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POVZETEK

Fenilketonurija (PKU) je prirojena presnovna motnja. Telo zaradi encimske motnje ne
presnavlja ustrezno esencialne aminokisline fenilalanina, ki jo zauZijemo z vsako proteinsko
hrano. Zvisana raven fenilalanina (hiperfenilalaninemija) v krvi lahko v prvih letih zivljenja
nepopravljivo okvari otrokov centralni zivéni sistem. Z zgodnjim odkrivanjem bolezni takoj
po rojstvu (»screening« oz. presejalno testiranje) in z ustreznim dietnim vodenjem z
zZmanjsano koli¢ino fenilalanina v hrani lahko obdrzimo raven fenilalanina v nizkem obmocju
in prepre¢imo njegovo Skodljivo delovanje. Dieto spreminjamo glede na vrednosti
koncentracije fenilalanina v krvi, ki jih merimo ob pogostih kontrolah. Sodobna dognanja o
zdravljenju PKU poudarjajo pomembnost stroge, vendar kalori¢no, beljakovinsko in
vitaminsko uravnoteZene diete. Le strokovno vodeno zdravljenje omogoci otroku normalen in
pravilen razvoj.

Poseben problem predstavlja vodenje nosecnosti pri bolnicah s fenilketonurijo, saj je to ena
redkih presnovnih motenj, kjer poviSana raven aminokisline v krvi deluje zelo Skodljivo na
otroka v maternici (tako imenovana maternalna fenilketonurija). Pri novorojenih otrocih
mamic, ki so imele v nose¢nosti povisane vrednosti fenilalanina so najpogosteje opazali
premajhno glavico, sréne napake, zastoj rasti otroka v maternici in kasneje duSevno
manjrazvitost. Nose¢nost mora biti naértovana, stroga nizkoproteinska dieta s ciljnimi
vrednostmi fenilalanina v krvi med 0,12 in 0,26 mmol/l (120 do 260 pmol/l) se uvede ze v
mesecih nacrtovanja nose¢nosti in se ob potrditvi nose¢nosti nadaljuje do poroda. Vsak teden
visokih vrednosti fenilalanina v prvem trimesecju nosecnosti predstavlja slabso napoved za
razvoj otroka. Tedensko dolo¢amo vrednosti fenilalanina v krvi nose¢nice in glede na raven
prilagajamo vnos fenilalanina s hrano, kar zahteva organizirano in usklajeno delo zdravnika,
laboratorija in dietetika.

V napredovani nosecnosti hitro spreminjanje tolerance za vnos fenilalanina s hrano zahteva
vzporedno spreminjanje dietnega plana in prilagajanje proteinskega nadomescanja, kar v
sodelovanju opravljata zdravnik in dietetik. Vodenje presnovne urejenosti nosecnic s
fenilketonurijo poteka na Pediatri¢ni kliniki, pomembno pa je , da dekleta ves Cas
izobrazujemo in seznanjamo o nosecnosti ze v ¢asu odras¢anja ob ambulantnih kontrolah ali
na posebej pripravljenih srecanjih. Le optimalno vodena dieta pri maternalni fenilketonuriji
prepreci prirojene napake otroka v maternici.

ZGODOVINSKA DEJSTVA

Leta 1956 je londonski zdravnik dr. Dent prvi opisal druzino, kjer je mati s PKU rodila 3
intelektualno manjrazvite otroke, ki pa niso imeli PKU. Pravilno je sklepal, da so visoke
vrednosti fenilalanina v maternici okvarile razvijajoc¢e se mozgane ploda in prepoznal, da
visoke vrednosti fenilalanina nepovratno okvarijo otroka. Klini¢na slika novorojenca
prizadetega zaradi materine PKU, se je kazala najpogosteje kot premajhna glavica
novorojenca, sréne napake, zastoj rasti med nosecnostjo in kasneje dusevna manjrazvitost
otroka. Studije so potrdile sorazmerje med visino fenilalanina med nose&nostjo in
pogostnostjo prizadetosti otroka: pri visokih materinih vrednostih fenilalanina so bili otroci
pogosteje in huje prizadeti. Pri materinih_vrednostih fenilalanina v krvi nad 1,2 mmol/l v ¢asu
nosecnosti so se otroci rodili v 92% s premajhno glavico in hudim razvojnim zaostankom.



