakou formu PKU ma.
V nemocnici jsme byli asi tyden a l1ékati provadéli rizné testy. Na tento tyden
asi nikdy nezapomenu, stejn¢ jako kazda maminka, ktera si timto prosla. Bylo
mi smutno, méla jsem strach, ale méla jsem obrovsky s§tésti na lidi kolem nas.
Sestiicky byly velmi empatické, milé, snazily se radit a se v§im pomahat. Nase
obrovsky dik patii pani doktorce Pazdirkové a pani Komarkové, které za nami
dochazely, vSechno nam vysvétlovaly a byly velmi trpélive. Odpovidaly mi i na
otazky, které mi ted’ pfijdou spi§ usmevné, ale v tu chvili to vSechno pro m¢
bylo doopravdy dilezité. V hlavé jsem méla otazky — Jak to jednou vSechno
bude? Co bude vlastné Martinek papat? Jak zvladneme Skolku, Skolu, riizné

vylety a dovolené?*

,»Vsechny tyto obavy byly zbyte¢né. VSe se pozvolna zajelo. Po navratu
domil z nemocnice jsem Martinka kojila omezené. To znamenalo, Ze matetské
mléko tvofilo jednu Cast stravy a druhou ¢ast tvofilo mlicko specidlni —
aminokyseliny bez fenylalaninu. Potom jsme postupné zkouSeli ptikrmy,
zeleninu, ovoce, kase. Timto postupnym zavadénim piikrmu, vzniklo dostatek
prostoru a ¢asu naucit se pocitat mnozstvi fenylalaninu v potravinach. Planovani
a sestavovani jidelnicki se stalo soucasti naseho Zivota. Velkym pomocnikem
mi byl i kurz vafeni a peCeni pro fenylketonuriky. Seznamila jsem se zde
S ostatnima maminkami, mohly jsme si popovidat a poradit si navzajem. Diky
jedné z maminek, jsem si zafidila Gcet na facebooku, kde jsem se ptidala do
skupiny PKU MAMINKY. Od této doby je vSechno veselejsi, mam se s kym
poradit, ménime si recepty, jsme vlastn¢ jedna velka parta.*

44



,Martinek rychle vyrostl a nastoupil do Skolky. Obavy jsem z toho méla,
ale zvladl to Gplné bez problému. Nosil si z domova své jidlo, které mu pani
kuchaiky ohtaly a stoloval normaln¢ s ostatnimi détmi. Je to hrozné€ spolecensky
dité, které ma porad kolem sebe spoustu kamaradu (i nékteti jeho kamaradi maji

PKU).*

,Kdyz jde Martinek na oslavu, nebo néjakou akci, tak si vzdycky nosi
svoje jidlo 1 naptiklad sviij dort. Svoje jidlo si uz pozna. Kdyz se u nés sejdou
jeho kamaradi, mame plny dim déti. Svacdinky se snazim piipravit tak, aby si
mohli vzit tieba spole¢né — jablka. Potom pfipravuji svacinky pro ostatni déti
normalni a pro Martinka to jeho. VSichni jeho kamaradi to netfesi. Martin je

velmi vesely povahy a prosté si uzivame zivot co to jde.*

»M¢la jsem strach i z vylett a dovoleny, ale nakonec jde vzdycky vSechno
vytesit. Na dovolenou jezdime hlavné do apartmanti, které maji kuchyiku,
abych mohla pro Martinka pfipravit jeho jidlo. Tieba kdyZ jsme byli na horach,
tak jsem mu v docela polnich podminkach uvatila buchticky s krémem a méla
jsem to s sebou v batohu, abychom si pak vSichni spole¢né mohli dat na svahu
obéd. Vsechno jde.*

A%

,Po finan¢ni strdnce je to t&z§i posoudit, ale co mohu fici, tak strava pro
fenylketonuriky je nékolikanasobné drazsi. Nakupujeme hodné v obchodech

Tesco — ovoce, zelenina, vhodné syry (maji tam 2), pomazanky.*

,,Letos jsme dokonce byli i na srazu fenylketonurikti. Pro fenylketonuriky
bylo zajisténo jidlo, takze si déti mohly uzivat ten ,,luxus® jako nékde v hotelu.
Byl zajistén program, ochutnavka preparatl, vafeni a peceni. Hlavné déti

dovadély a maminky si mohly v klidu popovidat. V§em to doporucuji.*
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PKU preparaty (denné, po kazdém jidle):

