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SOUHRN

Bakald&ska prace se zabyva informovanosti Zen s fenylkeiioom prekoncegni priprav

a €hotenstvi v souvislosti s timto onemeéoim. Bakaléska prace je teoreticko-vyzkumna
a ma d¥ ¢asti, teoretickou a vyzkumnou.

Teoretickacast se zabyva obecnou problematikou fenylketonunigtorii screeningovych
vySeteni a I€by, zakladech genetiky a vedenichg v obdobi prekoncepi piipravy

a €hotenstvi u zZen s fenylketonurii.

Ve vyzkumnécasti bylo provedeno vyzkumné femii. Nastrojem pro €b dat byl pouzit
dotaznik, ktery byl zagien na rotazeni Zen do jednotlivych skupin a zkoumani

informovanosti o dané problematice.

KLi COVA SLOVA

Fenylketonurie, prekoncépi péiprava, prenatalni gé, syndrom maternélni fenylketonurie

TITTLE

Preparing for pregnancy and pregnancy of woman phimylketonuria

SUMMARY

My bachelor thesis concentrates on the women’sopiEption preparation and women’s
information about phenylketonuria. The thesis isd#d into two main parts — the theoretical
and the scientific.

The theoretical part explains the general issuphanylketonuria, the history of so called
screening examination, the basics of genetics dmel treatment of women with
phenylketonuria at the preconception time.

In the scientific part | made a research on themitopic. The information was collected by
public survey focused on the classification of wamato groups and examining the
awareness of my topic of each particular group.

KEYWORDS
Phenylketonuria, preconception preparation, prénatare, maternal phenylketonuria

syndrome
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Uvod

Fenylketonurie je vrozené metabolické oneminénkteré je WCeské republice vyhledavano
novorozeneckym screeningem jiz od roku 1975. Pld&eini pacienti jsou jiz dogph a mnoho
pacienti je ve ¥ku vhodném pro zaloZeni rodiny. Toto onem#adrvSak vyZaduje dasnou
prekoncepni piipravu speivajici v navratu k fisné diet, kterA ma vyznam nejen u miuz
s fenylketonurii, ale zejména u Zen s timto oner&oion.

Bakaldska prace se énuje celému tématu fenylketonurie a slouzi Kk ucaiem
zprostedkovani informaci o fenylketonurii.

Teoreticka ¢ast se zabyva definici fenylketonurie, jejicdg diagnostice, genetickymi
z&konitostmi, vyznamu prekongcap piipravy, péi o Zenu vé&hotenstvi, Bhem porodu
a po porodu.

Vyzkumnacast se zabyva rozborem vyzkumnéehaesdt formou dotazniku. Respondentky
byly roz‘azeny do jednotlivych skupin a v zéw dotazniku byly zkoumany jejich znalosti
v problematice prekoncepi pripravy a ¢hotenstvi.

Zawr prace je wnovan kompletnimu zhodnoceni vyslédkinformovanosti Zen

s fenylketonurii a navrh na zlepSeni informovanbsti o této problematice.



Cil prace

Cilem bakaléské prace je vytdeni uceleného néhledu na fenylketonurii, jejéblé
a diagnostiku, specifika prekoncep piipravy, prenatalni @&, vedeni porodu a & o Zenu
i dit¢ po porodu.

Cilem vyzkumného Sini bylo zjiséni informovanosti Zen o této problematice.



TEORETICKA CAST

1 Fenylketonurie

Fenylketonurie (PKU) je atlicné metabolické onemoémi, u kterého dochazi ke snizeni
produkce enzymu fenylalanin hydroxylazy (PAH), Kteprengnuje aminokyselinu
fenylalanin (PHE) na tyrozin. B3ledkem této poruchy dochazi k hyperfenylalaningjjiz
podstatou je hroma&di fenylalaninu v krvi nad 120 pumol/l (tj. 2mg/@d)tento stav rive mit
negativni vliv na organismus, zvldShervovou soustavu. kba dietou se zahajujefip
fenylalaninémii >360umol/l (4mg/dl).

