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Prevence poskozeni zdravi u hyperfenylalaninemie — jedné
z nejcastéjSich metabolickych poruch

Eva Havrlikova

Fenylketonurie (dale PKU) patii mezi nejcastéj$i poruchy metabolismu. Je to onemocnéni,
které umoznilo po zavedeni celostatniho screeningu v 70.letech minulého stoleti a zavedeni
1é¢by dietou vyriist generaci déti, nyni jiz dospélych, bez mentalniho defektu a tim je zaradit
jako plnohodnotné jedince do spole¢nosti. Pfisna dieta s minimalnim mnozstvim fenylalaninu
doplnéna specialnimi aminokyselinovymi ptipravky se zavadi jiZ v novorozeneckém veku a je
tieba ji dodrzovat celoZivotng. Nejptisnéji vSak ve dvou Zivotnich obdobich: v détstvi, kdy je
vy$§imi hladinami fenylalaninu ohroZen mentalni vyvoj a v gravidité, kdy je témito
hladinami ohroZen plod Zeny s PKU.

MUC.Eva Havrlikové se ve své diplomové praci zamétila prave na problematiku souvisejici

s touto metabolickou poruchou. Podala podrobny ptehled soucasnych odbornych poznatki o
PKU. Zajimavym nahledem do historie zmapovala usili jak zahrani¢nich tak i doméacich
odbornikt, specializujicich se na dédicné poruchy metabolismu, o zavedeni vyhledavani a
pocatcich lécby PKU.

Téz vyhodnotila diilezitost dodrzovani striktni diety nejen béhem téhotenstvi, ale i

v prekoncepcni piipravé, coZ je predpokladem prevence poskozeni plodu. Taktéz neopomnéla
na soucasna doporuceni pro dospél¢ pacienty dodrzovat dietu celozivotni jako prevenci
moznych zdravotnich néasledki.

Rozsah pouzité literatury i1 zpusob, jakym s ni studentka pracovala, je na dobré trovni a tim je
kvalitni 1 iroven prace po strance odborné. V zavéru se zamyslela nad vSemi aspekty mozné
prevence poskozeni organismu u hyperfenylalninemie a sama navrhovala néktera mozna
opatfeni €i zlepSeni v péci o chronicky nemocného pacienta. Zamyslela se nad sou¢asnymi
moznostmi jak primarni tak sekundéarni prevence.

Celkové hodnotim diplomovou praci MUC.Havrlikové jako pfehlednou, podrobné a kvalitné
zpracovanou.
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