Materine vrednosti fenilalanina med 0,4 in 0,6 mmol/l so redko povzrocile prizadetost ploda,
vendar Se vedno v visjem odstotku kot pri zdravih nose¢nicah.

OSNOVNI PODATKI O FENILKETONURIJI IN DIETNI PREHRANI

Hrana, ki jo ¢lovek uziva, je sestavljena iz 3 glavnih skupin hranil: sladkorjev, mascob in
beljakovin, ki so sestavljene iz aminokislin. Tudi v ¢loveSskem organizmu se nahajajo ti
osnovni elementi v razlicnih spojinah in razmerjih. Telo jih vgrajuje v svoje organe ali
pridobiva iz njih energijo, pri tem pa potekajo v telesu §tevilni presnovni procesi. Ce je le
eden teh procesov okvarjen, se ravnotezje v telesu porusi in nastopi bolezen. Encimi so
biokemic¢ni posredniki, ki te procese v organizmu usmerjajo in nadzorujejo.

Fenilketonurija se pojavi zaradi okvare encima fenilalanin hidroksilaze, ki v telesu presnavlja
esencialno aminokislino fenilalanin v tirozin. Aminokislini sta pomembna gradbena elementa
beljakovin. Zaradi encimske motnje se fenilalanin kopici v telesu namesto da bi se spreminjal
v tirozin. Stopnja encimske okvare se razlikuje pri razli¢nih posameznikih. Razli¢ne napake
na dednem sporocilu za ta encim pogojujejo razlicne stopnje bolezenskih tezav: Pri hudih
okvarah encima govorimo o klasi¢ni fenilketonuriji z manj kot 1% encimske aktivnosti in je
zato potrebno omejiti vnosa fenilalanina pod 300 mg dnevno (manj kot 6 g naravnih
beljakovin dnevno).

Dieta z nizko vsebnostjo fenilalanina je nacrtovana za vsakega posameznika posebej glede na
vrednosti fenilalanina v krvi. Visje so vrednosti v krvi, manjSi mora biti dnevni vnos
fenilalanina in s tem naravnih proteinov, da v krvi fenilalanin ne naraste preko Zelene
vrednosti. Fenilalanin kot aminokislina predstavlja v razli¢nih naravnih beljakovinah 2,5 do
6% beljakovinskega deleZa. Ker je dovoljen dnevni vnos fenilalanina najpogosteje pod 400
mg dnevno, je potrebno poznati natan¢ne miligramske vrednosti fenilalanina v vsakem Zivilu
posebej. Visoko beljakovinska Zivila (meso, jajce, mleko) so iz prehrane izklju¢ena, pri
klasi¢ni fenilketonuriji pa tudi vsi izdelki iz Zitaric in stro¢nic. Ker je dnevni vnos naravnih
proteinov strogo omejen, je potrebno hrano tehtati in izraCunavati vsebnost fenilalanina, da ne
presezemo koli¢ine, ki bi dvignila raven fenilalanina v krvi preko zelene. Hrana je po vrsti in
koliCini torej strogo omejena. Ker pa mora vsak ¢lovek dobiti dnevno potrebno koli¢ino
beljakovin (npr. dojencek 3g/kg telesne teze, odrasli pa 1 g/kg telesne teze), dobivajo vsi
bolniki na dieti poseben pripravek aminokislin (ki so sestavni deli beljakovin) z odstranjenim
fenilalaninom, ki je pripravljen za razli¢na starostna obdobja (PKU preparati za dojencka,
predSolskega otroka, Solskega otroka in odrasle) in nadomesti manjkajoce beljakovine.
Pomembno je, da je preparat razdeljen v ve¢ odmerkov in razporejen v najmanj treh delih ob
glavnih obrokih preko celega dneva. Ce bi ga zauzili le v enem odmerku, bi preobremenili
presnovo in tudi telo ne bi zmoglo izkoristiti vseh zauzitih sestavin. Skupaj z odmerkom
preparata je priporoc¢eno pojesti tudi obrok hrane, ki vsebuje masc¢obe in sladkorje.