Mezi nasledky neleené PKU pai poSkozeni vyvoje mozku, mentalni retardace, goruc
pigmentace, ekzémy, mikrocefalie, hyperaktivitast zvyseny svalovy tonus, sekundarni
vznik epilepsie. Dochazi také k poskozeni ploduatek s neléenou PKU.

V dokg, kdy nebyla PKU l&ena, se toto onemo&mi projevovalo az po dkolika nmesicich
od narozeni. U neténého ditte se projevovala opoZdim ve vyvoji a neurologickymi
odchylkami. Stav &i s pozdni diagndzou se po z&eb l&by vyrazré zlepSoval. Z&aly se
rozvijet motorické funkce (rozvoj dhe a motoriky) a kognitivni funkce (rozvdgi

a pandti, pozornosti a prostorové orientace), avSakityirstupei nejen intelektualniho
handicapu nelzerpkratit a nasledky nelasné diagnozy jsou trvalé.

Pfi metabolismu PHE dochazi u n&édych fenylketonurik k uvoliovani fenylketof
(fenyllaktatu, fenylpyruvatu a hydroxyfenylacetattimz jejich ma@& a pot ma typicky zapach
piipominajici mysSinu. (3, 4, 8, 9, 10)

Epidemiologie

Cetnost PKU se v jednotlivych regionechssvlidi. Zavisi to pedevdim naetnosti genovych
mutaci pro PKU v populaci, ale také na funkci zdtaického systému, zvl&ha fungovani
a spolehlivosti novorozeneckého screeningu, naniefstzvycich — nap siatky v rodiré
apod. Rizné literatury uvaditzné hodnotyetnosti, piimérna cetnost je 1:12000. Nejvyssi
cetnost fenylketonurie v evropskych zemich se uvaldsku, kde se pohybuje okolo 1:4200,
nejnizsi je ve Finsku (1:1 000 000)Cesku 1:7969 (k 31.12.2009). (5)
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Fenylalanin
Bilkoviny jsou makromolekuly, které obsahuji viceznl00 aminokyselin (AMK) spojenych

peptidickou vazbou a jednou z aminokyselin je yfalanin.

Fenylalanin je esencialni AMKutezita pro fist, regeneraci tkani ac@stni se na mnoha
biochemickych reakcich v organismu.

U zdravé populace se PHE fyziologickymh na tyrosin, ktery se z 10% plmetabolizuje

a pouziva se na vystavbu novych tkani, ze zbyl\d® Se podili na mnoha biochemickych
procesech: tvorba neurostransmifekatecholamif, syntéza hormanstitné zlazy a tvorba
melaninu (pigment e, vlas a barvy @i). Vzhledem k tomu, Ze je metabolismus PHE
zpomalen, dochazi k uvavani melaninu omezénproto typicky neléeny fenylketonurik
ma velmi s¥tly vzhled - s¥tlé vlasy, modré @ a bleda pokozka se sklonem k ekzém
Fenylalanin v bilkovinné molekule t¥iopriblizné 5% vSech AMK, ale tento painse mize

v riznych druzich potravy lisit.

U PKU je zavaznost poruchy dana deficitem enzymidPj@&ho mutaci a jejich vzjemnou
kombinaci (tab¢. 1). (4, 10)

Tab.¢. 1: Klinické klasifikace defektu PAH Zdroj: (11
plazmaticka koncentrace PHE p fed aktivita
terapii PAH
mirna HPA* 120-600 pmol/l < 10mg/dI 3-10%
mirna PKU 600-1200 pmol/I 10-20 mg/dl 1-3%
klasick&
PKU > 1200 pmol/l > 20mg/dl <1%

* HPA — hyperfenylalaninémie (koncentrace PHE vi kr2mg/dl)
** hodnoty platné ddijna 2009 (dnes screening jiz 48 hod po poroducéza nasledek nizsi

vstupni hodnoty)
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2 Zaklady genetiky

Gen je zakladni jednotka genetiky a je to nejmés&k nukleové kyseliny. Soubor vSech
geri v organismu Vv konkrétnich formach (alelach) namygagenotyp. Projevu genotypu
navenek nazyvame fenotyp a gen projevujici semetypu nazyvame znak.

