UNIVERZITA KARLOVA
3. LEKARSKA FAKULTA

Ustav oSetiovatelstvi 3. LF UK

Bc. Kristyna Husova

Edukacni material pro déti s fenylketonurii
v predSkolnim a mladSim Skolnim véku

Educational material for children of pre-primary and
primary age with phenylketonuria

Bakalarska prace

Praha, kvéten 2017






Autor prace: Be. Kristyna Husova
Studijni program: OSetiovatelstvi

Bakalatsky studijni obor: VSeobecna sestra

Vedouci prace: Mgr. Petra Sedlarova

Pracovisté vedouciho prace: Ustav ofetfovatelstvi 3. LF UK
Odborny konzultant: as. MUDr. Renata Pazdirkova

Pracovisté odborného konzultanta: Klinika déti a dorostu Fakultni

nemocnice Kralovské Vinohrady

Predpokladany termin obhajoby: 27.6.2017



Prohlaseni

ProhlaSuji, Ze jsem piedkladanou praci vypracovala samostatné a pouzila vyhradné
uvedené citované prameny, literaturu a dal$i odborné zdroje. Soucasné davam

svoleni k tomu, aby ma bakalafska prace byla pouzivana ke studijnim ucelim.

Prohlasuji, Ze odevzdana tiSténd verze bakaldiské prace a verze elektronicka

nahrana do Studijniho informacniho systému — SIS 3.LF UK jsou totozné.

V Praze dne 25.5.2017 Bc. Kristyna Husova



Podékovani

Réada bych podé&kovala as. MUDr. Renaté Pazdirkové za ochotu, vstficnost a
trpélivost, kterou mi pfi odborném vedeni prace vénovala. Dale své vedouci
bakalaiské prace Mgr. Petfe Sedlafové za cenné rady, které mi pomohly praci
zkompletovat. Velky dik patfi rovnéZ mé roding€ a pratelim, Bc. Rutce Junové a

Ing. arch. Pavle Zvétinové za pomoc pii tvorbé edukacniho materialu.



Obsah

OBSAH 4
UvVOoD 6
TEORETICKA CAST 7
1  UVOD DO DEDICNYCH METABOLICKYCH PORUCH 7
1.1  KLASIFIKACE DEDICNYCH METABOLICKYCH PORUCH .......cccoovvieienreeeeeieieeeineeeeeeeeeeeeieeeeenns 8
1.2 PATOGENEZE DEDICNYCH METABOLICKYCH PORUCH........cccoiveieieuieeeeeieeeeeeeeeeeeeeeeeeneeeeenns 9

1.3 KLINICKE PROJEVY DEDICNYCH METABOLICKYCH PORUCH .......ccovvveeinieieeeneeeeeeneeeeeeineeeenns 9
1.4 DIAGNOSTIKA DEDICNYCH METABOLICKYCH PORUCH V NOVOROZENECKEM VEKU........... 10

1.5 NOVOROZENECKY METABOLICKY SCREENING .......cceuteiueeeeeeeoeeeeeeeeeeeeeeseeeeeeeseeeeeeeeas 10
1.6 HISTORIE SCREENINGU .....uoiiiuiieueeeeeeeeee et e e e e e e e eeeee e e e e eee s eeeeee e s e eeeeeeseeeeene e 11
1.7 LECBA DEDICNYCH METABOLICKYCH PORUCH .......cuutiiiuiieieeieeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeaaeeeseaeee s 12

2 FENYLKETONURIE 14
2.1  HISTORIE FENYLKETONURIE ........otitiieeiteaeeeeee e e e e e e e e e e e e e e eeee s eeeeeeseeeeeene e 14
2.2 PATOGENEZE PORUCHY PREMENY FENYLALANINU .......ccouvitiiiiieeeinreeeinteeeeeeneeeeenneeesnneeeeas 15
2.3 HYPERFENYLALANINEMIE .......coouuiiiiitiieeieteeeeeteeeeeeseeeeeenaeeeeenteeeeensseessnsneeesnnsesessnnneessnsneeeas 16
2.4 DEDICNOST FENYLKETONURIE ......ccooviiiiituieeeiteeeeeineeeeeeeeeeeenteeeeenssessenseeeesnsesessnaneessnsneeeas 17
2.5 KLINICKE PROJEVY FENYLKETONURIE........ccciiiuiiiiiiureeeiieeeeeeteeeeeieeeeenseeeesnneseeennneessnneeeas 17
2.6 PRINCIPY LECBY FENYLKETONURIE .......cccoutttiitiieeitreeeeenteeeeenteeeeenseeessnneeeesnnneeessnnneeesnnneeeas 18
2.6.1  Lécebny postup na urovni metabolitu (nutricni, farmakologickd)........................... 19

2.6.2  Klicove doporuceni pro pacienty s PKU .............ccccccoooiiiiiiiiiiiiiaiieieee e, 20

2.6.3  Princip nizkoDbilkOVINNEG diety ..............ccooviieiiiiiieiieeee e 21

2.6.4  ReAIIZACE dI@1Y ... 23

2.0.5  SIOZENT AIOLY ..o 24

2.6.6  DielA Al VEOKU AUIOLO ... 26

2.6.7  Pravidelneé teSty KI'Ve ............cccceiiiiiiii it 28

2.7  DELKA TRVANILECBY ..oooiiouiiiiiiieieeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeaeeeeeeaaeeesemteeeeeaeeessnnnsessnneeeesenaneessnnseeeas 28
2.8 MULTIDISCIPLINARNI PECE ......ccutiiiiitiieeieteeeeeeteeeeeeeeeeeeeaeeeeenteeeeeneeessnnaeessenaeeesennneessnnneeeas 29

3  VYVOJOVA PSYCHOLOGIE DITETE 31
3.1 PERIODIZACE DETSKEHO VEKU .....cciiiuviiiiiieieeiieeeeeeeeeeeeeeeeeeenteeeeenseesssnsseessnnnesessnaneessnsseeens 31
IV 1016 VN5 7@ H 0111 4 4 23 55 SRR 32
3.3  VYVOJ UCENI, ZAKLADNICH SCHOPNOSTI A DOVEDNOSTI .....coovvieiiiiiieeiieiieeeiee e 33

4 EDUKACE DIiTETE 35
4.1  CILOVA SKUPINA EDUKAGCE ....oeieiuiieeeeteeeeeeeee e et e eeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeaeeeseeaneeesereeeeesaeeesennes 35
4.2 UCELEDUKACGE «.euvvtiieiiiieeeeeeeee e oottt e e e e e eeeaatteeeeeeeseaaatseeeseessnaaaseeesessannsssaeeeeessesnnnraeees 36
PRAKTICKA CAST 39
5  EDUKACNIi MATERIAL PRO DETI PREDSKOLNIHO A MLADSIHO SKOLNiHO
VEKU 39
5.1 CILEPRACE.....ci oottt ettt e e s e e e et e e s enta e e e enaeeesenaaeeseaaeeeas 39
5.2 VYCHODISKA PRO TVORBU EDUKACNIHO MATERIALU ......cccocvviiiiiieeeiieieeeeeeeeeeieeeeeineennn 39
5.3 PLAN PRIPRAVY EDUKACNIHO MATERIALU.......occiiiiiiiiiieeeeeieieeeeeeeeeeieeeeeseeeeeeeenneessnnneeeas 40
5.4  ZDROIJE PRO PRIPRAVU EDUKACNIHO MATERIALU ......ccoovviiiiiiieeiieeeeeiieeeeeeeeeeeeeveeeenneeeas 40
54.1 Sveétové organizace na podporu PKU a jejich aktivity a publikace......................... 41

5.4.2 Organizace na podporu PKU spojené s Ceskou republikou ...................c..ccccen... 43

5.5 NAVRH EDUKACNIHO MATERIALU PRO DETI VE VEKU 4—7 LET ....cooeeuiiieeeeeeeeicieeeeeeeeeeenns 45



6 ZAVER

7 SOUHRN

BIBLIOGRAFIE

48
49
50



Uvod
Vrozené metabolické poruchy jsou fenotypové a geneticky heterogenni

skupinou poruch zptsobené vadou v metabolické draze.

Fenylketonurie (PKU) je vzdcnd autozomalné recesivni vrozena
metabolickd porucha fenylalaninu s odhadovanou cetnosti v Evropé v poméru
1:10 000 novorozenctl, v Ceské republice se prevalence odhaduje na 1:6 500 PKU.
(Van Spronsen, 2017)

Fenylketonurie (PKU) a hyperfenyalaninemie (HPA) jsou zpusobeny
nejCastéji deficitem jaterniho enzymu fenylalaninhydroxyldzy (PAH). Dochazi
k hromadéni aminokyseliny fenylalaninu (Phe) a k nedostatku tyrosinu (Tyr).

Klinické ptiznaky se u nelé¢ené PKU objevuji po nékolika mésicich zivota.
Pii diagnostice PKU novorozeneckym screeningem je u pacientl okamzité
zahdjena lécba a dale vykazuji normalni vyvoj. Lécbou PKU je nizkobilkovinna
dieta v kombinaci s aminokyselinovymi dopliiky stravy bez Phe. V sou€asné dobé

je léba doporucovana celoZivotné.

Dtlezité je zalit s edukaci déti o fenylketonurii v raném véku, coz by mohlo
mit zasadni vliv na udrzeni kompenzace PKU v pozdéjSim véku, kdy adherence
k diet¢ kles4d. Déti ve veéku 4-7 let podstupuji velkou zménu (zahajeni Skolni
dochdzky, nejsou v celodennim kontaktu s rodi¢i), stdvaji se postupné

samostatn&j$imi a setkavaji s riznymi vnéjSimi vlivy. (Loeber, 2007)

Ve své praci jsem se zabyvala vytvofenim jednoduchého edukacniho
materidlu pro déti s PKU v pfedskolnim a mladSim Skolnim véku.

Myslim si, ze vybrané obdobi je ve vyvoji dité stézejni, tedy je to spravna
chvile k zahdjeni edukace ditéte. Predev§im, aby pochopilo smysl nutnosti

dodrZovéani dietniho rezimu pro jeho zivot.



Teoreticka ¢ast

1 Uvod do dédiénych metabolickych poruch

Dédi¢né metabolické poruchy (DMP) vznikaji Casto zménou (mutaci)
genetické informace vedouci k poruSe enzymovych reakci. Vznika tak heterogenni
skupina ptiblizn¢ 800900 vzacnych nemoci (v anglofonnim prostfedi souhrnné
nazyvanych ,rare diseases) doprovazenych fadou biochemickych nebo
enzymatickych odchylek, pfedstavujicich cca 15 % vSech onemocnéni ze skupiny.
Poruchy jsou nejcastéji autosomalné recesivné dédicné, mozny je i jiny typ
dédicnosti.

Mezi nejéastéjSi DMP patri:

e poruchy metabolismu lipida

e poruchy metabolismu purind a pyrimidini

e poruchy mitochondridlniho energetického metabolismu
e lysozomadlni choroby

e poruchy metabolismu aminokyselin

e poruchy metabolismu mastnych kyselin

Incidence jednotlivych dédi¢nych metabolickych poruch je nizké (incidence
nizsi nez 1:2000). Skutecnd incidence je pravdépodobné vyssi, ale fada pacientl
diagnostice unika. (Honzik, 2011)

Vrozené poruchy metabolismu tvofi skupinu dédiénych poruch, které se
vyznamné podili na novorozenecké morbidité a mortalité. Tato riznoroda skupina
nemoci se manifestuje riznymi klinickymi projevy, které tvoii diagndzu. Vcasné
odhaleni a nélezitd vySetfeni pfedchazi komplikacim a 1é¢ba mliZze zachranit nebo

alespon ovlivnit lidské Zivoty. (Chrastina, 2007)



1.1 Klasifikace dédi¢nych metabolickych poruch

Dédi¢né metabolické poruchy miizeme rozdélit do tfi diagnostickych skupin

dle patologického hlediska.

1)

2)

Dédi¢né metabolické poruchy vedouci k intoxikaci

K akutni nebo progresivni intoxikaci dochéazi pii poruse intermediarniho
metabolismu, které predchazi hromadéni toxickych latek pied metabolickym
blokem.