Snidané PKU 2 MIX

Svacina PKU 2 PRIMA
Obed PKU 2 PRIMA
Svacina PKU 2 PRIMA
Vecete PKU 2 PRIMA
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Jidelni¢ky na tfi dny:

Pondéli PHE Streda PHE
Snidané Domaci avokadova Ryzova kolecka 40mg
pomazanka
+PKU pecivo 49mg
Svacina Jablka (181 g) 16mg Hummus pomazanka
+PKU pecivo 17,8mg
Jablko 9mg
Obed Bramborovy salat Bramboracka 50mg
130mg Bramborovy knedlik 59,9mg
Ovocny rozvar 13,9mg
Svacina Meruniky 40mg Bortvky (100g) 16mg
Susenky Kolakakor 40mg Domaci ciabata + méslo 30mg
Vecete PKU pizza 80mg Domaci zeleninova
Piskoty Opavia 30mg pomazanka + PKU pecivo 80mg
Zelenina 35mg
Ostatni ,,dobani mezi jidlem* 45mg Bebe Brumik 69mg
PKU krekry 19mg
Celkem 440mg 439,6m
PHE g PHE
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5.5 Teo, 12 let

Piibéh o¢ima matky: ,,.Syn se narodil v ¢ervenci v roce 2007. Trpni

vrozenou metabolickou poruchou-fenylketonurii.*

»Z novorozeneckého screeningu v laboratofi zjistili podezieni na
fenylketonurii, kterou nasledné potvrdily i testy v nemocnici v Brné. Zacatky
byly velmi naro¢né. Clovék neustale premyslel, jestli bude viechno v poradku,
jestli dieta byla nasazena vcas, co vlastn¢ bude jist, kdyz muze jen cukr, ocet a
olej. Nastésti ze zacatku pije miminko jen preparat bez fenylalaninu a matetské
mléko v pfesné stanoveném mnozstvi, které¢ musi byt rozloZzeno rovnomérné¢ do
celého dne, aby dité nepfijalo pfilis§ mnoho fenylalaninu najednou. Béhem této
doby jsem m¢éla dostatek Casu si sehnat informace o nemoci a o specialni dieté,
kterou musi fenylketonurik dodrZovat. Se zavadénim piikrmi se uci rodice
postupné propocitavat hodnoty fenylalaninu v potravinich a planovani
jidelnic¢kl. Sestavovani jidelnicka a jejich propocet je Casoveé naro¢ny. Denné je
tteba propocitat i vice nez 30 potravin. Veskeré potraviny musi byt presné
zvazeny a spocitan obsah fenylalaninu. Ptijem bilkovin by mél byt rozlozen do

celého dne.”

,,Kdyz pfisel ¢as na prvni peceni peciva, bylo to zoufalstvi. Prvni pokusy
letély do koSe s myslenkou, Ze ¢lovék vyhodil hromadu penéz a dité je stale bez
jidla. Nizkobilkovinné smési na peceni se skladaji z riznych druht skrobu a
dalSich ptidanych latek a prace s ni je hodn¢ jin4 nez prace s pSenicnou moukou.
Clovék se s ni musi naugit pracovat, a i ted’ po nékolika letech, pfi zkouseni
novych receptl to ne vZdy dopadne podle mych o¢ekdvani a predstav. Dnes je
nabidka nizkobilkovinnych potravin, oproti nasSim zacatkim, o dost vé&tsi.
Hlavni jejich problém je ale dostupnost a nakladnost. Potraviny nakupujeme
pouze v jedné kamenné prodejné v Praze a zbytek ptes internet. Hodné potravin
nakupujeme i ze zahrani¢nich e-shopti. Clovék se musi nauéit planovat, protoze
kdyz vam dojde mouka, tak nejde jednoduse skocit do obchodu a tam ji koupit.
S rozsifenim veganského stravovani se da obcas koupit 1 n¢jakd potravina
s nizkym obsahem bilkovin v prodejnach se zdravou vyzivou a také v nékterych
supermarketech, je ale tieba velmi peclivé Cist slozeni a nutri¢ni tabulky. Jde