Fenylketonurie je typicky zastupce tzv. pleiotrogidy 1 gen mize mit vice fenotypovych
projevi (vytvéri se vice znak, proto fenotypovy obraz monogenpodmirgnych chorob
vystupuje jako klinicky syndrom — soubotiznaki typickych pro konkrétni poruchu, coz je
u fenylketonurie mentalni retardace, zpomaleisy, poruchy pigmentace a;.

V jadie kazdé biiky je soubor vSech génktery se nazyva genom. Tyto geny se udgavaji
do chromozom. Jadra lidskych pohlavnich btk obsahuji n p&et chromozom, tj. 23
chromozoni. Jadra lidskych somatickych bikn obsahuji 2n chromozaim tj. 23 paiti
chromozond, z nichz 22 par jsou autosomalni chromozomy a 1 par je gonozomalni
chromozom (ufujici pohlavi). V jednom paru chromozénjsou 2 chromozomy, jeden je
vybavou od matky, druhy je vybavou od otce a vzaj@rmterakce udava genotyp jedince.
Pokud jsou ob alely na obou parovych chromozomech pro dany fmakené shodné, jedna

se 0 homozygota, pokud se alely fumkliSi, jedinec se stava heterozygotem. (7)

Dominance a recesivita

Alela A je Uplrt dominantni nad alelou a. Dominantni homozygot nedotyp AA,
heterozygot Aa (fenotyp@vse projevi dominantni alela A), v ié@pmnosti dominantni alely

A vznikéa recesivni homozygot aa. (7)

Autozomalni a gonozomalni ddiénost

Lidsky organismus obsahuje 23 pachromozond. 23. par je tzv. gonozomalni par
chromozond urcujici pohlavi jedince, a proto genetické poruchyterato paru chromozomu
se oznauji jako pohlavi vazané a frekvence jejich vyskytu f&né u Zen a u miz Zbylych

22 pafi chromozoni jsou spoléné pro ok pohlavi, oznéuji se jako autozomy a frekvence

vyskytu autozomakhdedicnych genetickych poruch nesouvisi s pohlavim jesli(c)

Dédi¢énost fenylketonurie

Fenylketonurie je autozomd&nrecesivni onemoani, tzn., Ze neni na pohlavi vazana
a pro projeveni onemoéni je nutné, aby byla ffiomnost obou recesivnich alel.
Pravd@podobnost pro zdiéni fenylketonurie u déte heterozygotnich rotli prenaseéu je
25%. (7, 8, 12)
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3 Historie 1€ ¢by fenylketonurie

Fenylketonurie (PKU) byla objevena jako prvni melaixa porucha a jako prvni genetické
onemockni, které pi véasné léb¢ minimalizuje nasledky. PKU objevil v roce 1934 Ksin
Folling, ktery zji¥oval gi¢inu mentalni retardace u dvostid Po gidani chloridu Zelezitého
do mai déti vznikla modrozelena sraZzenina (misto obvyidévenohgdé). Za&al tedy jejich
mo¢ zkoumat a nalezenou latku oziajako kyselinu fenylpyrohroznovou, ktera ma
za nasledek charakteristicky zapachc¢ma potu fenylketonurik. Nasled& onemocgni
nazval imbecilitas phenylpyruvica.

Lionel Penrose v roce 1935 vytilosamotny nazev fenylketonurie a identifikovaljgiko
autozomala recesivni onemoeni. Zainal s jednoduchou ¢éou fenylketonurili, ktera byla
zalozena na sacharidech, ovoci a vitaminech.