Do této skupiny patii dédiéné poruchy katabolismu aminokyselin jako je
fenylketonurie, homocystinurie, choroba javorového sirupu, tyrosinémie atd.),
pfevaznad vétSina acidurii, porfyrie, dédi€né poruchy cyklu mocoviny,
intolerance sacharidi (galaktosémie), intoxikace kovy (Wilsonova choroba,
Menkesova choroba).

Dané choroby maji spole¢né rysy:

Nezasahuji do embryonélniho ani do fetadlniho vyvoje. Po uplynuti obdobi bez
symptomut dochézi ke klinickym projevim intoxikace: mtze se jednat o akutni
projevy jako je zvraceni, kdma, jaterni selhani, tromboembolické komplikace.
Dané stavy vyvolavaji akutni metabolické ataky: katabolismus, horecka, piijem
stravy. Chronické stavy se projevuji neprospivanim, opozdénim
psychomotorického vyvoje atd.

Ptima diagnostika je zaloZena na vySetfeni aminokyselin v mo¢i a plazmé,
organickych kyselin v moci a acylkarnitinl v krvi. Dané choroby jsou vétSinou
1éc¢itelné a vyzaduji neodkladnou restrikci toxinll specialnimi dietami ¢i jinymi
metodami.

Do této skupiny také fadime dédicné poruchy syntézy a degradace
neurotransmiterti a dédi¢né poruchy syntézy aminokyselin, pfestoze je jejich
patofyziologie odliSna. Maji vSak podobné charakteristiky.

Dédiéné metabolické poruchy zahrnujici energeticky metabolismus

Jednd se o dédicné metabolické onemocnéni zahrnujici poruchy
intermedidrniho metabolismu provazené symptomy zpusobenymi alespon
z ¢asti poruchou tvorby ¢i vyuziti energie v jatrech, svalech, srde¢nim svalu

nebo v jinych tkanich.
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nelécitelné. Do této skupiny patii vrozend laktatovad acidémie, poruchy
respiracniho fetézce, poruchy oxidace mastnych kyselin a poruchy tvorby a
degenerace ketolatek. Dalsi skupinou jsou cytoplazmatické energetické
poruchy, patfici mezi méné zavazné. Mlizeme zde nalézt poruchy glykolyzy,
metabolismu glykogenu a glukoneogeneze, hyperinzulinismus.
Mezi spolecné symptomy patii hypoglykémie, hyperlaktacidémie,
hepatomegalie, té¢Zkd generalizovana hypotonie, myopatie, neprospivani,
ob&hovy kolaps, nahla smrt kojencii ¢i poskozeni mozku.
Choroby se diagnostikuji velmi obtizné, jejich detekce je zalozena na funkénich
testech, enzymatickych vySetfenich ¢i molekularnich analyzéch.

3) Poruchy s komplexnimi molekulami
Metabolické poruchy postihuji bunééné organely. Jednd se o onemocnéni
s poruchou syntézy ¢i katabolismu komplexnich molekul.
Symptomy jsou trvalé a témét zZadné z téchto onemocnéni nejsou lécitelna.

(Saudubray, 2008)

1.2 Patogeneze dédi¢nych metabolickych poruch
Dé&diéné metabolické poruchy jsou na trovni DNA. Jsou zplsobeny

deficitem enzymu, jeho aktivatoru nebo transportniho proteinu.

Hlavnim patogenetickym mechanismem je tedy hromadéni substrati
enzymove reakce, ke kterému muize dochazet nad blokem, nebo chybi produkty pod
blokem, také mlize dojit ke kombinaci obou téchto mechanismu. Klinicky prib&h
zavisi na vyvolavajicich momentech, pfitomnosti nebo absenci morfologickych
zmén v organech a ve zpiisobu a moznosti 1é¢by. Disledky mifi k systémovym

nebo tkanove specifickym projeviim onemocnéni. (Kozich, 2010)

1.3 Klinické projevy dédi¢nych metabolickych poruch
Rozmanitost klinickych projevii dédicnych poruch metabolismu je dana

kombinaci genetickych faktord a vlivii zevniho prostfedi. Klinické ptiznaky se

mohou byt projevovat od novorozeneckého obdobi pies obdobi détského veku az



do dospélosti a stafi. Mohou byt poskozené organy ¢i tkdn€. Pribéh onemocnéni

muze byt akutni, progresivni ¢i chronicky. (Saudubray, 2008)

1.4 Diagnostika dédi¢nych metabolickych poruch v novorozeneckém véku
Metabolické poruchy jsou diagnostikovany po dikladném zhodnoceni

anamnézy a fyzikélniho vySetfeni. Jsou potvrzovany vétS§inou metodou laboratorni.
(Hyanek, 1991)

Laboratorni diagnostika DMP probiha na Grovni metabolitil, enzymi, tkdni
a DNA. Jsou provadéna biochemicka vySetfeni (moc, krev, mozkomisni mok),
enzymatickd vySetieni (izolované leukocyty, kultivované fibroblasty) a
molekularni analyzy ve specializovanych laboratofich.

Prostiedkem pro ziskdni DNA mohou byt leukocyty, lymfocyty (periferni
krev), sliny, mocovy sediment, novorozenecka screeningova karticka ¢i biopticky
material a dal$i mozné vzorky. Jedna se o indikovana a individudlni vySetfeni, ke
vzorku je piikladdn informovany souhlas (vySetfovany/zdkonny zastupce).

(Stastna, 2011)

1.5 Novorozenecky metabolicky screening
Novorozenecky screening je zasadni proces (aktivni a celoplosné

vyhleddvani chorob), ktery identifikuje zdanlivé zdravé déti se zévaznymi
dédicnymi poruchami obecné metabolického plivodu, které jsou obvykle 1é¢itelna
dietnimi opatfenimi nebo léky diive, neZ se porucha klinicky projevi. Spociva
v diagnostice screenovanych onemocnéni na zadklad¢ stanoveni koncentrace
specifické latky v suché kapce krve na filtratnim papirku (novorozenecké
screeningové karti¢ce), kterd je odebirdna vSem novorozenciim na nasem uzemi.

Jednou z metod screeningu je tandemova hmotnostni spektrometrie.

Zachyceni choroby v jejim Casném, presymptomatickém stadiu umoziuje
zaveést lécebnd opatieni, kterd zasadnim zplsobem pozitivné ovlivni priabch
choroby ¢i dokonce zamezi pred€asnému umrti. Lécebna opatfeni musi byt
dostupnd a zajistitelna pro vSechny zachycené jedince. Péce o pacienty je vétSinou

soustfed’ovana do specializovanych center s cilem dosazeni maximalni efektivity a
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kvality 1é¢by. Dnes diky usp€Snému novorozeneckému screeningu klinické

pfiznaky téméf vymizely. (Votava, 2010)

Programy  novorozeneckého  screeningu  jsou  zaméfeny  na
presymptomatické aktivni celoplosné vyhledavani ptedem definovaného spektra 15

vzacnych onemocnéni. (Kozich, 2010)

Novorozenecky screening ptedstavuje jeden z hlavnich medicinskych
pokroki v pediatrii uplynulého stoleti. Jedind zkouska umozituje véasnou detekci a
lécbu velkého mnozstvi poruch a muize piipadné zabranit vaznym disledkim.

(Pourfarzam, 2013)

Vsechna onemocnéni vyhleddvand pomoci novorozeneckého screeningu
splituji definici vzacnych onemocnéni.

Pravidla pro provddéni novorozeneckého screeningu jsou uvedena
v Metodickém navodu Ministerstva zdravotnictvi Ceské republiky. Jejich
nedodrzeni je povazovano za postup non lege artis. Za laboratorni analyzu v suché
kapce krve, interpretaci nalezii a vSechny dal$i pfislusné kroky ve prospéch
novorozence odpovidaji screeningové laboratofe.

Screening se provadi 48—72 hodin po narozeni na specidlni filtracni papirek.
Vysledky DMP jsou obvykle znamy do 14 dnfi. Ve véstniku MZ CR 06/2009 je
zaznamenam metodicky navod k zajiSténi celoploSného novorozeneckého

laboratorniho screeningu. (Votava, 2010)

1.6 Historie screeningu
Za zakladatele novorozeneckého screeningu je povazovan profesor Robert

Guthrie (1916-1995) z University of Buffalo ve stat¢ New York, USA. V roce 1963
vynalezl a v roce 1965 zavedl do celoplosného provadéni jednoduchou, levnou a
spolehlivou metodu pro novorozenecky screening poruchy latkové vymény —
fenylketonurie. Zahijeni celoplosného screeningu si vyzadalo formulovani
obecnych pravidel pro jeho provadéni, coz ucinili Wilson a Junger na zadost

Svétové zdravotnické organizace v roce 1968.
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K pocatku 70. let minulého stoleti se datuji pilotni studie novorozeneckého
screeningu fenylketonurie, které jsou na nasem uzemi spojeny se jmény doc.
MUDr. B. Blehové, CSc. a prof. MUDr. J. Hyanka, DrSc.. Roku 1975 se stal
screening fenylketonurie nasim prvnim pravidelné provadénym celostatnim

screeningovym programenm.

Na vinohradské Klinice déti a dorostu doc. Blehova zahdjila vyhledavani
test provadény v moéi Follingovym &inidlem. V roce 1970 byl v Ceskoslovensku
vybran jako screeningova metoda pro PKU mikrobiologicky test podle Guthrieho.
V roce 1972 byl jednoznacné prokazan efekt tohoto novorozeneckého screeningu
fenylketonurie. Tento rok je tudiz povazovan za pocatek systematického

novorozeneckého screeningu v ¢eskych zemich. (Hyanek, 2013-2017)

1.7 Lécba dédi¢nych metabolickych poruch
Pocet 1écitelnych DMP se neustdle rozsifuje. V soucasné dobé muizeme

piiblizné jednu tfetinu pacientl s DMP 1é€bou ovlivnit nebo 1écit. U fady dalSich
DMP je 1écba ve fazi vyzkumu. Lécba pacienti s DMP je podlozend znalosti
patogeneze nemoci, zaroven je zavisla na typu choroby a v neposledni fad¢ se
zohlednuje klinicka zévaznost. Témét ve vSech piipadech u poruch metabolismu

aminokyselin je vyuzivana dietoterapie.

1) Na urovni fenotypu
Jedna se o lé€bu symptomatickou a podpirnou, do které miizeme zahrnout
edukaci, chirurgickou lécbu, rezimova opatieni. Cilem je zmirnit klinické

symptomy a zlepsit kvalitu Zivota.

2) Na urovni metabolitu (nutri¢ni, farmakologicka)
Vede k restrikci pfijmu nebo vzniku toxickych substrati (bezlaktozova dieta
u galaktosémie), eliminuje toxické substraty (napiiklad vyménna transfuze).
Zahrnuje také metabolické inhibitory ¢i nahrazovani deficitnich produktt

(podéavani tyrosinu u fenylketonurie). Dietoterapie spociva v dodrzovani
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3)

4)

specialni diety a soucasn¢ v suplementaci dietniho preparatu (naptiklad smési
vybranych esencialnich aminokyselin). V pfipadé¢ poruch beta-oxidace
mastnych kyselin je doporu¢ovano frekventni podavani stravy doplnéné
o maltodextrin ¢i nevafeny Skrob a zaroven se uplatiuje strava s omezenym
obsahem tukd. Naopak u poruch pyruvatdehydrogendzy se zarazuje dieta
s omezenym obsahem cukrii.

e u pacientl s poruchou metabolismu AMK: nizkobilkovinné dietoterapie,
suplementace dietnim preparatem

e u pacientll s poruchou metabolismu mastnych kyselin: dieta s omezenim
tuki, frekventni podavani stravy

e u pacientll s poruchou pyruvatdehydrogendzy: dieta s omezenym obsahem

cukra

Na tirovni dysfunkéniho proteinu
Lécba miize probihat aktivaci ¢i inhibici enzyma nebo néhradou deficitnich

enzymd.

