O této nemoci se mnoho
nevi. Fenylketonurie je nej-
18Z8i formou vzacné dédicné
poruchy metabolismu amino-
kyseliny fenylalaninu — hyper-
fenylalaninémie, pfi které do-
chazi k jeho patologickému
nahromadéni v krvi a ostat-
nich télesnych tekutinach.
Nelécena nemoc poskozuje
mozek — postihuje duSevni
vyvoj ditéte a vede k téZké
retardaci. Pfi fenylketonurii
jsou metabolity prebyteéného
fenylalaninu vylu€ovany moci,
ktera miva zvlastni jakoby
»,mysi“ zdpach. Onemocnéni
je zplsobené nefunkénim
jaternim enzymem fenylala-
ninhydroxylézou, ktery tuto
reakci normalné fidi. Fenyl-
ketonurii trpi asi jedno

z 8000 Zivé narozenych ev-
ropskych déti.

problém a nic neni nemozné.
Délaji vSe, co chtéji, snazime
se, aby nebyly nijak omezeny.
Jindy jsou nestastné a nastva-
né, Ze je to nespravedlivé,
proc pravé oni.

Co byste vzkazala
rodicum stejné
nemocnych déti?

Aby méli dost sil a vytrvalost,
protoZe je to béh na dlouhou
trat. Aby se nestranili ostat-
nich rodi¢d s détmi s cukrov-
kou, jsou to prima lidi a ko-
munikace s nimi mi pomohla
vyresit nékteré problémy. Byli
jsme na eduka¢nim programu
Sdruzeni rodi¢d a piratel dia-
betickych déti, které ndm moc
poémohlo, a taky jsme byli
na edukac¢nim pobytu v Kar-
lovych Varech, kde jsme se
seznamili s rodici jinych dia-
betikt, se kterymi si piSeme,
a s nékterymi se setkavame
na diatdborech, které porada
Diaklub Nova Paka. m

FENYLKETONURIE

LINDA HRUSKOVA,
5 LET
Vypravi maminka Katefina:
iagnézu hyperfenylalani-
D némie potvrdily u Lindy
testy provadéné v ramci
novorozeneckého screeningu.
Musela jsem ukoncit kojeni a né-
kolik dni ,presvédcovat® svoje
miminko, aby vedle materského
zacalo pit i specidlni mléko.
Pozdéji prisly na radu prikrmy.
Linda nesmt jist napiiklad Zadné
¢ervené maso, ryby ani drubez.
Jezdime na pravidelné kontro-
ly, pfi nichz se stanovi hladina
fenylalaninu a podle toho se
nastavi dietni opatieni — je urce-
no, co presné a v jakém dennim
mnozstvi mize Linda dalsf pul-
rok kazdy den snist. Povolené
jsou jen takové potraviny, které
maji minimalni ¢i nejlépe Zadny
obsah fenylalaninu. Takovych
béZné neni mnoho. Na bézné
bilkoviny — maso, lusténiny ¢i
obycejnou mouku — je tfeba
dozivotné zapomenout. Vaiim
obvykle ze specidlnich surovin,
vétsSina z nich se ale objednava
na zahrani¢nich e-shopech, do
Ceské republiky se dovazeji
a stoji nemalé penize.
Linda m4 jesté ,Stésti
v nestésti“ — trpi leh¢éi formou
onemocnéni, miZe tedy jisté
denni minimalni mnozstvi bézné
stravy snist. Bez omezeni muze
v soucasnosti alespon ovoce
a zeleninu, nesmi se ale prejist.
V soucasnosti, samoziejmé po
piisném navazeni, muze kazdy
den zkonzumovat asi jeden
rohlik a jeden bily smetanovy
jogurt. K tomu musi kazdy den
vypit pfesné mnozstvi ne prilis
chutné (momentalné 3x denné
2 dcl) specidlni, pramyslové vy-
rabéné aminokyselinové smési.
VSechny pani ucitelky v ma-
terské skolce jsou od nds peclivé
instruovany, do Skolky jsme na-
vozili spoustu jidla, Lindu musi
stale kontrolovat, aby nesnédla
néco, co nemd. Je to velmi na-

ro¢né, obzvlast v détském kolek-
tivu, ale daif se to.

Jak Linda svou nemoc
snasi?

Po nékolika letech jsme si na
novy rezim sice trochu privykli,
Zijeme ale ve svété neustalého
odpirani. NaSe dcerka je nastésti
prizptsobivd, jednoduse uz vi,
Ze nemuze snist to, co jiné déti.
Casem porozuméla tomu, Ze jen
néco malinko muzZe a na ostatni
musi zapomenout. Zkuste ale ma-
Iému ditéti permanentné odpirat
néco k jidlu - vzdyt roste a zdko-
nité musi jist, ma prosté hlad.

Co byste vzkazala
rodicim stejné
nemocnych déti?
Vyplati se stdle shanét o nemoci
nové informace. Nemocni s hy-

perfenylalaninémii se sdruzuji,
maji malou pacientskou orga-
nizaci, dvakrat ro¢né se scha-
zeji a vyménuji si navzajem
zkuSenosti.

Svétlem na konci tunelu
muze byt i zprava, Ze existuje
novy 1€k, jehoZ tuc¢innou latkou
je tetrahydrobiopterin (BH4),
je to vlastné molekula, kterda
Lposiluje” fungovani naruseného
enzymu. Ne vSichni nemocni
jej mohou dostavat, protoZe
néktefi na néj nejsou vnimavi.
Ti, kterym je to vSak doptano,
zazivaji diive nemyslitelné.
Mohou zacit jist potraviny, na
které jesté pred nékolika lety
nesméli ani pomyslet. Zatimco
ve svété je uz pacientim tento
1ék dostupny, v¢etné Slovenska,
u nés na jeho povoleni stdle
c¢ekame. m
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