V 50. letech prokhla prvni Uspsna I€ba pod dohledem Dr. Horsta Bickela, ktery s kolegou
Louisem Woolfem fipravili 1. aminokyselinovy fipravek s nizkym obsahem fenylalaninu
(Lofenalac) a dopodiili nizkobilkovinnou dietu. Nasledn se stal tento vzorec dey
standardem pro é&du PKU.

Vyvoj prvniho rutinniho screeningového testu pra Pi/lo zaloZeno v roce 1960 v Buffalu.
Robert Guthrie se zaifil na méfeni koncentraci PHE z kapilarni krve novoroZerfstaila
jedna kapka nasata na fikrd papirek (z toho nazev ,sucha kapka®). Test bgnpduchy,
levny a spolehlivy. K celostovému rozmachu tzv. Guthrieho testu dochazelo upost
béhem 60. a 70. let.

V roce 1983 Dr. Savio Woo z Texasu izoloval lidgjgn pro enzym fenylalanin hydroxyldzu
(PAH), ¢imz byl zaloZzen vyzkum genové terapie PKU. Gen pBidU se nachazi
na 12. chromozomu.

Vyzkumy ukazaly, Ze nejvice citlivy na PHE v kré yyvijejici se mozek. ®Rodni studie
proto tvrdily, Ze st& dodrZzovat dietni omezeni jen po dobu vyvoje mo#tarou stanovili
do 5 let ¥ku. Tyto dti vSak projevovaly prudké zhorSeni stavu po weor I&by. Nasleda

se doportena doba kby postups prodluZzovala a bylo dokazano, ze i dédgpkteri ukortili
lécbu, trpi obtizemi, jako jeipcitlivélost, impulzivita, deprese, bolesti hlavy, Unavadp
a v roce 1993 vzniklo dopotani dodrzovani diety po cely Zivot.

BioMarin v roce 2007 uvadi na trh v USA tzv. Kuvéapropterin dihydrochlorid), coz je
latka, ktera aktivaci PAH snizuje hladinu PHE viknn¢kterych pacieni s PKU.

V roce 2009 BioMarin zahajuje klinickou studii goovni terapii, ktera nahrazuje enzym PAH

pomoci injekci. (1, 6)
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3.1 Historie Ié éby PKUv CR
Patéatky vyhledavani nemocnych s poruchou metabolisreaylélaninu jsou spojeny

se jménem doc. MUDr. Bohunky Blehové, kter4d zat@ vyzkum vroce 1958. Pétrala
v Ustavech pro duSew¥rchoré a vyséila moc celkem od 2444 osob s op@hdin duSevniho
vyvoje a objevila ve svém vyzkumu 10 fenylketontrik

V roce 1960 doc. MUDr. Blehova vyvinula prvni peko zavedeni cileného screeningu
na PKU, jako doporteni Iékdum, aby vySdbvali ma: novorozengm v 6. tydnu po porodu
chloridem Zelezitym.

Vroce 1964 zaptal prof. Hyanek vyhledavani nepoznanych fenylketixiuv Ustavech
pro duSevi choré a celkem se mu pdilia diagnostikovat 260 nemocnych. Prof. Hyanek
také doportil vySetteni mai u kazdé &hotné @i prvni navstvé v prenatalni poradnjako
prevence syndromu maternalni PKU u nediagnostikgslanemocnych.