Priporocila za raven fenilalanina v krvi so pod 0,36 mmol/l (360 pmol/l) do 6. leta starosti 0z.
do najvec¢ 0,4 mmol/l (400 umol/l), po 12. letu starosti se lahko dieta nekoliko sprosti, saj ima
fenilalanin manj vpliva na Ze razvite mozgane. Vendar pa naj vrednosti v krvi ne bi presegle
0,6 mmol/l (600 pmol/l') tudi v odraslosti.

Dokazano je, da opustitev diete in posledi¢no visoke vrednosti fenilalanina v krvi preko 1,0
mmol/l (1000 pmol/l) v adolescenci in odraslosti lahko povzrocajo vedenjske tezave in
upocasnijo odzivanje, zmanj$ujejo sposobnost ucenja in koncentracije, izzovejo nenormalne
nevroloske znake in reverzibilno spremenijo belo mozganovino.



TEZAVE PREHRANJEVANJA IN POSEBNI PRESNOVNI POGOJI OB
SPREMLJAJOCIH BOLEZNSKIH STANJIH

Dodatna bolezenska stanja (npr. angina ali plju¢nica) pri otroku s PKU in podobno tudi pri
nosecnici s PKU pogosto povzroc¢ijo, da oseba s fenilketonurijo hrano odkanja ali pa je sploh
ne more zauziti. V takem stanju se v telesu zacne proces razgradnje lastnih beljakovin
(katabolizem), kar dvigne raven fenilalanina v krvi. V teh stanjih je zelo pomembno, da telo
dobi dovolj hrane v obliki sladkorjev in delno masc¢ob, kar zmanjsa katabolizem, obenem pa
je potrebno dodatno znizati dnevni vnos fenilalanina s hrano.

Tezave pri dieti predstavljajo tudi potovanja in dnevno prehranjevanje zunaj doma. Nizko
beljakovinsko hrano je potrebno nositi s seboj 0z. se zunaj doma prehranjevati le s sadjem in
zelenjavo v dovoljeni koli¢ini. Druzine se morajo pogosto pri obrokih prilagoditi bolniku s
PKU, saj le tako pomagajo, da lazje sprejme bolezen in ne ob¢uti drugacnosti. Podobni
problemi se pojavljajo pri prehrani v vrtcih, Solah in kasneje v sluzbi. Sodelovanje dietetika je
v teh primerih zelo pomembno.

NEVARNOST SPECIFICNIH PREHRANSKIH PRIMANJKLJAJEV

Sorazmerno enostranska prehrana nosi pri dieti nevarnost, da vnos vseh sestavin ne bo
uravnotezen. Najvecja nevarnost je pomanjkanje vitamina B12, ki se nahaja le v zZivilih
Zivalskega izvora. MeSanica aminokislin, ki jo otroci in odrasli s fenilketonurijo redno dnevno
prejemajo kot dodatek k nizko beljakovinski hrani (tako imenovane aminokislinske meSanice
z medicinsko indikacijo), vsebuje elemente, ki bi jih brez tega dodatka bolniku
primanjkovalo. Zato je zelo pomembno za vse bolnike, posebno pa $e za nosecnice s PKU, da
dnevno zauZijejo predpisano koli¢ino meSanice, saj ne pokrijejo le beljakovinskega
pomanjkanja, ampak tudi potrebe po mikroelementih in vitaminih. Dieta brez tega dodatke
lahko ogroza otroka ali odraslega s fenilketonurijo.

Tudi prenizke vrednosti fenilalanina v krvi so nezazelene, saj mora biti kot esencialna
aminokislina prisoten v zadostni koli¢ini, da telo lahko normalno tvori lastne beljakovine.
Dokazano je, da nezadostno uzivanje aminokislinskih preparatov in s tem premajhen
beljakovinski vnos povzro¢i nizjo kon¢no telesno visino otroka s fenilketonurijo, posebej
vazno pa je zadostno uzivanje aminokislin v nosecnosti.