Na buné¢né trovni

Lécba vede k transplantaci organt a tkani (jatra, ledviny, kostni diei)

Rodindm se vzacnou dédicnou poruchou metabolismu poskytuje
poradenstvi, které ovefuje diagnozu dédicné metabolické poruchy. Dale je
rodinam k dispozici prenatalni diagnostika, kterd geneticky rizikové rodiné

zjidt'uje piipadné postizeni plodu. (Stastna, 2011)
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2 Fenylketonurie

Fenylketonurie (PKU) je vysledkem autosomalné recesivniho pienosu a je
zptisobena mutacemi v genu koédujiciho fenylalaninhydroxylazu (PAH). PAH gen
je lokalizovan na 12. chromozomu (oblast q22-24.1) a skladé se ze 13 exonti a 12
intronti, celkem pokryva 100 kB genetickych dat. Rozeznavame vice nez 950
mutaci v genu koédujicim PAH. Prevalence PKU ukazuje znacné geografické
rozdily; v Evropé se vyskytuje u jednoho z 10 000 novorozencli — s vyS§i mirou
v nékterych zemich jako je Irsko a Turecko, ale velmi malo ve Finsku. (Van
Spronsen, 2017) Za normalnich okolnosti podléhd esencidlni aminokyselina
fenylalanin hydroxylaci na tyrosin, jinou aminokyselinu, prostfednictvim enzymu
PAH, ktery vznika syntézou v jatrech. Mutace zpisobi defekt, pii kterém nedochézi
k syntéze PAH nebo je jeho funkce omezena. Dochazi tak k akumulaci Phe v krvi,
vznikaji toxické metabolity (ketony), které jsou vylucovany do moci a potu. Jednim
z nich je fenylpyruvat, coz je ,,fenylketon®, ktery se vylucuje do moci a dle kterého
zname toto onemocnéni pod nazvem fenylketonurie. Dale dochdzi ke sniZeni
syntézy tyrosinu nezbytného k tvorbé pigmentli, neurotransmiterti a tyroidnich

hormona.

Prevence geneticky podminénych vad na trovni prekoncepce diky

molekularni genetice umozni detekovat v rizikovych rodinach pfenasece.

PKU mizeme zjistit brzy po narozeni prostfednictvim screeningu a 1é¢it ji
pomoci striktni dietni terapie zah4jené co nejdiive po narozeni, coZ vede k zajiSténi

normalniho ristu a vyvoje. (Williams, 1993)

2.1 Historie fenylketonurie

"Poruchy metabolismu aminokyselin patii k nejdrive objevenym dédicnym
metabolickym chorobam (DMP). Mezi nejcastejsi patri: hyperfenylalaninémie /
fenylketonurie. “ (Zima, 2013, s. 577)

Fenylketonurie znedostatku PAH, dfive zvand Follingova choroba
(Imbecilitas phenylpyruvica) byla objevena vroce 1934 norskym Iékafem a

chemikem A. Follingem a v roce 1937 ziskala nazev fenylketonurie Penrosem
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a Quastelem. V 50. letech byl prokdzan enzymaticky defekt, deficit
fenylalaninhydroxyldzy v jatrech. Kromé& tohoto deficitu mize patfit

k hyperfenylalaninemii i porucha tvorby ¢i recyklace kofaktoru BH4.

Vroce 1963 profesor Guthrie zavedl novorozenecky screening
hyperfenylalaninémie (HPA) pomoci bakteridlniho inhibi¢niho testu ze suché

krevni kapky novorozence.

Diilezitou osobnosti byl také némecky Iékai H. Bickel a jeho navrh (1953)
prvni dietni 1é¢by fenylketonurie. (Hyanek, 1991)
Z historického pohledu zndme metabolickou reakei jiz z pocatku minulého

stoleti. Deficit u PKU se vSak objasnili az Udenfriend a Cooper v roce 1952.

2.2 Patogeneze poruchy pfemény fenylalaninu
Fenylalalnin, konkrétn¢ L-fenylalanin (Phe), je esencialni glukoplasticka i

ketoplasticka aminokyselina. Pfijimame ji v potravé, ¢ast je metabolizovdna na
aminokyselinu tyrosin. Spolecné s tyrosinem je prekurzorem pro biosyntézu
hormonu adrenalinu, tyroxinu a trijodthyroninu a dale pro biosyntézu melaninu.
Castetné je téZ nutna pro vyvoj a k syntéze proteinil. Primérné zastoupeni Phe
v bilkovinach ¢ini 3,5 %. (Peskova, 2009)

v détském veku. V dospélosti je Phe nutny piedev§im pro tvorbu neurotransmiterd.

Tyrozin (Tyr) se fadi k tzv. podminéné neesencialnim, a to jen pii dostatku
Phe. (Peskova, 2009)

Enzymova aktivita p-hydroxylace fenylalaninu je vdzana na jaterni tkan,
jedna se o ireverzibilni reakci a vyZaduje pfitomnost molekularniho kysliku, Zeleza
a tetrahydrobiopterinu (BH4). (Van Spronsen, 2017)

Vedlejsi cestou ptemény fenylalaninu (viz obr. 1) je jeho transaminace na
fenylpyrohroznan, dojde-li k omezeni hydroxylace Phe na Tyr. Koncentrace L-
fenylalaninu v plazm€ musi dosahovat nejméné 0,5 mmol/l k vytvofeni
dostatecného mnozstvi fenylpyrohroznanu. Poté nasleduji jeho pfemény na
fenylmlécnan a fenyloctan. Fenyloctan je typicky svym zdpachem po mysing (keton

vylucovany ve vétsim mnozstvi do moci, coz je ptiznakem PKU). (Hyanek, 1991)
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Obr. 1 Patofyziologie PKU (Van Spronsen, 2017)
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2.3 Hyperfenylalaninémie

Hyperfenylalaninémie (HPA), neboli kazdé zvyseni hladiny fenylalaninu
(Phe), se zjistuje odbérem krve, je manifestovana ranni hodnotou nalacno nad 240
umol/l. Referen¢ni hodnota pro HPA ¢ini 60—120 pmol/l. Pfi¢inou HPA mize byt
deficit PAH nebo porucha pterinového metabolismu zptisobena rtiznymi deficity
n¢kolika enzymt podilejicich se na syntéze ¢i recyklaci tetrahydrobiopterinu

(kofaktor PAH a dal$ich hydroxylaz). (Hyanek, 1991)

Deficit PAH se diagnostikuje na zakladé molekularné genetického vySetieni
DNA a vylouceni poruchy metabolismu BH4. Zavaznost PAH deficitu mizeme
klasifikovat na zaklad€ hladiny Phe v krvi pfi stravé s normalnim piijmem bilkovin

nebo po standardizované bilkovinné zatézi.

Déleni dle zavaznosti deficitu enzymu fenylalaninhydroxylazy:

1) Tézky deficit vysSi nez 1200 pmol/l Phe v krvi, pfi normalnim pfijmu

bilkovin se nazyva klasicka fenylketonurie (PKU)

2) Poruchy mirnéjsi spojené s hladinami 600-1200 pmol/l se nazyvaji mirna

PKU

3) Hladiny nizs§i nez 600 pmol/l, ale nad 120 pmol/l se nazyvaji mirna

hyperfenylalaninémie (HPA) (Walter, 2008)
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Hyperfenylalaninémii diagnostikujeme po narozeni dle vysledku
laboratorniho nélezu ziskaného pfi novorozeneckém screeningu (z hodnoty Phe
v krvi). Dojde tak k zahajeni v€asné 1écby. Diagnostiku je vSak tieba provést do

10. dne zivota. Forma HPA se urcuje pomoci dalSich dopliujicich vySetfeni.
1) Tetrahydrobiopterinovy test (neni povinny)
2) Vysetieni metabolismu BH4 v moci a v suché krevni kapce

3) DNA — molekularné genetické vySetieni mutaci PAH genu (Walter, 2008)

2.4 Dédi¢nost fenylketonurie

Choroba je autosomalné recesivni. Popisujeme fadu pacientii s benignim

pribéhem PKU. Gen pro PKU je lokalizovan na 12 q 24.1.

Recesivné dédi¢nd choroba se u potomka projevi za podminky, ze se
ptenese od kazdého rodice kopie mutovaného genu — v piipadé PKU jde konkrétné
o gen kodujici enzym PAH. Pokud jsou oba rodice pfenase¢i defektniho genu,
mohou ocekavat, ze kazdé jejich dit€¢ ma Sanci 1:4 se narodit s touto nemoct, 1:2
byt zdravym pifenasecem mutace pro PKU a 1:4 se narodit bez mutace. (Walter,

2008)

2.5 Klinické projevy fenylketonurie

Dokud nebyl znam novorozenecky screening a terapie PKU, byl pfirozeny
pribéh choroby doprovazen progresivnim ireverzibilnim neurologickym
postizenim objevujicim se jiz v kojeneckém veéku. V détstvi, protoze se choroba
nelécila, dochazelo k rozvoji mentalniho postizeni, porucham chovani, postizeni

neurologickému a somatickému.

Novorozenecké fenylketonurie je bez klinickych piiznaki. Postupné 3—4
mesice po porodu se objevuji typické klinické ptiznaky PKU pfi neléCeni: mensi
pigmentace vlasi, kiize a duhovky (diisledek snizené tvorby melaninu), zapach potu

a moci po mySsing (vylu€ovani fenylacetatu), ekzém (ve 20—40 % ptipadl), projevy
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tézké mentélni retardace (IQ < 50), mikrocefalie, zachvaty kieci, mohou byt také
poruchy chovani, osobnosti a dalsi neurokognitivni poruchy (20 % epilepsie, 30 %
tremor, 5 % spasticita koncetin, 80 % odchylky na EEG). V neposledni fad¢

hyperaktivita, sebeposkozovani, ttocnost, autismus, nizké sebevédomi, deprese.

Mezi dalsi neurologické nalezy patii pyramidové piiznaky se zvySenim

svalového tonusu, parkinsonské symptomy a poruchy chtize ¢i tiky.

V disledku nedostatecného ptsobeni PAH se tyrosin stavd semiesencidlni
aminokyselinou. Tento nedostatek mé za nasledek sniZeni tyrosinu (Tyr) v krvi,
ktera vede k poruse syntézy dal$ich biogennich amind v¢etné melaninu, dopaminu

a noradrenalinu. (Walter, 2008)

2.6 Principy lécby fenylketonurie

PéCe o pacienty se zavaznymi dédicnymi poruchami metabolismu je
naro¢na, patii mezi ni i socialné terapeuticka podpora kvality Zivota pecujici rodiny.

(Michalik, 2012b)

Lécbou fenylketonurie se u nas v soucasnosti zabyvaji ti1 specializovana
pracoviste (VSeobecna fakultni nemocnice Praha, Fakultni nemocnice Kralovské
Vinohrady a Fakultni nemocnice Brno). Rodi¢e nemocného ditéte spolupracuji
s jednim z nich, jsou tam sezndmeni s dopady nemoci, pokud by nebyla dodrzovana
dietni omezeni a jejich déti dochazi do téchto center na pravidelné kontroly.
(Metodicky névod k =zajisténi celoploSného novorozeneckého laboratorniho
screeningu a nasledné péce, 2009) V détském veéku je dllezité, aby byla dodrzovana
dieta, nebot’ jeji poruseni vede k nevratnym zménam na mozku. Proto je zde
dualezita spoluprace rodicti, potazmo i celé rodiny s pedagogy jak v matetskych, tak
v zakladnich Skolach, aby spole¢né pomohli ditéti pochopit dilleZitost striktniho
dodrZeni diety a odliSnost od stravovani ostatnich déti. Dale také pochopit, Ze bézné
stravovaci navyky s pfirozenym piijmem bilkovin jsou pro né nebezpecné. Zaroven
musi mit dité pocit, ze nema 1 pies sva omezeni jinou pozici v kolektivu, aby se

citilo rovnocennym s ostatnimi zdravymi détmi. O jeho nemoci se s nim musi ¢asto
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mluvit a také pfipominat dtlezitost diety. Vhodnou formou se mu musi pfipominat,
ze nekteré potraviny nejsou pro n¢j vhodné, a ze pii dodrzovéani diety mize
vykonavat vSechny bézné ¢innosti, jako je sport, Skola, zabava s ostatnimi détmi.
Dieta by se méla stat soucasti zivota a nemocny by ji mél pfijmout jako

samoziejmost.