(1913

hlavné¢ o veganské ,,syry* a ,,jogurty®.
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,Dieta hodné ovlivnila celou rodinu. Naucili jsme se poctiveé
propocitavat slozeni potravin, u vSech potravin, co vezmu v obchod¢ do ruky,
automaticky projdu slozeni a tabulku nutri¢nich hodnot. Timto je uz ,,nakazena‘“
1 8irSi rodina. Mam to Stésti, ze moje maminka, Teova babicka, se aktivné zajima
o dietu a je ochotna vzit na sebe tu zodpovédnost, takze syn neni ochuzen o
prazdniny u babicky. Ze zacatku jsme travily hodné ¢asu na telefonu a ja vse
propocitavala, ale i to se maminka brzy naucila. Bohuzel z okoli vim, ze ne
kazdy ma to §tésti a najde v rodin€ oporu. Kdyz je syn u babicky, je to nesmirna
uleva a pro m¢ opravdova dovolena. Nemusim neustale fesit jidlo, propocty a
jidelnicky. Kdyz je syn doma, neustdle nosim v hlavé, co dneska jedl, co jesté
muze jist, kolik cca fenylalaninu jiz ten den mél a kolik jesté¢ miiZe, jestli mam

dostatek peciva na dalsi den, nebo jestli musim jesté néco upéct.”

,»Synovi je uz 12 let, ma ptehled o potravinach, které jist miize a nesmi a
které smi jen obCas, protoze maji vEétsi obsah fenylalaninu. Zvlada i1 zakladni

propocty fenylalaninu, a tak uz i on se podili na planovani jidelnicku.*

,»V soucasné dob¢ se synem dochazime do ambulance pro 1écbu PKU na
kliniku déti a dorostu Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady. Dfive jsme
navstévovali Fakultni nemocnici Brno. Z pocatecni tolerance 220mg PHE na
den (od narozeni) se dostal uz na 470mg PHE na den. Vyvoj probiha dle 1ékait

v poradku.*

»1eo navstévoval zakladni Skolu, kde diky chovani nékterych déti
(posmivani se, kvtli odlisné strave) velmi Spatné jedl. Proto syn postupem casu
piestal navstévovat Skolni jidelnu (do které jsem mu kazdé rano vozila obéd
k ohtati a syn si s sebou domt vzdycky odnesl zbytky nedojedeného jidla domu
k dalsimu pfepocitani denniho jidelnicku) a skolni druzinu, jelikoz Skola nebyla
schopna dohlédnout na stravu (ostatni déti mu brali svafinu) a vypiti
aminokyselinovych preparatli. Situace se vyhrotila natolik, Ze spoluZaci synovi
brali jeho jidlo a on mnohdy byl bez dopoledni svaciny. Po dlouhodobych
problémech nam v pedagogicko-psychologické poradné bylo doporuceno VP

s domaci vyukou.*
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Aminokyselinové preparaty:

Konzumované 3x denné

Réno 1x Cooler Red 15 Vitaflo nebo Mevalia PKU Motion Red
Fruits

Poledne 1,5 sacku Express 15 Tropical Vitaflo

Vecer 1x Express Tropical Vitaflo

Jidelni¢ek na dva dny:

Utery PHE Ctvrtek PHE

Snidané Opeceny chléb Vanocka 32mg

S maslem 44mg

Kakao
Svacina Banan, jablko Merunky

Linecky kosicek 95mg Vanilkovy desert 78mg
Obed Brambory Knedlik

Zeleninovy karbanatek Svickova omacka 176mg

Okurka 183mg
Svacina Paprika Preclik

Chlebové ty¢inky 53mg Okurka 41mg
Vecete Chléb s maslem Grilovana cuketa

NB salam Paprika

Kiepelci vejce 108mg | NB chléb 106
Ostatni - - Kokosovy nanuk 45
Celkem 483mg 478mg
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5.6 Ludmila, 31 let

,Jsem fenylketonuricka a s ptipravou na t€¢hotenstvi jsem zacinala v dubnu
roku 2018. Jsem pod kontrolou Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady,
klinika déti a dorostu, MUDr. Renata Pazdirkova.*

,0d 1.4.2018 drzim dietu a 19.6.2018 mi pani doktorka dovolila ot¢hotnét.