Vroce 1975 bylo fivodni dopordeni vySeteni ma@i na ple upraveno na odip krve

z pattéky novorozence 5.-7. den po porodu a tim byl zalogevinny screening na PKU
v CR. (1,6)
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4 Lécba fenylketonurie

Fenylketonurie (PKU) je Zisobena genetickou vadou, proto jeji ¥@éi neni mozné. Je ale
mozné PKU usgsne I&Cit a @i uspokojivé compliance k digt Ize zit plnohodnotny Zivot
omezeny pouze dietou a Zenam s PKU davéjinaal zdravé dit. (12)

Doporweni bezpéné horni hranice hladiny fenylalaninu v krvi neméea s PKU se lisi
v jednotlivych statech. Spaled pro vSechny staty je vSak korelace dopeme bezpaé
horni hranice pro fenylalaninu (PHE) &em, kdy se stoupajicimékem je tato hranice
vySSi. S tim také souvisi dopdeani vysSi tolerance PHE. Dopdena bezp&a horni hranice

fenylalaninu platna pr&eskou republiku ¢R) a Slovenskou republiku (SR) je nazewaa

v tab.c. 2. Pro srovnani je zde uvedena tal8 (Francie - Rdz) a tabg. 4 (USA). (1)

Tab.¢. 2: Horni hranice hladin PHE v krvi v zavislost ieku pacienta platna préR a SR.

Zdroj: (1)
horni hranice hladiny fenylalaninu | horni hranice hladiny fenylalaninu
veék (mg/dl) (umol/l)
do 5 let 6 360
do 10 let 8 480
do 15 let 10 600
po 15. roce 15 900

Tab.¢. 3. Horni hranice hladin PHE v krvi v zavisloeti wku pacienta platna pro Francii (F&).

Zdroj: (1)
horni hranice hladiny fenylalaninu | horni hranice hladiny fenylalaninu
veék (mg/dl) (umol/l)
do 10 let 6,6 400
po 10. roce 25 1500

Tab.¢. 4: Horni hranice hladin PHE v krvi v zavislost reku pacienta platna pro USA.

Zdroj: (1)
horni hranice hladiny fenylalaninu | horni hranice hladiny fenylalaninu
veék (mg/dl) (umol/l)
do 12 let 6,6 400
po 12. roce 15 900

Zakladem I&by jecasny zachyt onemoeni

Z&chyt onemoa¥ni se provadi pomoci povinného novorozeneckéhoesiorgu u vSech

novorozené po 48 hodinach po porodu. (12)
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Novorozenecky screening

Screening je vyhledavani onemenn které zatim neprojevuje Zadnéizmaky aradi se
do sekundarni prevence. Podminkou pro zahrnuti ocemi do celoploSného povinného
screeningu je, abycasné zachyceni onemaem a nasledné zahajentld melo vyrazny vliv
na prognodzu onemoéni. Pozitivem screeningového vy&ati je jeho cena, kterdqustavuje
vyrazre niz8i naklady, nez naslednatpéo pacienta jiz s rozvinutym onemenim. Riziko
faleSr¢ pozitivniho nebo fale¥negativniho vysledku vySeni by n¢lo byt minimalizovano.
Nov¢é (od 1.10.2009) je mozny o&hbjiz 48 hodin po porodu a do 10. dne Zivotateitje
nutné zdit s terapii PKU.(3, 4, 9, 12)

Novorozenecky screening zaijisi v Ceské republice 4 centra od roku 2009:

- Ustav @di¢nych metabolickych poruch, Vieobecna fakultni nerieecPraha 2
- Klinika déti a dorostu, Fakultni nemocnice Kralovské Vinolgrdaha 10
- Ustav klinické biochemie, Fakultni nemocnice Brno

- Ustav klinické biochemie, Fakultni nemocnice Ostrav

P&e o novorozence s diagnostikovanou PKU

Matka je s dittem hospitalizovana v metabolickém centru, kde jpoovedena nasledna
vySeteni ditte pro uteni typu mutace. Matka je edukovana abphu onemocéni a jeho
lécbé, je sezndmena s aminokyselinovymi (AMK)igsavky, dietnim omezeni die

a dodrzovanim diety v praxi. Je dopteno omezeni laktace, které se dop podavanim
AMK ptipravki bez PHE, jako nahrada mgkeho mlékagimz se docili snizeni hladiny
PHE v krvi. (3, 4)