Cilem lécby PKU je prevence komplikaci, zajisténi normalniho
somatického a psychosocidlniho vyvoje pfi zachovani pifiméfené kvality zivota

omezené pouze dietnim rezimem. (Cechak, 2001)

2.6.1 Lécebny postup na urovni metabolitu (nutri¢ni, farmakologick4)

Pfesnd a v€asna diagnostika spole¢né se znalosti pribchu a patogeneze
choroby je predpokladem spravné 1écby. Jedna se o komplexni a multidisciplinarni
terapii. (Stastn, 2011)

PKU dieta ma nizky obsah fenylalaninu ve stravé (nizkobilkovinna dieta),
nelze ho vSak vyloucit z potravy Uplné jako esencidlni aminokyselinu.

Denni tolerance pfijmu fenylalaninu je u kazdého jedince s PKU jin4,
mnozstvi odpovida moznému dennimu piijmu Phe, tak aby nedoSlo k piekroceni
bezpecnych hladin Phe v organismu. Tyto bezpe¢né hladiny jsou pro rizny vék
doporucované riizné.

Vsechny pfirozené se vyskytujici bilkoviny obsahuji fenylalanin, takZe dieta
muze obsahovat jen velmi malé mnozstvi proteind. Na druhé stran¢ déti potfebuji
znaéné mnozstvi bilkovin pro rist. ReSenim problému je pouziti obou piistupt
terapie:

. dieta s nizkym pfijmem ptirozenych bilkovin

. aminokyselinové preparaty s obsahem tyrosinu a ostatnich aminokyselin
s vyjimkou fenylalaninu. Lidé s PKU také musi pfijimat vitaminy a mineraly,
aby nedochazelo ke karenénim stavim ve skladbé diety. V<étSina
aminokyselinovych preparatli obsahuje potfebné vitaminy, mineraly i stopové

prvky. (Svacina, 2008)

19



2.6.2 Kilicové doporuceni pro pacienty s PKU
Dle evropskych pokyni pro 1écbu, diagnostiku a optimalizaci
fenylketonurie (PKU) byly vytvofeny pokyny (v lednu 2017):
. Dieta je zdkladnim kamenem 1éCby, 1 kdyZz néktefi pacienti mohou mit
prospéch z 1€Cby tetrahydrobiopterinu (BH4).
. Koncentrace fenylalaninu v krvi ur¢i vedeni 1écby PKU.
. V piipadé, Ze je koncentrace fenylalaninu v krvi mensi nez 360 pmol/l,
neni potieba zadna intervence.
o Lécba se doporucuje celozivotni.
o U Zzen, které se snazi otéhotnét (v prekoncepci), a béhem t¢hotenstvi je
tteba snizovat koncentraci fenylalaninu v krvi pod 360 pmol/l.
o Minimalni pozadavky na sledovani pacientd s PKU jsou naplanovany
podle véku, dodrzovani lécby a klinického stavu. Nutricni, klinickd a

biochemicka vysetfeni jsou nezbytna pro v§echny pacienty bez ohledu na 1é¢bu.

(Van Spronsen, 2017)

Tab. 1 Stanoveni koncentrace fenylalaninu. (Van Spronsen, 2017)

Lécba cilové koncentrace jsou nasledujici:

0-12 let a pro zeny v prekoncepci a
120 az 360 umol/l
téhotenstvi

120-600 pmol/1 star$i 12 let

Vedeni terapie PKU se lisi v celé Evropé, s riznymi mistnimi a narodnimi
ptredpisy. Pro dosazeni optimalnich vysledk je tfeba fizeni PKU standardizovat na
miru. Ve své praci jsem pracovala s nejnovejSimi evropskymi smérnicemi pro
vedeni terapie PKU, publikované dne 9.1.2017. Obecné plati, Ze by dané pokyny
mély vést k méfitelnému zlepSeni v péci o pacienty s PKU. Dale by mély vést
k vysoce kvalitni péci bez nerovnosti a k ziskani povédomi o vziacném
onemocnéni. Klicova doporuceni vychazeji z nejlepSich dostupnych zdroji pro
fizeni terapie PKU. Bylo pfi nich dosaZzeno optimalnich klinickych a

neuropsychologickych vysledki bez zbyte¢né 1¢cby a nakladu.
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2.6.3 Princip nizkobilkovinné diety

Mezi zékladni Ziviny patii sacharidy, tuky a bilkoviny. Pro zivot ¢lovéka
jsou nezbytné, zvlast velky vyznam maji bilkoviny, které tvoifi bunécné tkané a
figuruji v fad¢ zivotné dulezitych pochodii. V obdobi ristu je vyznam bilkovin
nutnou podminkou, ptfedevSim piimétena kazdodenni davka. Makromolekuly
proteinti se skladaji z aminokyselin. Organismus si nékteré aminokyseliny dovede
sam vytvorit, zbylé (esencidlni) musi pfijmout v potravé. Jednou z esencialnich
aminokyselin je fenylalanin, ktery pii sestavovani PKU diety hraje diilezitou roli.

Bilkoviny jsou v potravé plnohodnotné nebo neplnohodnotné, rostlinného

nebo zivocisného pivodu. (Komarkova, 1996)

Nizkobilkovinna dieta

Dieta se sestavuje individualng, rozhoduje vek, pohlavi, hmotnost, potieba
bilkovin, cukri, tuki a tolerance fenylalaninu ve stravé. Spo¢iva v omezeni pi{jmu
bilkovin, ¢imz se omezi pfijem Phe na lékafem stanovené mnozstvi za den.
fenylalaninu niz§i nez 350 mg. Omezeni piijmu bilkovin ve stravé by samo o sobé
vedlo ke karenci, kterd by nepokryla naroky organismu a dochdzelo by ke
katabolismu a uvolfiovani proteinii z vlastnich zdroji (ze svalll). Fyziologickou
potiebu bilkovin je nutné nahradit v dieté, jejiz sloZeni je pfizplisobeno dané
diagnoze a vekové kategorii pacienta. Nad ramec denniho pfijmu bilkovin musi
dieta zahrnovat 40 % L-aminokyselin, aby se udrzela hladina fenylalaninu v krvi

v normé. (Van Spronsen, 2017)
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Nizkobilkovinné potraviny a suroviny

Specidlni polozky v jidelnicku pacientti, které byly technologickym
zpusobem zpracovany tak, aby obsahovaly méné bilkovin nez bézné vyrobky.

Na trhu jsou dostupné vyrobky firem: Balviten (Polsko), Bezgluten
(Polsko), Loprofin (Némecko), Taranis (Francie), Orgran (Australie), Harifen
(Némecko), Rosies (Holandsko), Metax (Némecko). Vyrobce na etiketé udava
obsah bilkovin, tukti, sacharidl, energetické hodnoty + obsah Phe. Nékteii vyrobci
(Metax) maji vyrobky zanalyzované i na obsah esencialnich aminokyselin.

Nizkobilkovinné potraviny a suroviny jsou oproti béznym vyrobkiim drazsi
amaji jinou chut’. U malych déti je vhodné jejich zatazeni do jidelnicku co nejdiive,
a to z diivodu adaptace.

Stravovaci plan
e Lékaf ¢i nutricni terapeut urci toleranci Phe z pfirozené bilkoviny (v mg na
kg télesné hmotnosti za den), kterou bude pacient ziskavat bud’ z matetského
mléka, mlééné formule nebo ostatni pfirozené stravy
e Lékaf ¢i nutricni terapeut urci mnozstvi celkové bilkoviny a dopocitd se
mnozstvi dietniho preparatu
e podle véku se nadefinuje pocet davek preparatt
e pfijem pfirozené bilkoviny se rovnomé&rné rozloZzi v prib¢hu dne a rozvrhne
se davkovani dietniho preparatu
e Provede se propocet celkového pfijmu energie, Zivin a objemu stravy
(v ptipadé novorozenct, kojenct a batolat)

RozloZeni bilkovin

U novorozencl a kojencli byva rozloZeni piijmu bilkovin v jednotlivych
davkach pokrmu identické. Pozdéji je snaha piijem ptirozenych bilkovin ve stravé
rozlozit nasledujicim zptisobem:

Snidané: 25 %
Presnidavka: 10 %
Obéd: 30 %
Svacina:10 %

Vedcere: 25 %
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V piipad¢€, ze by pacient napi. v obéd¢ ujedl 50 % lékaiem povoleného

celodenniho piijmu bilkovin, tak doddva svému organismu substrat pro konkrétni

deficientni enzym, coz by se mohlo nepiiznive projevit napt. v laboratornim nalezu.

Tab. 2 Stanoveni celkovych proteinti pro urcitd obdobi podle Némecké, Rakouské

a Svycarské spoleénosti pro vyzivu (D-A-CH) 2000 (Zlatohlavek, 2016)

1.-3. den 1,5 g/kg
3.-12. mésic 1,1-2 g/kg
1.-4. rok 1 g/kg
4.-7. rok 0,9 g/kg
7.-10. rok 0.9 g/kg
13.-18. rok 0,9 glkg

2.6.4 Realizace diety

Potfeba potravy patii mezi zakladni biologické potieby dle hierarchie

Maslowa. Zatimco vétSina déti za¢ne vyvijet silnou touhu po nezavislosti asi ve

ttech letech v€ku, maji stale velmi malo sebekontroly. Schopnost zachovani

spravné diety a lécby pi1 PKU odpovida véku, proto hraji rodice klicovou tlohu pii

poskytovani kazdodenni péce o dit¢.

Pro realizaci diety potiebuji rodice a pacienti nasledujici:

e kuchyiiskou vahu s pfesnostina 1 g

e  kalkulacku

e potravinové tabulky pro nizkobilkovinnou dietu nebo potravinové tabulky

vyzivovych hodnot

e sesit, ve kterém si povedou zaznamy stravy, receptury a udaje o podavani

dietnich preparati

e potraviny bézné a potraviny specialni nizkobilkovinné

e dietni preparat (odmeérka, shaker)
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Jidelni¢ek by m¢l byt pestry a energeticky bohaty. Tohoto pozadavku lze

dosahnout kombinaci béZnych potravin a nizkobilkovinnych potravin.

2.6.5

SloZeni diety

Mnozstvi ptijimaného fenylalaninu (v mg/kg/den nebo mg/den) udrzuje

plazmatické koncentrace fenylalaninu v cilovém rozmezi.

Nizkoproteinové potraviny by mély obsahovat 50 mg fenylalaninu nebo

méné na 100 g suchého produktu (coz odpovida 1 g proteinu na 100 g). U ovoce a

zeleniny (kromé& brambor) méa byt obsah méné nez 75 mg fenylalaninu na

100 g. (Van Spronsen, 2017)

1)

2)
3)

Potraviny a suroviny lze z hlediska obsahu Phe rozdélit do tii kategorii:

vysoky obsah Phe — mléko, mlé¢né vyrobky, maso, masné vyrobky, vejce,
lusténiny, ryby, lusténiny, pecivo, té€stoviny, umélé sladidlo Aspartam

stfedni obsah Phe — brambory, n¢které druhy ovoce, zeleniny, houby, ryze
nizky obsah Phe — specidlni nizkobilkovinné potraviny, vétSina druhii ovoce
a zeleniny, med, sirupy slazené cukrem, tuky, margariny, oleje, sadlo,

maslo, cukr a cukrovinky.

