10x o fenylketonurii: Co trapi vzacné pacienty, kteii nesméji bilkoviny

Fenylketonurie srozumitelné v 5 vétach

e Fenylketonurie (PKU) je vzacné dédicné onemocnéni metabolismu, kdy télo nedokaze
odbourat aminokyselinu fenylalanin, obsaZenou v bilkovinach.

e Nemoc se zjiStuje uZz v porodnici novorozeneckym screeningem (odbérem z paticky)
a intenzivni celoZivotni 1écba zac¢ina do 5. dne po narozeni.

e Jedinou 1é¢bou pro 900 pacientii v Cesku je kombinace specidlnich aminokyselinovych
smési (,,preparatii®) a extrémné nakladné nizkobilkovinné diety.

e Bez dodrzovani diety dochazi k nevratnému poskozeni mozku, u déti velmi rychle k tézké
mentalni retardaci.

e Tuto piisnou, naro¢nou a drahou dietu si ale pacienti/rodice détskych pacientti v Cesku musi
na rozdil od fady vyspélych evropskych zemi hradit zcela sami.

Extrémné prisna dieta = mozek v bezpeci.

Pacienti s PKU nesmi 99% bé&znych potravin, napiiklad mouku, mléko, pe¢ivo, maso, syry,
vejce, téstoviny, lusténiny. Dovolené jsou jen vybrané druhy ovoce a zeleniny a specialni
nizkobilkovinné potraviny. VSe, co pacienti vloZi do ust, s vyjimkou oleje, cukru a soli, se na
gram piesné vazi a pocitd. Soucet piijatych bilkovin za den musi pfesné¢ odpovidat mnozstvi
uréenému lékarem. Co se nedoji, musi se zvazit, odecist a jidelni¢ek preplanovat. Bez vahy a
kalkulacky neudélate krok. Chcete si ptidat? Je-li denni limit bilkovin vy¢erpan, mate smiilu.

Finan¢ni naro¢nost PKU: Polovina 1é¢by z vlastni kapsy

Sttedobodem nizkobilkovinné (NB) diety jsou tzv. potraviny pro zvlastni lékatské ucely.
Jednak praSkové ¢i tekuté aminokyselinové ,,preparaty* nevalné chuti a zapachu, jednak NB
potraviny. Ty jsou nesmirn¢ drahé a naptiklad rodinny rozpocet u dospélého pacienta s PKU
zatizi vice nez 5 tisici korunami mésicné€. Kilo NB mouky stoji asi 240 korun. Bali¢ek téstovin?
Skoro dvé stovky. Ani tyto zékladni NB potraviny ale nejsou v Cesku hrazeny z pojisténi —
ptitom jde o polovinu jediné dostupné 1écby. NSPKU se o jejich uhradu aktivné zasazuje pies
10 let. Narazi vSak na nepochopeni samotné podstaty nemoci a jeji 1é€by, na absenci podpory
od oficialnich mist a nezajem o pacienty ze strany statu.

Myty a nesmysly kolem PKU

Fenylketonurii malokdo zna. Zdravi lidé ¢asto nechapou, Ze pacient s PKU nesmi z ,,naseho*
jidla téméf nic. A jeSté ke vSemu na nich nemoc neni nijak vidét!? Neni divu, Ze se pacienti
Casto citi osaméle. Nékterymi otdzkami a komentafi je vylozené nepotésite. ,,A to teda nesmis
maso, jo?*, ,,Ale vzdyt vypada normalné!“, ,,Z toho vyrostes! anebo ,,Dej si jen kousicek, to
ti pfece neublizi!* patii mezi evergreeny. Ten va$ kousicek Sunky pfitom obsahuje o dost vic
bilkovin, nez smi fenylketonurik snist za cely den.
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PKU rodi¢ jako vrcholovy manaZer, logistik a psycholog

Jsou to hlavné maminky détskych pacientd, na které dopada tize a naro¢nost onemocnéni PKU.
Z dodrzovani diety neexistuje omluvenka. A tak se PKU matky viceméné svépomoci uci za
béhu, jak dietu nastavit, aby ochrénily mozek svych déti, planuji jidelnicky, vati, pecou,
nakupuji zésoby, organizuji lednice a mrazéky, doziraji na konzumaci ,,preparati®, dési se
détskych oslav, jsou zde pro né, kdyz déti plaCou a nechdpou, Ze nic nesmi. Ale také musi varit
pro zbytek rodiny a chodit do prace. ReZim je to vojensky, psychické zatéZ permanentni.



