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Definice OH

Dédicnost této choroby je autosomalné recesivni N H2
Vyskyt této choroby v CR je 1:6000
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Porucha metabolismu aminokyseliny fenylalaninu e . (EER MR " roto

Mutace genu pro enzym fenylalaninhydroxylasu
Zdravi jedinci- dochazi k hydroxylaci fenylalaninu na tyrosin

Postizeni jedinci- tento enzym zcela chybi nebo ma velmi malou aktivitu-
fenylalanin se tedy nehydrolyzuje, ale hromadi se v télnich tekutinach -
poskozuje myelinizaci nervovych vlaken

— Cast fenylalaninu se pfeméiuje pomoci fenylalanintransferazy na fenylpyruvat

« Ubytek energie se nejprve projevi v CNS- dojde k vycerpani 2-oxoglutaratu z Neposizend.  Neposiend.  Postzent

citratového cyklu kvtli transaminaci fenylalaninu sance 1:4 Jwatse.  bnch1;4
QNG < -



Symtomatologie

* Onemocnéni se projevi az po narozeni- prebytek fenylalaninu je odstranovan z
téla plodu placentou

* Materské mleko zacne zvysSovat hladinu fenylalaninu=> poskozeni mozku, rozvoj
mentalni retardace, demence

* Organismus ma malo tyrosinu a jeho produktii= u melaninu- slaba pigmentace
* Dalsi symptomy: mikrocefalie, krece, ekzémy

* Nazev fenylketonurie: fenylpyruvat, fenylacetat, fenyllaktat- ve velké mire
vylucovany z tela ven moci- zapach po mysiné



Diagnoza a lecba

Diagnostika- celoplosny laboratorni screening- z kapky krve novorozence
nejpozdéji do 72 hodin po narozeni

— Pred nastupem klinickych projevt
— Metoda tandemové hmotnostni spektrometrie

— V CR povinny pro vsechny novorozence

Lecba- dieta s nizkym obsahem fenylalaninu a zvySenym obsahem tyrosinu-
nizkobilkovinna dieta

Nutnost striktnitho dodrzovani pro normalni vyvoj mozku jedince

Celozivotni dodrzovani diety- u dospélych jinak mtize dochazet k snizeni
cerebralni funkce- porucha metabolismu neurotransmitert

Materska fenylketonurie- dieta nutna i pred 1poéetim- fenylalanin nemtize byt v
nadbytku- poskodil by i zdravy plod bez ohledu na genotyp

— Mentalni retardace, srdecni vady, mikrocefalie



Vyziva Cloveka s fenylketonurii

Bez bilkovin a umeléeho sladidla Aspartam! Medicinska podpora nutna

Nizkobilkovinné chleby a pecivo: Tmavy i svéetly chléeb PKU, housky PKU, sladké
PKU keksy, medovniky PKU.

Nizkobilkovinné mouky a téstoviny

Nizkobilkovinné mléko a vyrobky z ného: Milupa LP Drink, Loprofin, pudinky.
Med, dZemy a marmelady

Zavareniny a kompoty:

Zeleninovy bujon

Cukr a cukrovinky: Ovocné Zel€, fondan, tvrde kyselé bonbony, ovocné lipo.
Tuky rostlinné i Zivocisne: Maslo, sadlo, Perla, Rama, Flora, Hera, rostlinné oleje.

Ovoce a zelenina- duzina! Jadérka, zrnicka a pecky- vyssi koncentrace fenylalaninu

— Nutné odmérovat presnou hmotnost a mnozstvi- i zde omezeni