Dovolené druhy ovoce a zeleniny (do 50 mg fenylalaninu v porci):
Ovoce: jablka, meruiiky, grepy, angrest, citrony, mandarinky, broskve,
tteSné, hrusky, Svestky, maliny, hrozinky

Zelenina: cibule, petrzel, tykev, houby, saldt mrkev, porek, rajce, fazole,
zeli, kvétak

Vys$si mnozstvi fenylalaninu nalezneme v bananech, datlich, susenych

merunkach, ¢ervené fepé€. (Puda, 2012)

Potraviny, suroviny s vyzna¢enym obsahem Phe jsou soucasti vyhlasky
¢. 46/2014 Sb. ,,0 potravinach uréenych pro zvlastni vyzivu a o zpiisobu
jejich pouziti“. Potraviny bez Phe jsou v ¢asti 6, § 16 — potraviny bez

fenylalaninu, § 17 — oznaCovéani potravin bez fenylalaninu. (Vyhlaska
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€.46/2014 Sb. ze dne 31. bfezna 2014, o potravinach urcenych pro zvlastni

vyzivu a o zpusobu jejich pouziti)

e Aminokyselinové preparaty (smési aminokyselin bez Phe)

Potraviny pro zvlastni 1ékarské ucely. Piipravky se nabizeji s ptichuti ¢i bez
prichuti, ve formé prasku, tablet, nebo jiz piipravené (roztoky, gely). (Cechak,
2001)

Na trhu jsou dostupné dvé formy téchto preparatl, zdkladni preparaty jsou
sypké, které maji specifické organoleptické vlastnosti (400-500 g baleni). Tyto
smési aminokyselin v prasku jsou obohacené o vitaminy, mineralni latky a stopové
prvky a nekteré o cukry a tuky. Druhou formou jsou davkované ptipravky, jiz
hotové s odpovidajicim slozenim dle v€ku, dodéavaji se v praskové nebo tekuté
formé, jsou vétSinou ochucené. Preparaty plni funkci hlavniho zdroje bilkovin ve
vyziveé pii PKU. V kombinaci s povolenymi potravinami zajist'uji plnohodnotnou
stravu. Jsou ordinovany na zaklad¢ denni potfeby bilkovin, véku a hmotnosti,
ptipravky se velmi rychle vstiebavaji do krve, proto je vhodné jejich uZiti po jidle.
Aminokyselinové doplitkky by mély byt podavany rovnomérné, alespon tfikrat
v pribéhu dne, aby se minimalizovalo kolisani variability fenylalaninu v krvi.

Smési je tfeba rozmichat v dostateném mnoZstvim tekutiny. (Van Spronsen, 2017)

Prikladem téchto preparati je Milupa PKU (PRIMA, SECUNDA,
ADVANTIA) od firmy Danone, ktera se svymi ptipravky stala nejprodavang;si na
trhu v roce 2015.

1-8 let: Milupa PKU 1 prima
8—15 let: Milupa PKU 2 secunda

15+: Milupa PKU 3 advanta (National PKU Alliance, 2011)

Aminokyselinové doplitky mohou zplsobit gastrointestinalni obtiZe (bolesti bficha,

prijem, zacpa) u malych déti. U dospélych pacientli byl celozivotni vyssi piijem
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aminokyselinovych dopliikkii spojen s proteinurii a sniZzenou glomerularni

filtraci. (Van Spronsen, 2017)

e Materské mléko a mlécné formule
Matetské mléko je zdrojem Phe, u kojenych déti s PKU je podavéno urcité
mnozstvi mateiského mléka. U nekojenych déti se jedna o urcité mnozstvi
mlécné formule a k zajisténi pottebného mnozstvi aminokyselin a dalSich

nezbytnych zivin se podavaji preparaty bez Phe.

2.6.6 Dieta dle véku ditéte
Zahajeni diety

U dédicnych metabolickych poruch zachycenych z novorozeneckého
screeningu je novorozenec hospitalizovan a hned zapocne dieta.

Hladina fenylalaninu v krvi koreluje s rozsahem energetického piijmu
v pribéhu nékolika dnti. Hodnota fenylalaninu v krvi je tedy zpoc¢atku vysoka, pro
jeji sniZeni je nutné fenylalanin ve stravé vynechat. Prvni 2-3 dny vétSinou dité
nesmi pit matetské mléko ani jinou mlé€nou formuli s obsahem fenylalaninu. Ditéti
se podavaji aminokyselinové smési bez fenylalaninu. SloZenim jsou velmi podobné
zakladni inicidlni kojenecké mlécné formuli. Dalsi dny se opét zacind s CasteCnym
kojenim. Realizace diety je pomérné jednoduchy algoritmus, skladajici se
z matefského mléka nebo mlécéné formule a dietniho preparatu uréeného pro déti od
0 do 1 roku Zivota. Po dimisi ditéte rodice dochdzi do ambulance na kontroly a
probihaji edukace nutri¢nim terapeutem. Rodice jsou zpocatku vedeni nutricnimi
terapeuty a obdrzi piesné rozpisy stravy. Pozdéji piebiraji realizaci diety a pracuji
samostatné na zakladé¢ instrukci 1ékate a nutri¢niho terapeuta.

Je dualezité udrZet hladinu fenylalaninu ditéte v bezpe¢ném rozsahu, ani
piili§ vysoko, ani pfili§ nizko. Cilovy rozsah zavisi na jeho véku. Pro miminka je
cilem udrzet hladinu fenylalaninu v krvi nad 120 pmol/l a pod 360 pmol/l. Kazdy
pacient s PKU ma hladinu mimo cilové rozmezi ¢as od cCasu, napiiklad pii

nachlazeni nebo jiném onemocnéni.
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Hladina fenylalaninu v krvi se obvykle méti kazdy tyden u nejmensich déti
s PKU. Pokud je hladina mimo cileny rozsah, dojde k tipravé v dieté. (National
PKU Alliance, 2011)

Strava kojence byva pfirozené obohacovana o prikrmy ve véku 4—6 mésict
ditéte. Détem s PKU je od 5. mésice véku doporucovano do stravy postupné¢ zavadeét
zeleninu, ovoce, brambory, ryzi a maslo. Strava obsahujici fenylalanin musi byt
prepocitavana na mnozstvi fenylalaninu a vdzena dle individuélni tolerance.

Dieta se méni individualng, dle véku ditéte, pohlavi, té€lesné hmotnosti a
tolerance fenylalaninu. V této fazi je dité i nadale kojeno matefskym mlékem nebo
dostava mléka kojenecka, aby bylo dosazeno dostate¢ného denniho piijmu
fenylalaninu.

Ve druhém roce dité€ zane dostavat koncentrované smési aminokyselin bez
fenylalaninu. Dité¢ postupné pfijima vice tuhé stravy, dochdzi k postupnému
vynechavani mléka. [ nadale vSak dit¢ vyzaduje nahradu bilkovin
v aminokyselinovém preparatu.

Ditéti je tfeba podavat potraviny s nizkym obsahem bilkovin. Patfi mezi né
specidlni chléb, suSenky, téstoviny atd. Specidlni potraviny a suroviny bez
fenylalaninu nabizi v Ceské republice pouze dva vyrobci — Pova Podébrady a
Vitana, v Evropé ptsobi kolem dvaceti vyrobct specidlnich nizkobilkovinnych

potravin. (Puda, 2012)

PredsSkolni vék a mladsi Skolni vék

Vyziva by méla zajistovat zdravy rast a vyvoj. Dité€ se zaina stravovat i
mimo domov, proto je velmi dilezité ho poucit o zdsadach diety.

Strava by méla byt pestra. Postupnym zafazovanim novych pokrmii se mize
ptredejit pozd&jsi vybiravosti ditéte. Z psychologického hlediska je dané vekové
obdobi vyznamné. Nezvladnutd vychova ze strany rodi¢li by se mohla promitnout
ve star§im véku. Rodina by méla jist spole¢né u jednoho stolu, pred ditétem by se
neméla schovavat ,,zakdzana“ jidla, musi se naucit pfijmout svou dietu. Strava je
podavana minimaln¢ v péti dennich porcich, spolecné je zakladem stravy

aminokyselinovy preparat, jehoz mnozstvi je stanoveno lékafem. Dilezité je také
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kontrolovat pfijem cukrovinek, kterymi se déti mnohdy ,,dojidaji*, protoze se jedna
o dietu s vy$$im pfijmem sacharidll z nizkobilkovinnych potravin. Déti s PKU maji
poté vyssi predispozice k rozvoji obezity a kazivosti zubt.

Skolni stravovani dé&ti, zak®, studentd a dal$ich osob je stanoveno ve
vyhlasce €. 107/2005 Sb., o Skolnim stravovani. Stravovani osob se specialnimi
dietnimi potfebami, mezi které pacienti s PKU patii, bylo legislativné oSetfeno
v novele z roku 2015, ktera umoznuje skolni stravovani (ve spolupraci s nutri¢nim
terapeutem) v dietnim rezimu.

Dité je pravideln¢ kontrolovano: méfeni vysky, hmotnosti a nutri¢ni
hodnoceni jako prevence zmén v somatickém vyvoji. Hodnoti se také

psychosocialni vyvoj. (National PKU Alliance, 2011)

2.6.7 Pravidelné testy krve

Fenylalanin (Phe) jako zékladni aminokyselina, podléhd pravidelnému

Testy se tedy provadeji pravidelné pomoci kapky krve pienesené na
specialni karticky nebo ze Zilnich odbért.

Je doporuCovano monitorovat hodnoty Phe v krvi pfedev§im v obdobich
zvySeného anabolismu: rané détstvi, détstvi a dospivani, t¢hotenstvi. Americky
narodni organizace pro zdravi (The National Institute of Health) doporucuje
hodnoceni hladin fenylalaninu v krvi na tydenni badzi v prvnim roce Zzivota.
V rezimu dvou tydni pak az do véku 13 let. V obdobi dospivani az do dospélosti
v mésicnich intervalech. Je tfeba se vyvarovat pfili§ nizké koncentrace Phe v krvi,
coz by vedlo k projeviim zavazné kozni 1éze, letargie, anorexie, podvyzivy, prijmu,

anémie, hypoalbuminemie, a dokonce 1 ke smrti. (National PKU Alliance, 2011)

2.7 Délka trvani lé¢by
Studie prokézaly horsi hladiny fenylalaninu v krvi u dospivajicich pacientd

ve srovnani s mlad$imi pacienty. Nyni se doporucuje, aby lidé s PKU ztstali na své
stravé po cely Zivot. Navzdory t€émto doporuc¢enim se mnoho dospélych s PKU

rozhodne zastavit dietni 1écbu. Nékteti si stézuji na letargie, podrazdénost nebo

28



nizkou schopnost koncentrace, kdyz maji vysokou hladinu fenylalaninu v krvi.
Zatim jen malo z téchto lidi dosahlo véku vice nez 40 let. Nicméné prizkumy
naznacuji, ze pii pokracovani diety v dospé€losti je kvalita Zivota normalni. Dale
také poukazuji na zlepSeni kvality Zivota souvisejici s navratem k dieté pii
predchozim ukonceni 1€cby PKU. (Van Spronsen, 2017) Nalezy na mozku vykazuji
nékteré zmény u dospélych s vysokymi hladinami fenylalaninu v krvi. Nastésti se
nezda, ze by tyto zmény mohly zplisobit vazné problémy.

Dospéli s PKU by méli pravidelné€ navstévovat své 1€kate, predevsim kvili
kontrole hodnot vitaminti a minerali. Tyto navstévy také umoznuji drzet krok s

vyvojem v 1é¢b¢ a vyzkumem. (Van Spronsen, 2017)

2.8 Multidisciplinarni péce

K optimdlni péc¢i o pacienty s PKU pfispivaji specializovana centra (dvé
v Praze a jedno v Brn¢) a jejich tymy pracovnikl. Multidisciplindrni tymy se
vétSinou skladaji ze specialisty na metabolickd onemocnéni, pediatra, neurologa,
lékatského genetika, nutricniho terapeuta, vSeobecné sestry a psychologa. S
centrem spolupracuje biochemicka laboratof, ktera zajiStuje vySetfeni
aminokyselin a molekularné-genetickd laboratoft, ve které se vySetiuje PAH gen.

Zejména nutricni terapeut ma celou fadu klicovych roli v rdmci
multidisciplinarniho tymu, vcetné¢ shromazd'ovani informaci o stravovacim
chovéni, a na podporu rozhodovani v 1écbé.

Prakticky détsky 1ékai by mél sledovat kognitivni 1 somaticky vyvoj ditéte,
Casné 1€Cit infekty, aby nedochazelo ke katabolickym stavim.

Metody péce jsou navrzeny tak, aby se zabrdnilo rozvoji klinickych
ptfiznakli PKU, zejména neuropsychologickych deficitl. Je proto dulezité, aby
vSichni pacienti méli pfistup ke vSem ¢lenim multidisciplinarniho tymu po celou
dobu jejich péce, véetné psychologa.

