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Co je to PKU?

PKU je skratka pre fenylketonuriu.
|de o dedi¢né metabolické ochorenie.
Fenylketonuria

C-

Fenyl keton ria

PKU
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Co je PKU?

Prilis vela
fenylalaninu
v krvi

Prilis vela
fenylketonov
v mocCi
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Ako ovplyvnuje
PKU telo?

PKU ovplyvriuje spdsob, akym telo
odburava bielkoviny.

Bielkoviny sa nachadzaju v naSom
tele a v mnohych potravinach.
Telo potrebuje bielkoviny na rast
a opravu.
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Co su bielkoviny?

Bielkoviny pozostéavaju z retazcov mnohych mensich jednotiek nazyvanych
aminokyseliny.
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Metabolizmus bielkovin

Metabolizmus oznacuje procesy, ktoré prebiehaju vo vnutri buniek tela.

S

y
Anabolizmus Katabolizmus
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Co robia enzymy?

Enzymy poméahaju s metabolizmmom tym, Ze funguju ako noznice.
Rozkladaju bielkoviny na mensie ¢asti, vratane aminokyselin.
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Co sa deje pri PK E

PKU je spdsobend nedostatkom e ec—m—
nazyvaného fenylalanin-hydroxylé.a «« ).

PAH premiena fenylalanin (PHE) na tyrozin

(TYR).

Nedostatok enzymu spdsobi, Ze aminokyselina
fenylalanin nie je premienian, takZze sa namiesto
toho hromadi v krvi a mozgu.

Nedostatok enzymu spdsobi,

Ze aminokyselina fenylalanin nie
je premienana, takze sa namiesto
toho hromadi v krvi a mozgu.
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Co sa deje pri PKU?

Napriklad:

Pre niekoho s PKU nie je
Pre niekoho bez PKU, dostatok PAH na to, aby
PAH premieria Phe na TYR. premienal Phe na TYR.
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Aké su ucinky vysokych hladin
fenylalaninu?

Bez riadenia, v priebehu ¢asu, hromadenie
fenylalaninu spésobuje nezvratné posko-
denie mozgu a slaby intelektualny vyvoj.

S riadenim sa hromadenie fenylalaninu
kontroluje, aby podporovalo normalny
rast a vyvoj.
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A ¢o ostatné priznaky?

Ak suU hladiny fenylalaninu v krvi zle
kontrolované, je pravdepodobné,

Ze to povedie k problémom

s u¢enim a problémom s chovanim.
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Ako sa diagnostikuje?

Ako suUcast novorodeneckého
skriningu sa odoberie niekolko
kvapiek krvi.

Vzorka krvi je nasledne analyzo-
vana a hladina fenylalaninu je
zmerana.

Vysoka hladina fenylalaninu
moze znamenat, Ze vase dieta
mé& PKU, ¢o podnieti vasho
lekara, aby vykonal dalSie testy
na potvrdenie diagndzy.
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Ako sa PKU riadi kazdy den?

1. Diéta s obmedzenym fenylalaninom
Vyhnite sa potravindm s vysokym

obsahom bielkovin
/J Vyhnite sa aspartamu

J Zah rite potraviny s nizkym obsahom

bielkovin
2. Metabolicka formula, predpisana vasou
klinikou .
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Vyhnite sa potravinam
s vysokym obsahom
bielkovin.

Potraviny bohaté na bielkoviny,

a teda aj na fenylalanin, by sa malli
vyhybat. To zahffia méaso, ryby,
vajcia, syr, mlieko, chlieb, cestoviny,
orechy, séju a tofu.

Kazdé jedlo alebo napoj obsahujici
aspartam by sa mal tieZz vyhybat.

13
© 2019 Nutricia North America

Podporované GI‘UTRICIA ako sluzba pre metabolickt medicinu.
Diétne riadenie tohto ochorenia by sa malo vykonavat len pod lekarskym dohladom.




Zahrnte potraviny s nizkym
obsahom bielkovin.

Tieto potraviny obsahuju malé
mnoZstvéa fenylalaninu, ktoré
mdbzu byt pouzivané v typickych
mnozstvach. Zahrnuju mnoho
druhov ovocia a zeleniny

a Specialne potraviny s nizkym
obsahom bielkovin.

Poskytuju:
e Dolezity zdroj energie
e R6znorodost v strave
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Varenie s nizkym
obsahom bielkovin

Priprava jedal s nizkym obsahom
bielkovin pre vase dieta moze byt
vizualne atraktivna a zaroven chutna.
Existuje mnoho kucharok zameranych
na jedla s nizkym obsahom bielkovin,
niektoré dokonca vytvorili rodiny s PKU.
Vas dietolég vam moze odporucit
niekolko oblUbenych receptov.
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Krmenie vasho diet’at’a
metabolickou formulou

Fenylalanin je nevyhnutny pre normalny vyvoj,
a preto musi byt kazdy den prijimané
obmedzené a kontrolované mnozstvo.

Materské mlieko alebo Standardna dojcenska
formula zabezpecia fenylalanin potrebny pre
vase dieta pred zavedenim pevnych potravin,
zvyCajne okolo 4-6 mesiacov veku.

Vase dieta bude tiez potrebovat Specialnu
metabolicky formulu, ktord poskytne
bielkoviny bez fenylalaninu.

Vas dietoldg urci, aké mnozstvo materského
mlieka alebo Standardnej dojcenskej formule
a metabolickej formuly méa byt podavané.
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Metabolicka formula bez fenylalaninu

Metabolicka formula bez fenylalaninu je
nevyhnutnou sucastou vyZzivy vasho diefata.