4.1 Nizkobilkovinna dieta

Vzhledem ktomu, Ze aminokyselina fenylalanin sehdai v kazdé bilkoviy je nutné
omezit celkovy pijem bilkovin. Cilem nizkobilkovinné diety je vytkeni rovnovahy mezi
piijmem a schopnosti zpracovani fenylalanirtimz nedochazi k hyperfenylalaninémii
a naslednému poskozeni organismu. RozloZeni sfeamastigno v potravinové pyramig
viz. prilohac. 2. (12, 14)
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Potraviny s riznym obsahem bilkovin rozd&lujeme na:

- Uplné vyloucené ze stravy
- s omezenymifljmem ve stray

- bez omezenéhaipmu ve stra¥, viz. gilohac. 3. (12)

Potraviny Uplné vyloué¢ené ze stravy:
- mouka a obilné vyrobky (knedliky, §gigo, zakusky, &stoviny, susenky, slanéupky)

- maso a masné vyrobky (vSechny druhy masa, rybyingesdjové maso)

- mléko a mléné vyrobky (jogurty, syry tavené i tuhé, smetaheha&ka, tvaroh)
- vejce (Zloutek i bilek, suSena vejce)

- lusniny (hrach¢ocka, fazole, soja)

- orechy (vSechny druhy)

- mak

- cukrovinky ¢okolada, Zelatinové bonbony)

- suSené ovoce (napbanany, meritky, papaya)

- vyrobky s obsahem aspartamu (limonady a zvkidoez cukru) (8, 12)

Potraviny s omezenym pijmem ve straw:
- ovoce (pedevSim banany)

- zelenina (pedevSim brambory, brokolice, &ak)
- ryZze aryzove nudle

- ostatni (h&ice, k&up, majonéza) (8, 12)

Potraviny bez omezeného fgijmu ve stravé:

- med, dzemy, marmelady, cukr,

zavdeniny a kompoty

tuky rostlinné i zivgisné (sadlo, margarin, Hera, oleje)

cukrovinky (ovocné zelé, fondan, lipo)

specialni nizkobilkovinné vyrobky

0 nizkobilkovinné pé&vo, téstoviny a mouka na bazi Sknob

0 specialni nizkobilkovinné pochutiny a suSenky

o dalsi nizkobilkovinné potraviny (nizkobilkovinné ékb, nizkobilkovinna
vajeina nahraZzka, nizkobilkovinna strouhanka, nizkobitkoé zeleninové

pomazanky) (8, 12)
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Ke zvySeni hladiny fenylalaninu dochazi

- prijmem potravin s vysokym obsahem bilkovin

- pii katabolismu organismu ngseji zpasobenym celkovym onemogmim
(nag. zvySeni &glesné teploty, infedni choroby)

- nepravidelnym stravovanim a hladoim (12)

Prodejci nizkobilkovinnych vyrobki

Casto je mozné zakoupit zakladni vyrobky i v mengfefstech v obchodech se zdravou
vyzivou, je tam vSakéasto velmi omezeny v¥b Vyhodou pro fenylketonuriky je,
Ze nizkobilkovinna mouka i chléb jsou zarveezlepkové, proto je mozné tyto potraviny
koupit v obyejnych obchodech se zdravou vyZivou. Obrécdato zasada neplati
a bezlepkova potravina nemusi byt &msré nizkobilkovinna. Nizkobilkovinna potravina ma
na obalu obvykle ozrani PKU, event. v popisu potraviny je ozana jako nizkobilkovinny
vyrobek. Roz&eny sortiment (nizkobilkovinna strouhanka, ¢ag nahrada, nizkobilkovinné
mléko apod.) nalezneme ¥kolika kamennych obchodech v republice a ve speownych
internetovych prodejnach.