Hladiny Phe mam tedy pod kontrolou a jen ¢ekame kdy se zadaii.*

,Délka této pfipravy na te¢hotenstvi je individudlni a zalezi na tom, jak se
zen€ s dietou daii a jak to zvlada. Ja jsem dietu drzela viceméné cely zivot, tak
to pro mne nebylo tak tézké, ale néktefi s dietou v dospélosti prestanou a vraci
se k ni, az kdyz chtéji zalozit rodinu. U takovychto Zen mtize ptiprava trvat déle.
Musi se znovu naucit pocitat dietu, vyzkouset vyhovujici dietni pfipravky a

celkové se znovu naucit pfipravovat dietni pokrmy.

,,Ja jsem jiz pied ptipravou védéla, Ze bych chtéla zalozit rodinu, tak jsem
se pomalu snazila dosahnout Zadoucich vysledku Phe v krvi. Nez jsem zacala s
pfipravou méla jsem takové obdobi, Ze jsem si potraviny nevéazila a ani
nepocitala, ale jedla jsem pravidelné. Tak se obcas stalo, ze jsem méla vyssi
ptijem Phe, protoze jsem si nehlidala mnozstvi jidla. Ale nejedla jsem maso ani
syry a pouZzivala jsem nizkobilkovinné potraviny a dietni preparat Milupa

Advanta a Lophlex v prasku.*
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Jidelni¢ek na dva dny:

Pondéli PHE Ctvrtek PHE
Snidan¢ | Chléb 56 g 16,8 mg Chléb 122 g 36,6 mg
Syr veganlife 0 mg Syr veganlife 0mg
Okurka 56 ¢ 7,3 mg Ryzové mléko
Tempora 0 mg 3009
(alnatura) 15mg
Granko 10 g 20,9 mg
Tempora 0 mg
Sva¢ina | Svestky 195 g 31,2 mg Svestky 145 g 23,2 mg
Tempora 0mg Lahtdka 130 g 185,6 mg
Obed NB téstoviny 80 g 18 mg NB téstoviny 18 mg
Cuketa 88 g 28,2 mg 80¢g
Omacka OTMA 58 g 31,9 mg Cuketa 207 ¢ 66,4 mg
Sé6j.mléko zajic 20 g| 28,2 mg
Tempora 0mg
Svacina | Muller mix greece 120 g| 257,1 mg | Cuketova placka 1 | 69,1 mg
Sojacik 125 g 35,6 mg lé)skurka 69 g 12,5 mg
Tempora 0mg
Veceie Syr veganlife 0 mg Lahtidkova zelenina | 81 mg
NB ryze 80 g 20 mg 899
Mrkev + hrasek NBryze 80 g 20 mg
+ kukufice 70 g 107,1mg | Syr veganlife 0mg
Tempora 0 mg
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Druha Svestky 115 g 184mg | Sojové mléko 28,2 mg
VEC® I NB ryze 100 ¢ 25 mg 20 g
Séjové mléko 20 g 282mg | Granko10g 20,9 mg
Tempora 0 mg Krekr 3 ks 9 mg
NB téstoviny
100 g 23,1 mg
+ trosku
skoftic.cukru
Tempora
0mg
624,8 mg 657 mg
Phe/den Phe/den
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V této tabulce (tab.9) je znazornéno nékolik zakladnich potravin, které

skoro denné ¢lovék konzumuje. Cena potravin je pouze orientacni a

Vv jednotlivych obchodech se mize lisit. Miizeme zde ale redln¢ vidét, ze strava

pro fenylketonurika je opravdu o dost drazsi nez klasické potraviny.

Tabulka 9: Orienta¢ni porovnani cen potravin

Klasické potraviny Specialni nizkobilkovinné potraviny
Gramaz Cena gramaz cena
Babic¢ina 1000 g 23,- SUNNY — 500 g 114,-
volba — nizkobilkovinna
mouka mouka
pSenicna
Zatkovy 500 g 25,- Balviten téstoviny | 250 ¢ 71,-
vajecné nizkobilkovinné
téstoviny
Chléb 500 g 13,- Balviten chléb 500 g 92,-
,Sumavsky ,,Chlebos“ PKU,
bochnik* nizkobilkovinny
Zlaty syr Platky 21,- Vegan life, Platky 60,-
Eidam 30% 100 g nizkobilkovinna 100 g
nahrazka syru
Tesco 200 g 45, - Loprofin 204 g 220,-
Videnské Videnské parky,
parky PKU,
nizkobilkovinné

(Zdroj: vlastni vyzkum)
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6 Diskuze

Téma bakalafské prace je ,,Dieta pfi fenylketonurii* a proto jsem se V téhle
¢asti zameéfila na shrnuti informaci od respondentt, které jsem zjistila behem
vyzkumného Setieni. Vyzkumné Setfeni probihalo metodou kvalitativniho
vyzkumu. Pro vyzkum v bakalarské praci jsem oslovila pét maminek déti s
fenylketonurii a jednu fenylketonuricku v pfipraveé na matetstvi, se kterymi
jsem vedla nestrukturované rozhovory, ze kterych jsem se dozvédéla mnoho
informaci o zivoté s onemocnénim zvané fenylketonurie. Od kazdého

respondenta jsem zaroven dostala i jidelni¢ek pro fenylketonurika na dva dny.