PKU dité poznava svét: Pro¢ mé nechtéji ve Skolce?

Jsou Sikovné jako ostatni, ale znamenaji praci navic. Ucitelé museji u PKU déti pohlidat, Ze nic
neochutnaji od kamaradii ani se nepodéli o své navazené jidlo. Ze véas vypiji sviij preparat.
Vylety ¢i Skoly v ptirodé, to je planovaci vyzva pro PKU matky. A musite mit $tésti na lidi.
Stale se totiz déje, ze dité s PKU nechtéji vitbec vzit s sebou. Jak se v tom vSem citi maly pacient
— ten, co na détské oslaveé neochutna dort, v jidelné ma jiny talif a po vypiti svého ,,preparatu‘
maskuje zapach z Ust? Neni divu, ze PKU déti kvili své jinakosti ¢asto zazivaji Sikanu.

Dospéli pacienti s PKU — vzor odhodlani a statecnosti

Fenylketonurici jsou piikladem nezdolné viile a obdivuhodné discipliny. Smi-li dospély s PKU
snist 12 g bilkovin na den (zdravy ¢lovék sni 1 g bilkovin na kilo své vahy), témét polovinu si
proji v jedné vétsi brambofie. Pacienti s PKU nesou celozivotné obrovské naklady na dietu, maji
déti, plati hypotéky. Nemohou ani vyuzit dotované obédy v praci. Specialni jidlo si kazdy vecer
musi chystat s sebou, poté co obstaraji rodinu a domacnost. A dal$i den znovu. Nemuizou zajit
na pivo (bilkoviny!), nepochutnaji si v restauraci. Socialni aspekt nemoci je nezmérny.

Cestovani s PKU — mezinarodni bojovka

Uz jste jeli na all inclusive pobyt s kufrem hrnct, jidla a indukéni plotynkou? Vitejte ve svété
PKU pacientii. Do zahrani¢i musite letét s kompletni vybavou, a to jak s NB potravinami, tak
s aminokyselinovymi smésmi, bez nichz nesmite byt ani jediny den. I kdyz letite s oficialnim
potvrzenim od Iékare, piesto prirucni i odbavena zavazadla plnd jidla a ,,divnych* ptipravki
casto vedou k nepiijemnym prohlidkam. O moc snadnéj$i neni ani tuzemska dovolena.
Neustalé planovani, Zddna spontannost, ¢as u plotny — tak dovolenkovy rezim Uplné nevypada.

Fenylketonurik v obchodé. Smutny pohled do regala

Projizdite uli¢kou v supermarketu a chcete si nakoupit. Pokud jste pacient s PKU, vloZite do
kosiku par kouskil ovoce a zeleniny — ovSem jen nékteré a v malém mnozstvi. Pak mtzete pfidat
néco nezdravého jen z cukru, coz vétSinou znamend, Ze to bude skoro bez bilkovin. A Sup
k pokladn¢. Vse ostatni si pacienti s PKU museji nakupovat v nemnoha specializovanych
e-shopech, jedné 1ékarné a jediné kamenné prodejné v Cesku. Bez nizkobilkovinnych potravin
jako soucasti své 1écby by ptitom nemohli fungovat. O hladu nemluvé.

PKU: Koloto¢ odbéri, vysledkii a kontrol

Fenylketonurie znamena nikdy nekoncici péci o zdravi. Kontroly, nutricni konzultace,
specializovand vySetfeni. Hladina fenylalaninu v téle se monitoruje pravidelnym domécim
odbérem tzv. suché kapky. Pokud je zvySena nebo nizka, mozek je v ohrozeni a 1ékat upravuje
povolené¢ mnozstvi fenylalaninu. K vykyviim hladiny dochazi pti nemoci, velkém intervalu
mezi jidly, pfi stresu & dietni chybg. Zeny s PKU nesméji neplanované otdhotnét — narodilo by
se téZce postizené dité. Uz rok pted pocetim musi zacit s dietou jesté ptisnéjsi nez normalné.
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