Nowv¢ od jara letoSniho roku je zavedena moznost objadngterych nizkobilkovinnych

vyrobka v 1ékarnach. Doba dodarichto potravin je mozna jiz do druhého dne. (15)

4.2 Substituce protein

Pii prisné nizkobilkovinné diét je jidelntek zn&né nevyvazeny a organismus
fenylketonuriki by trpil velkym deficitem bilkovin a jinych nutrie@af proto je nutné tomuto
stavu pedejit a aminokyseliny dodavat ve specialnich akyselinovych I€ebnych
piipravcich. Tyto fipravky jsou obohaceny o vitaminy a mineralni latModerni AMK
piipravky neobsahuji Zadny fenylalanin, nebo jen jetimimalni mnoZstvi.

AMK pripravky jsou rozéleny podle ¥ku dle energetické a vyZivové peby jedince.
Pripravky jsou @izné pro dti v piedSkolnim ¢ku, Skolnim ¥ku, adolescenci a dospsti,
ale také proéhotné a kojici Zeny. &které I&ebné pipravky jsou uvedeny vifloze 4, 5, 6, 7,
8, 9. Tyto I€ebné pipravky jsou uweny pro zvlastni |ékaké &ely a podléhaji perskripci

lekare metabolického centra. (12, 14).
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5 Materstvi Zeny s PKU

Od zahéjeni celoplodného screening@€R ubshlo jiz 36 let. Tito pacienti ®i moZnost
se |&€it a zit plnohodnotny Zivot omezeny pouze dietoou&sti plnohodnotného Zivota je
samozejm¢ i porod zdravého dite, protoze tért kazda Zena, i Zena fenylketoritk@a, touzi
porodit dit a naplnit tak svoji matekou roli.

Na paatku l&by PKU v minulém stoleti bylo |€kské doporteni dodrzovat dietu prvnich
8 az 10 let Zivota (jako prevence mentalni retaafla@o dosazeni tohot@ku nepokladala
tehdejSi 1ék#ska wda za nutné v dosfosti dietu dodrzovat. Poté, co &tdtvi zaléené
pacientky uvolnily v dosglosti dietu a porodily &i, byl u ©€chto dti zjisten zvySeny vyskyt
mentalni retardace, coz bylo peétkm pro Iék&skou v¥du zabyvat seéhotenstvim u Zen
s fenylketonurii. (14, 16)

5.1 Syndrom maternalni PKU

Hyperfenylalaninémie véhotenstvi ma néfznivy inek na vyvoj plodu. Tentodinek je
umocreén tim, Ze se transplacentéravySuje koncentrace fenylalanindighazejici k plodu.
Pramérny transplacentarni gradietini 1,8 ve prosgch plodu. Hyperfenylalaninémie trtbe
zpasobovat spontanni potrat, éegivsiho plodu intrauterinnfistovou retardaci, mikrocefalii,
VVV plodu, zejména srdce a mozku, event. skeleayiciho Ustroji a plic. PoSkozeni plodu
neiastji vede po porodu k rozvoji mentélni retardace. YRysobli¢eji pripominaji dti
s fetalnim alkoholovym syndromem, projevujici selyma o¢nimi S€rbinami, epikanty,
tenkym hornim rtem. Toto intrauterinni posSkozeriétdj které vznika u matky s né&nou
PKU, se nazyva Syndrom maternalni PKU. (12, 16)

Syndrom maternalni PKU byl uznasdeckou spolénosti az po zvejreni diplomové prace
Lenkeho a Levyho v roce 1980, ktesledovali ¢hotné Zeny s neténou PKU. Porovnani
studie Lenkeho a Levyho z roku 1980 se studii Kachaku 2003 je uvedeno v tah.5. (4,
16)