Také rodina, jako nejdilezitéjsi misto socializace ditéte, by méla poskytnout
ditéti bezpe¢né zazemi a domov. Odpovédnost za zdravi nezletilého ditéte maji dle
nastavené legislativy do nabyti zletilosti rodi¢e. Nejinak je tomu i v pfipadé terapie

ditéte se vzacnym metabolickym onemocnénim.
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Rodicovska odpovédnost zahrnuje péci o jeho zdravi, jeho télesny, citovy,
rozumovy a mravni vyvoj, také zajisStovani vychovy a vzdélani. (Zakon ¢. 89/2012

Sb. - Obcansky zakonik)
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3 Vyvojova psychologie ditéte

Psychicky vyvoj jedince je dan interakci genetickych a psychosocialnich
vlivl a prochéazi proménou zplisobu prozivani, uvazovani i chovani. Znalost vyvoje
pfispiva k lepSimu porozuméni a vytvofeni redlného ocekdvani ¢i primérenému
chovani k détem rizného veéku. Vyvojova psychologie tak pifinasi informace
o moznostech a predpokladech (kompetencich), ale také o psychickych pottebach,

které mohou ovlivitovat détské prozivani a chovani. (Vagnerova, 2005)

3.1 Periodizace détského véku

Pro prenatalni vyvoj je dulezit¢é spojeni s matetskych organismem.
V tomto obdobi se vytvareji pottebné piredpoklady pro budouci samostatny vyvoj
plodu. Plod dovede reagovat na rizné smyslové, taktilné-kinestetické a sluchové
podnéty.

Obdobi adaptace ptichazi v novorozeneckém obdobi. Novorozenec je
vybaven zdkladnimi reflexy, rozvoj jeho chovani a schopnosti uceni zdvisi na
pfiméfeném piisunu podnétl a prostiednictvim socialni interakce.

V kojeneckém obdobi je dominujicim prvkem mezilidské interakce, tedy
socializace jako prostfedek uceni. Matka je tstfedni postavou v interakci s ditétem,
funguje jako zrcadlo a poskytuje mu zpétnou vazbu. Mezi 6. a 9. mésicem teprve
dit€¢ zacne odliSovat matku od ostatnich lidi. Na konci tohoto obdobi dité zacina
chépat kontinuitu vlastni bytosti, odliSené od okolniho svéta.

K postupnému osamostatiiovani a odpoutdvani z vazby na matku dochazi
v batolecim obdobi. Je diilezité, aby si dit€ upevnilo potfebu emancipace, stability
a ziskalo diivéru a mohlo tak rozvinout své schopnosti. Osamostatiiovani souvisi
s rozvojem komunikace, kterou se uc¢i ndpodobou. Dité se seznamuje s pravidly,
které usnadnuji orientaci ve svéte.

Vyznamnym socidlnim meznikem je zatfazeni ditéte do matetské Skoly.
Socializace sice stale probihd v rodiné€, predSkolak se vSak musi pfizplisobovat
pozadavklim jiného socidlniho prostiedi. Dochdzi k rozvoji prosocialniho chovani,
déti si osvojuji zakladni normy chovani. Dilezitym prvkem je odména, tedy

ocenéni za zadouci zpiisoby chovani, s nimiz se postupné déti ztotoziuji. Rodice
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zastavaji roli vzord, s nimiz se déti identifikuji, vazby vSak jiz povoluji, protoze
dochazi k ptipravé na zivot ve spolecnosti.

Skolni vék je rozdélovan na rany (piiblizné od 6-7 let), stiedni (od 8-12
let) a starSi (obdobi 2. stupné zakladni skoly, do 15 let). Obdobi je chépano jako
oficidlni vstup do spolecnosti, dité¢ ziskava roli zédka a spoluzdka. Od ditéte se
ocekava, ze bude respektovat ur¢ité normy a bude se chovat pozadovanym
zpusobem. (Vagnerova, 2005)

Obdobi dospivani je fizi hledani a vytvafeni vlastni identity. Clovék se
definuje tim, ke komu patfi, at’ uz se jedna o rodice ¢i o vrstevnickou skupinu, coz
je soucast identity ve vztahu k jinym lidem. (Vagnerova, 2005) Adolescent je
rovnéz velmi zranitelny a citové labilni se snizenou odolnosti vii¢i stresu. Dité je
tteba respektovat a pfipominat mu smysl terapie, protoze pro pozdéjsi zvladani

nemoci je tento krok rozhodujici. (Vagnerova, 2005), (Michalik, 2012a)

3.2 Socializaéni Cinitelé

Psychicky vyvoj ditéte je zasadnim zplsobem ovlivnén rodinou jako
nejvyznamnéjsi socialni skupinou. Rodina ditéti poskytuje zdkladni zkuSenosti, je
zdrojem jistoty, bezpeci a ovlivituje dit€ biologicky i socialn€. Rodinné prostredi
ma vliv na rozvoj kompetenci, které povazuje za dulezité, cilené nejsou rozvijeny
takové, které za dilezité povazovany nejsou. RodiCe by méli své dit€¢ vést
k samostatnosti, naptiklad pochvalou, kdyZ déla ¢innost samo, bez potieby pomoci.

DalSim socializa¢nim ¢initelem je vrstevnickd skupina. Mezilidské vztahy
jsou povazovany za dulezité, naplnéni této socialni zkuSenosti je dulezité jiz od
détstvi, kdy dochazi k jejich fixovani. Socialni zkuSenosti jsou poté dale pfenaseny
do dal8ich vyvojovych fazi.

Vyznamnou instituci a dalS§im zastupcem socializa¢niho Cinitele je Skola.
Rozviji nejen pozndvaci schopnosti a dovednosti, ale také modifikuje rozvoj

urcitych osobnostnich vlastnosti. (Vagnerova, 2005)
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3.3 Vyvoj uéeni, zakladnich schopnosti a dovednosti
Realizace psychického vyvoje je urena dédi¢nosti a pisobenim vnéjsich

vlivl. Genetika pfedurcuje proces zrani, tedy posloupnost zmén, které ptipravuji
jedince k rozvoji. Zrani podléha ¢asovému programu, vymezuje moznosti uceni a
vytvaii hranici mezi jednotlivymi vyvojovymi fazemi. Proces vyvoje provazi
kritickd obdobi, mezi které¢ patii napiiklad prvni roky zivota, obdobi
osamostatiiovani v batolecim véku, faze rozvoje logického mysleni na pocatku
Skolniho véku ¢i obdobi dospivani.

Uc¢ime se na zaklad€ vlastni zkuSenosti nebo zprosttedkované, vysledky
uceni vSak nemaji trvaly charakter, mohou byt ovliviiovany novymi zkuSenostmi.

(Vagnerova, 2005)

Piedskolni vék

Dit€ zakoncilo etapu, kdy se naucilo chodit. Ve véku 3 let ptichdzi obdobi,
které ovlivni misto, jez dit€ zaujme ve spolecenstvi vrstevnikid. Projevi se jeho vétsi
zru¢nost v rychle nartstajici sobéstacnosti. Pii kresbé se uplatni rychly rist jeho
rozumového pochopeni svéta. Zachyceni znazornéného pfedmétu je od véku 3 let
do v€ku 6 let zna¢né odlisné, s kazdym rokem kresba vice odpovidd piedem
stanoven¢ predstave, je mnohem detailngjsi.

Vyvoj feci umoziuje rust poznatkl, predev§im o sobé a okolnim svéte.
Rychly riist poznatkli o svété véci a lidi probiha kolem 5 let, a v tomto obdobi uz
dit¢ dokaze podat jednoduchou definici znamych véci.

Dilezitym meznikem piedskolniho obdobi je u¢inné uzivani feci k regulaci
svého chovani. Dité¢ je schopno dle A. R. Lurji fidit své chovani podle slovni
instrukce od 3 let, zprvu je opakuje, pozd¢ji reaguje bez opakovani instrukce. Dité
se dostava na uroveil nazorového mysleni, uvazuje tedy v celostnich pojmech.

Dalsim diilezitym pokrokem piedskoléka je potteba ,,prace®, jiz ve 4 letech
dité rado ,,pomaha“

diety). (Langmeier, 2006)

, COZ je ptiznivé obdobi pro zapojeni ditéte do terapie (piiprave
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Vstup do Skoly

Se vstupem do Skoly nastava nahla zména v zZivoté ditéte. Stoupaji naroky
na vzdélani a pracovni vykonnost. Dité zacCina chapat svét realisticky a logicky
myslet o konkrétnich vécech a pii kazdodennich Cinnostech.

Dité se ocita ve Skolni tfid¢, tedy vrstevnické skupin€, diferencuje si tak
schopnost socidlniho porozuméni s naristem seberealizace, kterd je disledkem
lepSiho porozuméni svym vlastnim pocitiim a soucasné bere ohled na pozadavky a

postoje socidlniho prostfedi. (Langmeier, 2006)
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4 Edukace ditéte

,, Co slysim, to zapomenu. Co vidim, to si zapamatuji. Co si vyzkousim, tomu
rozumim. *“ (Konfucius)

Vyraz edukace je ekvivalentem pojmu ,,vychova a vzdélavani, je odvozen
z latinského slova educo, educare (vést vpied, vychovévat). Edukaci rozumime
vychovu a vzdélavani jedince. (Juienikova, 2010)

Edukace zaméfena na podporu zdravi a na pfedchazeni vzniku nemoci
ovliviiuje jiz vzniklé onemocnéni a zamezuje komplikacim. Je prostiedkem
aktivniho pfistupu k zivotu, zdravému zivotnimu stylu, zaméfuje se na osvétu a
vychovu. (Svérdkova, 2012)

S edukaci ditéte je tieba zacit jiz pii rozvoji prosocidlniho chovéani. Vyuziti
predskolniho véku, pro ktery je typickd zvidavost, se jevi jako dobry odrazovy
mustek k efektivni edukaci. Dité se snazi rozumét svétu a také fungovani vlastniho
téla. Vysvétlovani a dostatecné informovani je nezbytné pro dany vék, v pfipadé
selhani by mohlo dojit k celozivotnim pocitim ménécennosti jedince. Ditéti je
dilezité tikat pravdu pro vytvoreni pevné divéry. (Michalik, 2012a)

S nastupem do $koly, tedy v mladSim Skolnim véku (67 let) se dité rozviji
v kolektivu, dosahuje vykonl a mimo to soupeti s druhymi détmi. Vytvaii skupiny
vrstevnikl, nemélo by tedy zlstavat separovano. Dité se stdva odpovédnéjsi a
postupné prebira rozhodovani za lé¢bu (v diet€) od svych rodic¢h. Odpoutavani od
rodi¢li byva casto ztizeno praveé u déti s chronickym onemocnénim, divodem mize
byt celozivotni role pacienttl, se kterou ptebiraji rovnéz roli zavislou. (Vagnerova,

2005)

4.1 Cilova skupina edukace
Predskolni vék

Dité¢ stabilizuje vlastni pozici ve svété. Jeho poznani poméha piedstavivost
a intuitivni uvazovani. UvaZovani a prozivani se fidi jednoznacnymi pravidly, které
odpovidaji pohadce. Pamét’ ma v daném obdobi socidlné emocni vyznam, proto je
dialezité détem fadné formulovat, fikat pravdu a sdilet s nimi spole¢né zazitky. Déti

nove pocit'uji vinu, ktera je spojena s moralnim chovanim.
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Jednd se o kriticky vek, predev§im v souvislosti s tim, jak déti udrzuji
spravnou metabolickou kontrolu. S ditétem je tieba mluvit o PKU, a i kdyz zatim
nemuze pochopit, pro¢ toto onemocnéni ma a ostatni ne, mélo by védét, ze to neni

jeho vinnou.

U déti v tomto véku se vyviji rostouci smysl pro nezavislost a n¢kdy se
pokouseji ziskat kontrolu nad svou 1écbou tim, ze zpochybiiuji pravidla a omezeni,
ktera fidi rodice. U déti s PKU to miize znamenat namitky proti jejich straveé. Déti

mohou chtit potraviny, které nejsou slucitelné s jejich dietou.

Je dulezité, aby rodi¢e pochopili pocity svého ditéte a posilili ho
v piesvédceni, ze je zdravé, protoZze dodrzuje 1éCebny plan ve stravé a bude tak

schopné délat to co chce. (Langmeier, 2006)
Mladsi (rany) Skolni vék

V tomto véku dit€¢ expanduje mimo rodinny zivot. Navazuje vztahy
s vrstevniky, uciteli, trenéry a podobné. Détsky svét se zacind rozSifovat a déti travi
vice Casu se svymi prateli. B€hem této doby jsou dileZité socidlni kontakty, nékteré
déti se mohou citit diky svému onemocnéni socialn¢ izolované. Stoupaji také
naroky na déti ve Skole. U déti se rozviji schopnost aplikovat logiku k feSeni

konkrétnich problémt. Rodi¢e potom mohou pomoci podpoftit danou dovednost.