PRIPRAVA NA NOSECNOST

Izkusnje kaZejo, da je dobro vodenje diete v nosecnosti veliko lazje, ¢e dekle diete ne prekine,
ampak se prehranjuje z nizko-beljakovinsko hrano ves ¢as od najstniSke dobe dalje. Dekleta,
ki so z dieto v celoti prenchala v ¢asu pubertete, se namre¢ pogosto zelo tezko ponovno
prilagodijo enoli¢ni in strogo koli¢insko omejeni hrani, ki jo zahteva dieta v nosecnosti.

Pomembno je, da je vrednost fenilalanina v krvi nizka Ze v mesecih pred zanositvijo. Ko
partnerja nacrtujeta nosec¢nost, bodoca mamica za¢ne natancno tehtati in izracunavati dnevni
vnos fenilalanina glede na priporocila zdravnika. Obicajno je pri klasi¢ni fenilketonuriji
nacrtovani vnos med 250 in 350 mg fenilalanina dnevno, ¢e Zelimo vzdrzevati fenilalanin v
krvi pod 0,3 mmol/l. Samo z natan¢nim seStevanjem miligramov fenilalanina je lahko bodoca
mamica prepricana, da tisti dan ni presegla priporocene koli¢ine fenilalanina. Za zdravnika je
ta podatek zelo pomemben. Ce namre¢ toéno pozna koli¢ino dnevnega vnosa fenilalanina,
potem lahko glede na izvide daje tudi to¢na navodila, za koliko miligramov naj nose¢nica



poveca ali zmanjsa dnevni vnos fenilalanina, da bo njegova raven v krvi ravno pravsnja in ne
bo presegla Zelene vrednosti 0,26 mmol/I.

Zdravnik v krvi bodoce nosecCnice preveri tudi preskrbljenost telesa z beljakovinami
(laboratorijska dolocitev aminokislin v krvi) ter preskrbljenost z minerali in vitamini
(predvsem vitamin B12, folat, Zelezo, cink). Ob strogi dieti so kontrole med pripravo na
noseénost sprva na dva tedna, kasneje pa tedensko ali pogosteje. Ce so izvidi vseh opravljenih
preiskav normalni in bodoca nose¢nica vzdrzuje vsaj 2 do 3 mesece fenilalanina stalno v
obmocju od 0,10 do 0,3 mmol/l (100 — 300 pumol/l), je pripravljena na zanositev. Ustrezna
dietna predpriprava na nosecnost je klju¢na, ¢e Zelimo zagotoviti vse pogoje za zdravega
novorojenca.

VODENJE DIETE V NOSECNOSTI

Bodoca nosecnica vzdrzuje ves ¢as nizke vrednosti fenilalanina z upoStevanjem omejitve
dnevnega vnosa fenilalanina, kakor je predvidel zdravnik. Obenem tudi ves Cas uziva
predpisano koli¢ino aminokislinskega preparata (PKU preparat za odrasle in/ali
aminokislinski preparat za nosecnice). V Casu pricakovanja potrditve nosecnosti kontrolira
fenilalanin v krvi vsaka 2 tedna. Ko je nose¢nost potrjena, kontroliramo fenilalanin tedensko
ali pogosteje. Vsaj prve mesece je zelo pomembno, da fenilalanin dolo¢amo direktno v krvi in
ne na filtrskih listicih, saj je metoda v krvi pri nizkih vrednostih fenilalanina bolj natanc¢na.

Prve tri mesece se obic¢ajno dovoljeni vnos fenilalanina ne spreminja bistveno, pojavljajo pa
se lahko manjsi ali vecji problemi, ki so navedeni v nadaljevanju.

1. Nosecnici je slabo in veliko bruha

a) posledice: ker vnos energije in beljakovin (aminokislinskega preparata) ni
zadosten, zacne telo razgrajevati lastne beljakovine — raven fenilalanina v krvi
naraste preko Zelene zgornje meje 0,26 mmol/l.

b) ukrepi: nosecnica naj zauzije ¢im ve¢ sladkega in moc¢natega, ¢e je mozno tudi
mascobe (predvsem pogosto po pozirkih sladki napitki in nizko beljakovinski
izdelki (kruh, testenine...) po grizljajih preko celega dneva. Ce je le mozno naj
poje vso koli¢ino dnevno naértovanega aminokislinske meSanice.