Cilem bakalatské prace bylo zhodnoceni jidelnicka déti vzhledem
k doporu¢enym hodnotam Phe ve stravé a celkové zmapovani dopadu diety do

Zivota ditéte.

Stastna (2005) uvadi, Ze fenylketonurie patfi mezi dédi¢né metabolické
onemocnéni, které se vyskytuje v populaci jen ztidka — v Ceské republice se
frekvence vyskytu 1:9000. Jedna se tedy o onemocnéni, které nepostihuje

mnoho lidi, a proto se o ném 1 méalo mluvi.

Onemocnéni zvané fenylketonurie se odhaluje témét ihned po narozeni
ditéte, a to za pomoci novorozeneckého screeningu, ktery je provadén ve véku
48-72 hodin ditéte a v Ceské republice se pouziva od roku 1975 (Hamplova,
2016). Pomoci novorozeneckého screeningu byla odhalena fenylketonurii u
vSech mych respondentii. Tim, ze onemocnéni bylo zachyceno vcas a byla

nastavena i fenylketonuricka dieta, dité mize prozivat plnohodnotny Zivot.

Jaky vliv ma dodrzovani diety na nemocného a jeho dusevni vyvoj?

Puda, Lhotdkova, Samkova (2017) uvadéji, ze piisné dodrZzovani
nizkobilkovinné diety by m¢lo ditéti zajistit zcela normalné se vyvijet — jak
télesné, tak dusevng.

Pokud dité¢ dodrzuje specidlni dietu nemélo by dochéazet k Zadnym
zdravotnim problémtm, které by zptisobovalo toto onemocnéni. Fenylketonurie

je nebezpetna, pokud se v€as nezaCne 1é¢it. Pokud rodi¢ odmitne

novorozenecky screening, miize nekontrolovatelné fenylketonurie propuknout,
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protoze zatim neni jiny systém, kterym by se dala takto brzy odhalit. Pokud
propukne fenylketonurie a neni léfena, mulze nenavratné poskodit détsky

organismus a muze dojit az k mentalni retardaci (Hamplova 2016).

Hodnoty denni tolerance fenylalaninu by se mély pohybovat v rozmezi
200-500 mg Phe/den, v ptipad¢ leh¢i formy fenylketonurie, mohou nemocni
piijmout vice nez 500mh Phe/den (Hoffman, 2008). U vSech respondentl se

bedlivé dba na denni ptijem Phe.

Jak déti a jejich rodiny zvladaji velké dietni omezeni, hovofime-li o stravovani?

Kazdy piibéh je od zacatku velmi tézky, zddnd z Zen nebyla na

skutecnost, ze se jim muize narodit dité s PKU, pfipravena.

Komaérkova (2003) tvrdi, Ze dieta pro fenylketonuriky patii mezi
zde k velkému omezovani pfirozenych bilkovin a k uzivani specialnich dietnich
pripravkl. Lidé naucené na specialni ptipravky jiz od novorozeneckého véku
jsou zvykli konzumovat. Jedna se o aminokyselinové smési bez fenylalaninu.
Takovychto smési by mél pacient vypit denné ur¢ité mnozstvi (Dieta-pku.cz).
Tyto preparaty jsou nyni v riznych baleni, Ze mohou byt pomérné nenépadny,

Ize s nimi i cestovat a pfili§ neomezuji nemocného.

Kazdy pacient s fenylketonurii by mél navstévovat metabolické centrum,
kde se dostane do péce 1ékaii a nutricnich terapeutti. Pacient by mél dochazet
na pravidelné vySetfeni a kontroly, pfi kterych se kontroluje naptiklad télesny
vyvoj a hodnoty fenylalaninu v krvi (Fernandes, 2008). Dle mych poznatkd,

Z rozhovort s matkami déti, se tyto kontroly nepodceniuji a dodrzuji.