Setkavaji se s novymi a lakavymi potravinami, proto neni neobvyklé, ze déti
v tomto véku porusuji 1éCbu. Z tohoto diivodu je obzvlasteé dulezité, aby je rodice i
nadale podporovali. Dit€ je jiz do diety pln€ zainteresovano, proto dodrzovani diety
mimo dohled rodict, predevs§im ve Skole, je velmi dilezité. Dite¢ pokracuje
v procesu zvladani PKU, rodina musi rozvijet jeho kompetence a sebedlvéru,

kterou si ponese béhem svého Zivota. (Langmeier, 2006)

4.2 Utel edukace
., Cilem edukace je vybavit jedince tak, aby se umél spravné rozhodovat

v situacich, které ovliviiuji jeho zdravi a pocit pohody, rozsiroval si védomosti,
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utvarel si zivotni postoje, hodnoty a ndzory (pripadné je menil) a rovnéz aby si
osvojoval spravné dovednosti a cinnosti. “ (Kuberova, 2010, s. 32)

Chronicky nemocné déti piebiraji odpovédnost za vedeni své terapie
postupné az v prubehu adolescence, pod pravidelnou kontrolou svych zakonnych
zastupcti. Dulezitym ptredpokladem je v€asna edukace v utlém véku, kterd vzdy
vytvari zéklad pro néastup nezavislosti v obdobi nasledujicim.

Vzacné metabolické onemocnéni zOstava pii  dodrzovani 1€cby
bezptiznakové. Piestoze neni doprovdzeno bolestmi ani jinymi obtizemi, 1écba
vyzaduje urcitd omezeni. Mezi tato omezeni patii predevsim odliSnost pfipravy a
konzumace stravy a nutnost dodrzovani 1é¢ebnych postupti, jako jsou pravidelné
kontroly a vySetieni.

Ptedev§im spravné informace o potravindch je dalezité. Déti jsou piirozené
zvédavé. Zacatek edukace o nemoci a dieté (pfipravé stravy) je na misté jiz od
utlého veku. Déti se tak nauci identifikovat potraviny a jak je zaclenit do stravy.
Kdyz se dit¢ zacne ucit pocitat, miize poméhat s propoctem ptijmu bilkovin formou
hry. Je lep$i mluvit o potravinach s ,,vysokym obsahem bilkovin* jako o ,,Spatnych*
nebo ,,zlobivych®. Dité by se mélo s riistem véku podilet na fizeni diety. M¢lo by
pochopit, ze tento zplisob stravovani vede k tomu, aby zistalo zdravé. Dité by mélo
zapojit do piipravy svého jidla, které¢ vypadd podobné¢ pro zbytek rodiny.
(Bartoniova, 2008)

Je dtlezité mit na paméti:
o Pokud se dit¢ dobfe vyrovnd s PKU, pak bude mit lepSi Sanci na pfijeti
dietoterapie.
e Promluvi-li rodina s ditétem brzy, stane se 1écba soucasti kazdodenniho
Zivota.
o Dité musi védét, Ze neni samo, je mnoho dalSich lidi, ktefi dodrzuji speciélni

dietu, ptihodné je setkani s ostatnimi détmi s PKU na klinice nebo na akcich.
Dodrzovani diety souvisi také s pfijmem preparatl aminokyselin, dit€ musi

pochopit nezbytnost téchto piipravkii ve stravé, bude ,,dobfe rist a zlstane

zdravé®. Podporou by mohla byt fada pozitivnich vyzev.
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Dieta spociva ve spotiebé potravin povolenych a v restrikci potravin
zakdzanych. Pii rozliSovani danych potravin mohou pomoci riizné zdbavné hry, pii
kterych si dité osvoji zaklady diety. Naptiklad rozdéleni potravin dle barev na
semaforu. Zelend pole znamenaji tedy potraviny, které jsou s nizkym obsahem
bilkovin/fenylalaninu, svobodné mnozstvi ptijmu. Zluta pole, potraviny, které jsou
v potadku pro konzumaci v métenych veli¢inach — toto mnozstvi proteinu se pocita
v gramech. Cervena pole zahrnuji potraviny, které maji vysoky obsah bilkovin a je
nutné se jim vyhnout. Déti znaji semafor a snadno pochopi, co patii mezi ,,zelené*
potraviny nebo ,,éervené* potraviny. (National PKU Alliance, 2011), (Teaching
Your Child About PKU, 2015)
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Prakticka ¢ast

5 Edukacni material pro déti pfedSkolniho a mladsiho Skolniho
véku

»Na dobrém pocatku vSechno zalezi.* (J. A. Komensky)

5.1 Cile prace
Cilem prace je vytvofeni edukacniho materidlu pro déti ve véku 4-7 let

s fenylketonurii. Ma byt vytvoren tak, aby se dit¢ snaze orientovalo v poruse
metabolismu, ktera jeho zivot provazi a bylo pak schopné aktivni spoluprace pii
terapii.
Tato publikace pro déti s fenylketonurii bude slouzit k:
1) pomoci rodindm, aby snaze zvladly onemocnéni ditéte s metabolickou
poruchou
2) vytvofeni zakladnich navykl lé¢ebného postupu jiz v predskolnim a
mlads$im Skolnim véku ditéte
3) aktivnimu zapojeni ditéte do terapie a podniceni jeho zajmu a Ucasti pii

1écbe.

5.2 Vychodiska pro tvorbu edukac¢niho materialu

vvvvv

détské pacienty s fenylketonurii, pro néz jde o kritické obdobi pti zvladani tohoto
zavazného onemocnéni béhem celého Zivota.

Prace vychdzi z ptfedpokladu, ze lécenou fenylketonurii nedoprovazi
klinické projevy, ziistdva bezpiiznakové némd, neni doprovazena bolestmi a
nevyzaduje omezeni aktivity. LéCené dité by (i v kolektivu vrstevnik(i) mohlo
nabyvat pocitu, Ze je zdravé a nepotiebuje zvlastni rezim. Bez pochopeni specifik
svého zivota by mohlo (i v pozd¢jsim véku) odmitat 1écbu.

Pro predSkolni a mladsi Skolni v€k je pifiznacnd zvidavost, ucenlivost,
iniciativa a rozvoj mysleni. Vhodné€ navrzeny material mtze ditéti ndzorné a hravou

formou vysvétlit, co se v jeho tele (které uz si dostateéné uvédomuje) déje, které
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potraviny muze (a v jakém mnozstvi) pfijimat a dokaze tyto informace aktivné

ptredat vrstevnikiim.

5.3 Plan pripravy eduka¢niho materialu
e zafi az listopad 2016 — studium teoretickych pramend, analyza vyhledanych

materialt

e prosinec 2016 az duben 2017 — odborna praxe na pracovisti Fakultni
nemocnice Kralovské Vinohrady, konzultace s nutri¢ni terapeutkou Janou
Komarkovou, as. MUDr. Renatou Pazdirkovou a na 3 LF UK s Mgr. Petrou
Sedlatfovou

e leden az kvéten 2017 — piiprava a tvorba ilustrovaného edukacniho
materialu, zpracovani finalni podoby bakalarské prace

e cCerven 2017 — obhajoba bakalaiské prace

5.4 Zdroje pro pripravu eduka¢niho materialu
V procesu vyhledavani jsem nalezla doméci 1 zahrani¢ni elektronické zdroje

tykajici se edukacéni Cinnosti ve spravé metabolickych ambulanci pfi nemocnicich
¢1 organizaci zabyvajici se détmi s fenylketonurii.
Za piiklad stoji britskd Narodni spolec¢nost fenylketonurie (NSPKU), ktera

na svych webovych strankach (http://www.nspku.org/) zvetejiiuje instituce a

organizace zabyvajici se problematikou fenylketonurie po celém svété. Spolecnost
publikuje vzdélavaci materidly tykajici se PKU.

U nas plisobi tato organizace pod ndzvem Narodni sdruzeni PKU a jinych

DMP, z.s., a sdili poznatky o PKU na webovych strankach http://www.nspku.cz/.
Metabolicka pracovisté, kterd soustieduji pacienty s PKU v Ceské republice a
soustavné se zabyvaji problematikou vzacného onemocnéni se nachdzeji pfi
Fakultni nemocnici Kralovské Vinohrady, VSeobecné fakultni nemocnici Praha a

Fakultni nemocnici Brno.
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5.4.1 Svétové organizace na podporu PKU a jejich aktivity a publikace

University of Washington The Cristine M. Trahms Program for
Phenylketonuria

Program Cristine M. Trahmsov¢ pro fenylketonurii na Univerzité ve
Washingtonu je tvofen tymem zkusenych zdravotnikd. Dohromady tento tym
poskytuje sluzby pro lidi s PKU a pro jejich rodinné ptislusniky ve staté
Washington.

o PKU Education Curriculum — osnovy jsou navrzeny Cristine M.
Trahmsovou a obsahuji fadu poutavych a zdbavnych lekci. Jsou zaméfené na
urcité vékové skupiny, které uci zakladni dovednosti pro souziti s PKU. Jsou zde
identifikovany potraviny jako ,,ano* a ,,ne*, je zahrnut vypocet Phe a historie

PKU.

o Webové stranky dostupné na https://depts.washington.edu/pku/index.html

nabizeji vzdélavani rozdelené do osnov dle vékovych skupin.

National PKU Alliance (NPKUA) ve Spojenych statech

Naérodni Aliance PKU je neziskové organizace, ktera se snazi zlepsit
zivoty rodin a osob spojenych s PKU prostifednictvim vyzkumu, podpory a

vzdélavani.

o My PKU Binder — komplexni manual pro efektivni fizeni PKU. Material
zahrnuje nejnovéjsi a nejlepsi napady pii 1é€bé PKU od narozeni do dospélosti.
Publikace by méla vést k pochopeni PKU, co o€ekavat v riznych fazich Zivota a
kam se obratit pro podporu ¢i pomoc.

. PKU and the Brain — material zaméfeny na kognitivni, psychologické a

behaviordlni hodnoceni zalozené na diikazech zménéné funkce mozku pii PKU.

Nemocnice Children’s Memorial Hospital ve Spojenych statech

Spolupracuje s narodni alianci fenylketonurikit NPKUA a podili se na

tvorbé vzdélavacich materialu.
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Sdruzeni New England Consortium of Metabolic Programs ve Spojenych

statech

Zabyva se tvorbou metabolickych programt a sdruzuje zdravotnické
pracovniky na vSech urovnich. Pracovnici se tak podileji na identifikaci a léceni

jedinct s metabolickymi poruchami.

. Dostupné edukacni materialy z: http://newenglandconsortium.org/for-

professionals/teachers-resources/educators-guide-to-pku/

Boston Children’s Hospital

Spolupracuje se sdruZzenim New England Consortium of Metabolic

Programs.

o Materialy jsou jednoduse nakreslené a vystihuji zakladni problematiku

onemocnéni.

NS PKU ve Spojeném kralovstvi Velké Britanie a Severniho Irska

Organizace vytvaii fadu propracovanych edukac¢nich materiald.
o Joe's Story — ilustrovana knizka napsana pro celou rodinu.
. Granny's Guide — brozurka psand pro rodiny a jejich ptatele, aby ziskaly
zakladni znalosti o stravé pii PKU
o Learn with Bristles (jak mit zdravé a Stastné zuby) — letdk, zaméfeny na
déti, fika jim, jak se starat o své zuby, pomahé détem pochopit, jak je spolecné
s dodrZzovanim diety dulezita péce o zuby.
o PKU by Faith — barevna, ilustrovana publikace o 16 strankach pro déti
s PKU, k dispozici za poplatek v tist€né podobé
. The Pictorial Guide to Low Protein Foods — obrazova ptirucka
k potravinam s nizkym obsahem bilkovin zamétend na ty, pro které jsou
fotografie jednodussi nez slova.
o Vysledné prace obsahuji jednoduché nakresy a jsou pro déti snadno

pochopitelné. Dostupné z http://www.nspku.org/
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DIG PKU e. V. (Deutsche Interessengemeinschaft Phenylketonurie (PKU)

und verwandte angeborene Stoffwechselstorungen e.V.)