c) drobni nasveti za preganjanje nosec¢niske slabosti:

e pojejte kakSno malenkost Se preden zjutraj vstanete iz postelje (npr.
nizkobeljakovinski vafel, keks, prepecenec ali banano) — najbolje, da imate to
hrano pripravljeno Ze poleg postelje

e dopoldan ves ¢as jejte po grizljajih, da Zelodec ni nikoli prazen

e zacCnite z aminokislinskim preparatom Sele opoldan, porcije naj bodo Ze v
naprej pripravljene v ustreznih odmerkih (npr. v lonckih s pokrovcki). Priprava
in meSanje pripravka zaradi vonja lahko dodatno spodbujata slabost. Najbolje
je, da preparat pretresete v zaprtem loncku s teko€ino in takoj popijete.

e po zauZitju preparata polizite kisel bonbon ali pepermint, da pokrijete okus po
preparatu.

Ce v Zelodcu ne obdrzite hrane niti aminokislinskega preparata, je potreben takojsen pogovor
z zdravnikom, saj je morda potrebna infuzija v bolnisnici. Obstajajo kapsule in tablete, ki
vsebujejo aminokislinski preparat, vendar je potrebno za zadosten beljakovinski vnos pojesti
preko 100 tablet ali kapsul dnevno, ¢e jih ne kombiniramo Se s preparatom v prahu. Mozna je



kombinacija da npr. dopoldan, ko je slabost najvecja delno pokrijete aminokisline s
tabletami/kapsulami, popoldan pa s pripravkom v prahu.

2. Izmerjena vrednost fenilalanina se je povecala preko 0,26 mmol/l.

a) vzroki:
e premalo stroga dieta in preve¢ hrane ter s tem prevelik vnos
fenilalanina,

e kalori¢no premalo hrane (stradanje, bruhanje, slab apetit v bolezni) in
razgradnja lastnih beljakovin, kar povisa fenilalanin v krvi

b) ukrepi:

e takoj za dva do tri dni zniZajte vnos fenilalanina na 150 mg
fenilalanina dnevno oz na pol do tretjino dovoljenega vnosa

e pomembno je, da je energijski vnos zadosten, zato je potrebno
povecati v hrani Cisti sladkor, mas¢obe in nizko-beljakovinske
izdelke

e povisati je potrebno aminokislinski preparat za 10 do 15% in ga deliti
vsaj v 3 do 4 porcije preko dneva.

3. Ali pojem dovolj beljakovin, tirozina in kalorij?

Na zacetku nosecnosti je potrebno izracunati potreben vnos kalorij in beljakovin glede na
telesno tezo nosecnice, nacrtovano se nekoliko povisa vnos aminokilsinskega preparata,
tako da celoten vnos beljakovin doseze najmanj 1,2 g beljakovin na kilogram telesne teze.
Kalori¢no se vnos opredeli glede na povprecne potrebe v odraslosti (med 2200 in 2800
kcal dnevno). Nosecnica naj v prvih treh mesecih ne bi izgubljala telesne teze, pridobila
pa naj bi le kilogram ali dva na telesni tezi (bolj na racun vecje vsebnosti vode v telesu).
Tezo mora redno kontrolirati tedensko, posebno ¢e ima slab apetit, saj je izgubljanje teze
potrebno prepreciti z ve¢jim kalori¢nim vnosom in pogostimi majhnimi obroki.

Aminokislinski preparat je obogaten s tirozinom, ki postane v fenilketonuriji nujno
potrebna aminokislina v hrani. Z dvigom koli¢ine preparata navadno zadostimo potrebam,
vendar pa tirozin izmerimo v krvi ob za¢etku nosec¢nosti in po 3 mesecih. Ce je raven
prenizka, ga lahko dodajamo Se posebe;.