Rodina se musi naucit pocitat hodnoty fenylalaninu v potravinach a
pokrmech, coz se muze zpocatku zdat velmi obtizné. Jak se ukazuje, tak mezi
vypocet hodnot fenylalaninu v potraviné uvadi i Manikova (2011), nebo se
zpocatku mohou vyuzivat i orientacni tabulky, ze kterych vychazi vétSina
maminek. Jde o tabulky cislo 5-8, které jsou uvedeny i v praktické casti
bakalarské prace. V téchto orientacnich tabulkéch je uveden obsah fenylalaninu,
bilkovin a energie umélé kojenecké vyzivy, v kojenecké stravé a v détskych

kasich.
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VétSina fenylketonurikli, nebo maminek fenylketonurikid se shoduji, ze
jde sice o obtiznou dietu, ale vSe se d4 zvladnout, protoZze je to dieta, ktera zajisti
ditéti normalni vyvoj a plnohodnotny Zivot, coZ je snem kazdého rodi¢e. Cim je
fenylketonurik starsi, tim se i zvy$uje naro¢nost diety. Clovék si viak po n&jaké
dob¢ zasady diety osvoji, nau¢i se, jak pocitat hodnoty fenylalaninu a

pfipravovani pokrmu pro fenylketonuriky se pro né€ stava denni rutinou.

T&zké obdobi nastava, kdyz se dité¢ s PKU dostane do nového kolektivu
déti, naptiklad do Skolky, nebo Skoly. Ostatni déti nemusi dobte chéapat, proc¢
zrovna fenylketonurik musi dodrzovat tuto dietu a jeho jidlo se od jidla ostatnich
muze lisit. Tézké jsou i chvilky, kdy chce dit¢ ochutnavat i jidla, ktera jedi jeho
vrstevnici a on nesmi. Toto onemocnéni si zada velkou disciplinu, kazen a

velkou trpélivost.

Dieta je naro¢na i ve chvilkach dovolené nebo vyleti. Rodina musi mit
pro dité s sebou pfipravené dietni pokrmy a doplinky stravy, které jsou pfi dieté

nezbytné

Celkové vSechny rodiny s ditétem s fenylketonurii mohou fungovat
stejné jako ostatni rodiny. Kazdy ¢len rodiny je poucen o onemocnéni ditéte a s

tim i o stravovani, aby se zabranilo zbyte¢né zvysenym hladinam Phe v Krvi.

Dale je u Zen fenylketonuri¢ek nutné planovat t€hotenstvi tak, aby
se primarné predchazelo riziku onemocnéni PKU ditéte tim zplisobem, ze bude
Zzena pod odbornym dohledem lékafe a nutricniho terapeuta, se kterymi
konzultuje sviij stav, jidelni¢ek a toleran¢ni hodnoty Phe (Hejcmanova, 2013).
Pravé tak planuje téhotenstvi respondentka, kterou jsem do praktické Casti
ptfidala. Dilezité jsou kontrolni méfeni a konzultace s oSetfujicim lékatem a

nutri¢ni terapeutkou.

Jaka je dostupnost potravin pro fenylketonuriky?

Dle vypovédi respondentti, je velmi obtizné shanéni nizkobilkovinnych
potravin, které jsou nezbytné pro fenylketonurickou dietu. Tyto potraviny maji
snizené mnozstvi fenylalaninu. Dostupnost vSech potravin v misté bydlisté je
snad jen v hlavnim mésté Praze. Lidé z jinych koutii Ceské republiky to maji
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(rostlinné mlécné néapoje, jogurty, syry) nebo i v normalnich obchodech, kde
maminky vétSinou nakupuji pro fenylketonuriky ovoce a zeleninu, veganské
syry a rizné pochutiny. VSechny ostatni potraviny jsou dostupné pievazné pies
internet, kde jsou ve specializovanych internetovych obchodech k dostani rizné
potraviny pro nizkobilkovinnou (PKU) dietu, jako jsou mouka a mouc¢né smesi,
téstoviny, sladké pochutiny, polévky a omacky, chléb a dalsi pecivo, slané
pochutiny, ndhrazky syru, masa a masnych vyrobki, rtizné pomazanky a

dopliiky stravy.