Rovnako ako materské mlieko alebo $tan-
dardna dojcenska formula, metabolicka
formula obsahuje sacharidy, tuky, vitaminy,
mineraly a bielkoviny vo forme aminokyselin
bez fenylalaninu.

Metabolicka formula, spolu s predpisanym
mnozstvom fenylalaninu, umoZriuje vasmu
dietatu ziskat vSetky Ziviny, ktoré potrebuje
na rast.
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Sledovanie fenylalaninu

Ked vase dieta zac¢ne jest pevné potra-
viny, vasa klinika bude s vami spo-
lupracovat na sledovani fenylalaninu.

Potraviny je potrebné vazit alebo
merat pomocou doméacich mier
(1 8alka, 1 lyzica atd’), aby sa urcil
obsah fenylalaninu.

Vasa klinika vdm moze pomdct néjst
najlepsie nastroje na urcenie obsahu
fenylalaninu v potravinach.
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Ako sa PKU monitoruje?

Pravidelné krvné testy sa odoberaju doma - -
alebo na klinike a kontroluje ich dietolég. -

Vzorka sa testuje na mnozstvo
fenylalaninu, ktoré obsahuije.

Metabolicky dietoldg vas kontaktuje

s vysledkom a prediskutuje akékolvek
937654321000123

-y

-

3 2
o948
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Co sa deje pocas klinického vysetrenia?

J Meria sa vyska a hmotnost’ @
Liloll

J Diéta sa upravuje podla rastu 2!
a krvnych testov '

‘/ Kontrola vyvoja

Krvné testy na hladiny aminokyselin
a zivin
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Ako sa PKU riadi pocas choroby?

Pocas akejkolvek choroby nase telo potre-
buje viac energie. Telo za¢ne rozkladat
proteiny z buniek, ¢o spdsobi zvysenie
hladin fenylalaninu v krvi. Tento proces sa Rezim pri

chorobe

tieZ nazyva katabolizmus

Je doblezité pokracovat v obvyklej diéte
Co najviac.

Metabolicka formula moéze pomaoct
udrziavat hladiny fenylalaninu v krvi
nizke tym, Ze poskytuje bielkoviny
bez fenylalaninu a energiu.
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Ako kontrolovat’ PKU pocas choroby?

Vzdy sa riadte pokynmi vasho lekara.

Podla znasanlivosti:

Pokracujte v uzivani metabolickej
formuly

J Pokracujte v sUcasnej diéte

Poznamenajte akukol'vek choro-
bu pri odoberani krvnej vzorky
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Co sa deje v ludskej genetike?

S
(e% Ludia majo chromozémy zlozené z DNA.
=

D

2\ Gény so kisky DNA, ktoré nesu genetické instrukcie.
(g 23 Kazdy chromozém moze obsahovat’ niekolko tisic génov.

S

‘%\ Slovo mutéacia znamena zmenu alebo chybu v genetickych
\J in§trukciach.

? Dedime konkrétne chromozémy z vajicka matky a spermie

otca.

@ Gény na tychto chromozémoch nesu instrukcie, ktoré urcujo
vlastnosti, ktoré su kombinaciou rodicov.
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Ako sa PKU dedi?

PKU je dedicné ochorenie. Nie je mozné urobit’ ni¢, o by
zabranilo tomu, aby diet'a malo PKU.

 Kazdy Elovek ma par génov, ktoré vytvaraju enzym fenylalanin
hydroxylazu. U deti s PKU Ziadny z tychto génov nefunguje
spravne. Tieto deti dedia jeden nefunkény PKU gén od kazdého
rodica.

v Rodicia deti s PKU s0 nositelmi tohto ochorenia.

v Nositelia nemaju PKU, pretoze druhy gén tohto paru funguje
spravne.
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[ )
Dedenle — Autozdémovo-recesivne — mozné kombinacie

Sance pre kazdé diet'a, ked’ su obaja rodicia nositelia

Nositel Nositel

Matka

. Funkény gén

Nefunkény gén

Zdravy nositel’ Nositel Nositel Postihnuty chorobou
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Buduice tehotenstva

Ked’ sU obaja rodicia nositelia, riziko pre diet'a v kazdom
tehotenstve je nasledovné:

50 % Sanca

(2z4)
dieta bude

. nositelom PKU
25 % sanca

(1z4)
dieta bude
mat PKU
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Hlavné posolstva
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 PKU je zévazna dedi€na metabolicka porucha

v Poskodenie mozno zabranit’ diétou s nizkym obsahom
fenylalaninu a Specialnou metabolickou formulkou.

 Nezabudnite vZdy podavat’ spravne mnozstvo fenyl-
alaninu a metabolickej formuly podla predpisu vasho
metabolického centra.

Pravidelné testy krvi sU nevyhnutné na monitorovanie
hladin fenylalaninu v krvi.

A nezabudnite, Ze pri spravnom riadeni moze vase diet'a
zazit’ normalny rast a vyvoj.

Podporované GUTRICIA ako sluzba pre metabolickd medicinu.
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Vzdy sa visti, Ze mas dostatocnu zasobu nizkobielkovi-
novych potravin a metabolickej vyzivy bez fenylalaninu
a zZe tieto produkty nie su po datume spotreby.

Tvoje Specialne diétné produkty a metabolicku vyzivu
bez fenylalaninu ti predpisuje metabolickd ambulancia.

Vzdy maj dostatok vybavenia na odber krvi a pravidelne
zasielaj vzorky na kontrolu.
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Kto je kto (kontaktné Udaje)

Moj dietolog
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