Svépomocna organizace v Némecku, kde vSichni pacienti maji bez prekazek
pfistup k optimalni 1é¢bé bez ohledu na vek, pohlavi, misto narozeni a spolecenské
¢i ekonomické zazemi nebo zivotni situace. Jejich cilem je, aby pacienti nebyli
omezeni ve svém osobnim, dusevnim a socialnim rozvoji a mohli vést zdravy Zivot

s plnou ucasti ve spolecnosti.

e Flyer "PKU — Erstinformationen fiir Eltern" (material zvefejnény na webovych

strankach https://www.dig-pku.de/ shrnuje zakladni poznatky o metabolickém

onemocnéni a cilovou skupinou materialu jsou spise rodi¢e nemocnych déti).

5.4.2 Organizace na podporu PKU spojené s Ceskou republikou

Evropska spolecnost pro fenylketonurii a dalsi poruchy (European Society

for Phenylketonuria and Allied Disorders Treated as Phenylkentonuria)

Organizace soustfed’'uje 39 narodnich a regionélnich sdruzeni z 30 zemi
zaloZenych pacienty s PKU a jejich rodi¢i. ESPKU kazdoro¢né potada evropskou
konferenci. S pomoci sponzorti E. S. PKU odbornici v Evropé€ pracuji na
pokynech, které zahrnuji jednotny ptistup pii lécbé PKU v Evropé. Spolec¢nost je

dostupné na webu http://www.espku.org/

e [International PKU Day — kazdoro¢ni evropska konference (pacienti,
rodice 1 I¢kari). Mezi zasedanimi je dostatek ¢asu na seznameni rodin,
pacientl a sdileni vlastnich zkuSenosti. Mezinarodniho dne se Gc¢astni
regionalni, ndrodni nebo mezinarodni sdruzeni, fyzické osoby, jako jsou
pacienti a jejich ptibuzni, poskytovatelé zdravotni péce, vetfejné subjekty,
jako jsou pojistovny a vyrobci potravin v oblasti PKU. Akce oslovuje
Sirokou vetejnost a zvySuje povédomi o tomto onemocnéni. Ve svém logu
ma pas, ktery symbolizuje celosvétovou solidaritu pacientli s PKU a jejich

touhu po vniméani vetejnosti. Dostupné z http:// www.pkuday.org/
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Narodni sdruzeni PKU a jinych dédiénych metabolickych poruch

Narodni organizace Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP je neziskovou
organizaci pro podporu pacienti s PKU a jinych DMP z celé Ceské republiky.
Cilem sdruzeni je pomahat pacientlim s PKU a jejich rodindm ve vSech aspektech
kazdodenniho zivota, spolupodilet se na zvySovani kvality a mirnit negativni
socialni a zdravotni disledky tohoto onemocnéni. Sdruzeni je clenem mezinarodni
organizace ESPKU. (Blau, 2010)

Neziskova organizace je dostupnd na webu http:// www.nspku.cz/.

Aktivity: Edukacni kurzy vatreni podle PKU diety, vikendova setkani
rodict a déti s PKU a jinymi DMP, Mikulasské besidky, vydava informacni
Casopis Metabolik.

Rodic¢e mohou spolecné sdilet své zkusenosti ve facebookové skupiné

https://www.facebook.com/NarodniSdruzeniPkuAJinychDmp

Centrum PKU Vinohrady
Ambulance pro 1é€bu PKU na svych strankéch (http://www.espku.cz/)

sdili fadu odbornych informaci pro rodi€e, déti a dospélé s PKU. Potada akce
zamétené na zivot s PKU. Patii mezi né naptiklad kurzy vareni PKU diety,

edukacni kurzy pro rodice déti s PKU, letni tdbory pro déti.

Nutricia Metabolics: Svét PKU
Stranky jsou urceny pro osoby s PKU (https://www.svet-pku.cz/).

Obsahuji aktuality ve svété¢ PKU tykajici se produktt, akci, soutéZi pro rodice,
déti a dospélé. Vytvaii fadu online programil na podporu 1écby PKU pro malé
déti, Skolaky, teenagery a dospé€lé. Jednim z nich je PKU+, ktery podporuje
dodrZovani nizkobilkovinné diety. V programu PKU+ se za rizné aktivity sbiraji
body, které zlevituji pozdéjsi ndkup nizkobilkovinnych produktt. Na strankach
jsou dostupné recepty, prostor je i pro vlastni tvorbu, navstévnici stranek tak
mohou spolecné sdilet své napady. Program PKU+ neni limitovan vékem, miize

se zapojit kazdy s PKU.
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Facebook: Svét PKU — fenylketonurie

Ve skupiné https://www.facebook.com/svet.pku/ jsou sdileny nadchazejici

aktivity organizaci a center zabyvajici se problematikou PKU. Své postiehy a

pribé¢hy zde sdili pacienti a rodiny s PKU.

5.5 Navrh edukacniho materialu pro déti ve véku 4-7 let
Edukac¢ni material je vytvoreny jako ptibéh a bohaté doplnén obrazky, které

se mnou navrhla Bc. Rut Junova a ilustrovala Ing. arch. Pavla Zvéfinova. Celym
ptibéhem je dit¢ vedeno fiktivni postavou nemocné Fenylky a letadélka, které
nemiize vzlétnout (¢imz se vytvaii paralela). Fenylka radi letadélku pomoci
obrazk, jak by mohlo znovu zacit 1état. Seznamuje ho tak se svym onemocnénim
PKU. Ukazuje mu, Ze je tfeba Cerpat spravné palivo, tak jako ona dodrzuje specialni
dietu. Déti se uci, ze 1idé potiebuji pro Zivot vhodnou potravu, stejné jako letadélka
potfebuji pro létani spravné palivo. Seznamuji se prostiednictvim jidelniho
semaforu s povolenymi a zakdazanymi druhy potravin v zivoté s PKU. Zamérem
pouziti animovaného letadélka je, aby se déti naucily dodrzovat 1écbu a postupné
ptebraly ,,fizeni* své terapie, a také vede k pozitivnimu nahliZeni na individualni
stravovaci povinnosti.

Vnitini strana materidlu obsahuje cestovni pas, kterym se déti zapojuji do
ptibéhu. Je zde prostor pro vyplnéni jména a vlozeni fotografie ¢i nakresleni
obrazku vlastnika pfiru¢ky o PKU.

Fenylka se stava ve ¢tyfech tematickych okruzich (nize) privodcem celého
ptibéhu. Posledni strany vedou ke hie. Je zde pracovni list pro vyplnéni vhodnych
oblibenych jidel v péti dennich davkach, které dité zakresluje do prazdnych talitkli
(velikostné rozdélenych), hrneckl a preparatii. Kazdy pracovni list je tedy navadi
k pfemysleni nad dietou. Posledni dvojstrana je vyjmutelna. Sklada se z obrazki
jidel, které déti prikladaji k barvam na semaforu, se kterym se seznamily v kapitole

o dieté. Na zadni stran¢ je optimistickd vize, v niz spolecné odlétaji na vylet.

45


https://www.facebook.com/svet.pku/

Material se sklada ze 4 kapitol:
1) Proc letadélko neléta
2) Jak vzlétnout
3) Jidelni semafor

4) Pracovni listy

Kapitoly je mozné rozdélit do 4 tematickych okruhii:

V prvnim okruhu letadélko spole¢né s postavou Fenylkou vypravi formou
pribéhu ditéti s PKU patofyziologii metabolického onemocnéni. Pro vyjadireni
problematiky onemocnéni jsou zvoleny dvé barvy: Cervena a zelena, prolinaji se
celym piibéhem. Cervena barva znazoriiuje komplikace a poruchy pii nedodrzovani
lécebného postupu. Zelena barva pak predstavuje spravné provadeéni terapie.

Druhy okruh je zaméten na terapii PKU. Fenylka seznamuje letadélko
s vhodnymi a nevhodnymi druhy potravin pomoci jidelniho semaforu a vysvétluje,
pro¢ musi pozivat specidlni aminokyselinové preparaty. Letadélku také navrhuje
jako paralelu feSeni jeho problému tak, ze natankuje spravné palivo.

Ve tietim okruhu je prostor pro vyplnéni oblibenych pokrmti, potravin a
tekutin do pfipravenych prazdnych talitki, hrneck a preparati, které dité vymysli
ve shodé s dietnim postupem a do talitkli zakresluje. Jidelnicek je rozvrZzen na jeden
den a rozdé¢len do péti dennich porci, které zahrnuji snidani, dopoledni svacinu,
obéd, odpoledni svacinu a vecefi. Talitky se od sebe 1i$i velikosti na zakladé
doporuceného piijmu energie v jednotlivych fazich dne.

Ctvrty okruh je vénovan ,hie“, v niz dité aplikuje poznatky o dieté do
praktického nacviku s obrazkovymi kartickami potravin, které si z materidlu
vystiihne. KartiCky s potravinami déti prikladaji k semaforu na posledni stran¢

materidlu. S rodici také mohou karticky pouzit jako pexeso.
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Po sezndmeni s celym ptibéhem budou déti ve vztahu k onemocnéni

a potravinam umet:

e smiFit se svym individualnim stravovacim reZimem

e vyjmenovat bezpecné druhy potravin v dieté

e rozpoznat, Ze jejich terapie pomaha k tomu, aby byly zdravé a mohly

vyrist

¢ identifikovat potraviny dle barevného semaforu

Po dokonceni této ¢innosti budou déti schopny:

e pochopit, Ze kazdy je jiny, zvlastni a jedine¢ny

e vysvétlit své onemocnéni ostatnim

e uvédomit si, Ze byt odliSny neni nic Spatného

Samostatny 13strankovy edukacni materidl je ve formatu AS. K této praci je

pfiloZen jako pfiloha.
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6 Zavér

Tato prace piinasi prvni ¢esky edukacni material pro déti predskolniho a
mladsiho Skolniho véku s fenylketonurii (PKU). Jeho ucelem je pfispét k tomu, aby
déti ziskaly povédomi o své nemoci. Patofyziologii PKU vykladd formou
kreslen¢ho ptibéhu nemocné divky Fenylky a letadélka, které neléta, protoZze nema
spravné palivo (analogie slouzi lepSimu pochopeni). Letadélko se od divky dozvida
dietni pokyny, které vedou ke stabilizaci jejiho zdravotniho stavu. Material je
interaktivni a zapojuje dité do ptibéhu prostiednictvim pracovnich list, které samo
vypliuje.

Smyslem dila je uvedeni pacienta s PKU do terapie v raném v¢ku, protoze
toto obdobi je stéZejni pro posileni motivace k pfijeti terapie jako bézné soucdsti
zivota. Jedinec proziva rizné zivotni udalosti, jako je zahdjeni dochéazky do
matetské Skoly a pozdéji nastup do Skoly. Dané obdobi jej vedou k vétsi autonomii.
Postupné se oprostuje od plné zavislosti na rodi¢ich a dostava se do kolektivu
vrstevnikid. Vnéj$i podpora v terapii PKU by méla vést ke ztotoznéni se
s onemocnénim, pochopeni vlastni osobnosti jako jedinecné bytosti. Dité by
nem¢élo citit pocity viny nebo trpét pocitem ménécennosti. Mélo by byt neustale
podporovano v terapii a piijmout ji jako svij zZivotni styl, nikoliv ji ztotoZnovat

S trestem.
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7 Souhrn

Namétem této bakalarské prace je problematika metabolického onemocnéni
fenylketonurie (PKU). Prace je podlozena teoretickymi poznatky, které se vztahuji
k PKU. Dotyka se rovnéz znalosti o dédicnych metabolickych poruchach a opira se
o poznatky v oblasti edukace a psychologie vyvoje ditéte.

Soucasti bakalaiské prace je ilustrovany edukacni materidl pro déti
s fenylketonurii ve véku 4—7 let. Publikace je vytvofena tak, aby poslouZzila rodindm
déti s fenylketonurii. Cilovou skupinu edukace jsem zvolila na zaklad¢ rozvoje
prosocidlniho chovani, diky némuz si dité utvafi navyky nesouci po cely zivot.
Publikace by méla podpofit ptfirozeny vybér vhodnych potravin, nezbytnych pro
somaticky a psychosocidlni vyvoj ditéte s PKU.
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