Shanéni potravin je pro fenylketonuriky jako hledani jehly v kupce sena,
ale kazdy rodic¢ se snazi, aby jeho dité mélo bohaty a nestereotypni jidelnicek, i
kdyz v dnesni dobé ptfibyva 1 v normalnich obchodech potravin, které

fenylketonurikovi 1ze nabidnout.

,,Pokud tedy shrneme informace o dostupnosti PKU potravin, miizeme
Jjednoduse Fici, Ze je to nakladné, tézce dostupné a omezujici. “ Odpovédéla jedna

Z matek.

Jak naro¢na je dieta po finanéni strance?

Nérocnost diety po finanéni strince pomémé velka. V Ceské republice
muze najit v programech nékterych zdravotnich pojistoven i specidlni
prispévky, které¢ alesponn z Casti zaplati drahé nizkobilkovinné potraviny.
Nejvyssi ptispevek mohou dostat pojisténci u VSeobecné zdravotni pojiStovny

Ceské republiky (VZP CR, © 2019).

Dieta je vic nez ndakladna, vSechny specidlni potraviny stoji
nekolikandsobné vice nez naSe bézné suroviny. V tabulce Cislo 9 je lehce
nastinéno o jak velké cenové rozdily se jedna. Cim je ditd stardi, tim je dieta
nakladné;jsi.

Pokud tedy hovoiime o finanéni nakladnosti diety, lze fici, Ze dietni strava
pro fenylketonuriky je nékolikanasobné drazsi nez klasicka strava, ktera neni

nié¢im limitovana.
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7 Zavér

Cilem mé bakalatské prace bylo zmapovat, jaké dopady ma dodrzovani
diety na zivot fenylketonurika. Jak déti a jejich rodice zvladaji velké dietni
omezeni, coz znamena hlavné stravovani, dostupnost potravin a financni

nakladnost diety.

Zmého vyzkumu vyplynulo, Ze zivot sdédicnym metabolickym
onemocnéni neni vzdycky pfijemny, ale lze s nim prozit plnohodnotny Zivot,
ktery je omezen pravé specialni dietou. Tato dieta je velmi zpocatku velmi
narocna na piipravu a propocitavani hodnot fenylalaninu v potravinach, ale to se
¢lovék brzy nauci a stane se z toho denni stereotyp. Stravovani musi byt
pravidelné a doplnéné o konzumaci aminokyselinovych smési. Dle vypovédi
maminek, lze dit¢ zaclenit do kolektivu déti (Skolka, Skola) bez velkych
problému. Jen je tfeba ostatnim détem objasnit pro¢ jejich kamarad musi mit

svoje jidlo, co je to za dietu a pro¢ se musi dodrzovat.

K respondentim jsem se dostala pfes internetové skupiny, kde se
shromaZzd’uji fenylketonurici a matky déti s fenylketonurii. Zde si vzdjemné radi,
pomahaji a podporuji, déli se o své vyzkousSené dietni recepty a o své zZivotni
piibéhy. Vsichni respondenti mi velmi vstficn€ odpovidali na otazky, které jsem
jim pokladala. Zaméftila jsem svou praci hlavné na détské pacienty (7 mésicti —
12 let), za které mi odpovidaly jejich rodi¢e, a na jednu dospélou

fenylketonuricku v ptipraveé na t€hotenstvi.

Zvolila jsem do bakalatské prace formy kratkych ptibéha, které vysvétluji

a nastinuji, jak vypada zivot s PKU.

Na zavér bych chtéla fict, ze ackoli fenylketonurie patii mezi dédicné
nevylécitelné onemocnéni, diky zavedenému novorozeneckému screeningu se
na onemocnéni piijde vcas a Clovek se muze 1éCit a az na odliSné stravovani,
hlidani obsahu Phe jak v potravinach, tak i v krvi a 1ékatské kontroly, mize

¢loveék prozit plnohodnotny Zivot.
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Toto téma pro bakalatskou praci jsem si vybrala z toho diivodu, ze jen malo
ucebnic informuje o dané problematice do vétsi hloubky. Je velmi zajimavé, ze
fenylketonurie se fadi mezi metabolické onemocnéni, které se vySetiuje pfi

novorozeneckém screeningu a vétsina lidi toto onemocnéni viibec nezna.
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Seznam zkratek

DMP = Dédi¢né metabolické poruchy
PHE = Fenylalanin

PKU = Fenylketonurie

ml = mililitr

umol = mikromol

mg = miligram
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