4. Kako je s prehrano po 3. mesecu nosecnosti?

Kalori¢ne potrebe se postopoma visajo, prav tako pa tudi zacne postopoma narascati
telesna teza. V celotni nosec¢nosti naj bi zdrava bodo¢a mamica pridobila 8 do najvec 16
kilogramov. Nekoliko naraste tudi potreba po beljakovinah, tako da dvignemo tudi
koli¢ino aminokislinskega preparata (predvidoma naj bodo celokupne beljakovine
najmanj 1,4 g/kg telesne teze, priporoc¢eno je zaradi presnovnih znacilnosti dodati Se 20%
aminokislinskega preparata ve¢). Navadno se s trajanjem nosecnosti veca tudi toleranca za
fenilalanin. Rast otroka v maternici povzro¢i, da se ve¢ fenilalanina vgrajuje v njegovo
telo. Iz povpreénih 250 mg dovoljenega vnosa fenilalanina dnevno se lahko povisa vnos
postopoma preko mesecev tudi na 800mg ali ve€. Merilo spreminjanja dovoljenega
dnevnega vnosa fenilalanina so meritve v krvi — ¢e pade fenilalanina pod 0,06 mmol/I (60
pmol/l') se vnos povisa za 30 do 50 mg fenilalanina dnevno. Spremembo koli¢ine
aminokislinskega preparata in poviSanje vnosa fenilalanina vedno svetuje zdravnik.



Pomembna je vloga dietetika predvsem pri izracunavanju kalori¢nega vnosa. Priporo¢eno
je, da nose¢nica dobi dovolj mascob, saj so te pomemben vir energije, ki jo je z nizko-
beljakovinsko dieto sicer tezko dobiti dovolj. Mascobe naj bi predstavljale 30% vseh
kalorij (70 do 100g dnevno). Pomembno je, da je dovolj kvalitetnih rastlinskih mas¢ob
(olivno olje, sojino olje), saj vsebujejo pomembne esencialne mascobne kisline. Jedilnike
pripravi dietetiCarka glede na telesno tezo nosecnice.

Kontrole fenilalanina so najmanj enkrat tedensko, v primeru da mora nose¢nica pocivati in
ne more pogosteje do laboratorija, pa izjemoma kombiniramo kontrole tudi z
dolo¢evanjem fenilalanina na filterskih listi¢ih. V posebnih okolis¢inah je moZen tudi
dogovor z laboratorijem iz najblizjega Zdravstvenega doma, kjer nosecnica stanuje, da kri
vzamejo v tem laboratoriju in jo nato posljejo na Pediatri¢no kliniko.

Primer jedilnika z 150 mg fenilalanina dnevno:
I. za 50 mg kruha, sadja, pijace

I1. za 50 mg toplih jedi

I11. 50 mg za ostalo

Okvirno dobi nose¢nica dnevno 100 g aminokislinske meSanice (preparat za odrasle v 100 g
vsebuje 68g beljakovin in 320 kcal)

HRANA KOLICINA |FENIL. PROTEINI(g) | KALORIE
(mg)
| PKU kruh 120g 30 0,7 324
margarina 409 0 0 cca 300
marmelada, med 409 4-5 0,2 cca 100
Nizko-beljakovinski |80g 5 0,4 400
bar ali cornflakes
Kivi 409 10 0,4 20
Limonada z 159 0,7 litra 250
sladkorja
Voda, ¢aj po zelji
I nizko-beljakovinske |90g 10 324
testenine
Olivno olje 10g 89
Paradiznikova omaka | 120g 30 43
kumara 709 10 8
olje 59 45
kis
11 Zelenjavni aspik 10g 25 5
»After eight«- 5 409 25 176
kosckov
SKUPAJ 150 mg cca 2300
(vkljuéno
aminokislinska
mesanica)




ZAKLJUCEK

Upam, da bo ta sestavek v pomo¢ vsem dekletom s fenilketonurijo, ki si bodo v prihodnosti
ustvarjale druzino. Morda ga bo potrebno s ¢asoma dopolniti z ve¢ jedilniki ali prakti¢nimi
nasveti, toda osnovni nasveti bodo ostali enaki. Bistvo dobrega vodenja nosecnosti s
fenilketonurijo pa lahko strnemo v enem samem stavku: stroga dieta pred in med
nosecnostjo in veliko kontrol fenilalanina! Zdravnik in dieteticarka pa skrbita, da je cilj
donositi zdravega otroka varno in pravilno dosezen.
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