Tab ¢. 5: Vysledky dhotenstvi Zen s klasickou PKU (bez diety PHE > u208l/l). Porovnani mezi
daty Lenkeho a Levyho (1980), kdy bykeho 0,5%dhotenstvi a Kocha (2003), kdy 268kadtenstvi

bylo I&eno prekoncefme, 46% v I. trimestru a 9% od Il. trimestru. Zared)
nelé €éené 1980 lééené 2003

mentalni retardace 92% 28%

Mikrocefalie 73% 23%

VVV srdce 12% 11%

porodni hmotnost

< 25009 40% 21%

spontanni potrat 24% 17%
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Na zéklad téchto dat bylo vytvéeno mnoho studii, zejména z Velké Britanie a USArkse
shodly na tom, Ze vysledkghotenstvi jsou nejlepsi, pokud je dosazeno hawpdladiny
PHE v maternalni krvi 120-360pumol/l (2-6mg/dl) maéilne do 8-10 tydid t¢hotenstvi a poté
jsou udrzovany &em thotenstvi. Vyzkum z Velké Britanie ukazal, Ze dietvedena jiz
prekoncepné zlepSuje obvod hlavy die @i narozeni, porodni vahu a zlepSuje
psychomotoricky vyvoj. V saiasné dob jsou vSak normy pro bezfeou hladinu PHE je&t
piisnejSi. Dnes je za bezpeou hladinu fenylalaninu v krvéhotné 120-240umol/l (2-4mg/l).
4, 12)

Bezp&na koncentrace fenylalaninu

Fenylalanin obsaZzeny v krvi matky se aktivnim tporgeem dostava transplacentarn
do fetalniho obhu téngr 2x koncentrovany a poSkozuje vyvoj plodu. Hypotataninémie je
také Skodliva, protoZze fenylalanin je esencialniirakyselina, ktera je nutna k syntéze
bilkovin a dalSich metabolickycljd.

V druhé polovig tehotenstvi se snizuje hladina fenylalaninu v krvitkgacoz je zfisobeno
zapaetim funkce jater plodu, ktery nema PKU &ima vytv&et vlastni enzym PAH. Tento
enzym zodpovida zaigminu PHE, proto je nutnyasty a pesny monitoring hladin
fenylalaninu, jehoZ koncentrace se ma pohybovdiatddo 240pmol/l (2-4mg/dIXR). (12)

5.2 Zenas PKU a um élé oplodn éni

Pokud Zena s PKU do 6&siail od vysazeni antikoncepce n#éuattni, mize byt dopor&ena
IVF z diavodu nargnosti g@isné diety. Gynekolog vydava dopoemi pro konzultaci
v reproduknim centru. Zena s PKU bydta informovat lék#e reprodukniho centra o svém
onemocgni. Fred odErem oocytll je nutné zavést @p prisnou dietu a koordinovat postup

s metabolickym centrem. (12)

5.3 Zenas PKU a neplanované t éhotenstvi

Pokud dojde k neplanovanénihotenstvi u Zeny s PKU, ktera nedodrzuje dietuojédutni
stav, ktery se musi rychi@sSit. Je nutné, aby Zena ihned informovala metekédlcentrum
o &hotenstvi a konzultovala s l&kean nasledny postup. K metabolické kontrole musit doj
co nejdive, nejdéle v3ak do 10 tydrt¢hotenstvi, poté iZe byt fetalni vyvoj uspokojivy.
Pri prani Zeny ghotenstvi zachovat, je nutné sniZzeni hladin feagiau a edukace o déet
Progndéza d&hotenstvi koreluje s hladinami fenylalaninu v krmatky. Ri prani Zeny
teéhotenstvi uko#it je vykon bezplatny po dopoteni lékde. Ukorteni €hotenstvi

ze zdravotni indikace je mozné az do 24. tydhetenstvi. (4, 12)
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6 Pée o Zenu sPKU b éhem prekoncep éni pfFipravy

a téhotenstvi
6.1 Obdobi p fed planovanim gravidity
Z&kladem léby je prevence, kterd sgpd v edukaci divek s fenylketonurii (PKU) jiz
od paatku dospivani. Je nutné jim poskytnout zakladfiérmace o pehledu potravin,
zdrojich fenylalaninu, zakladnich nizkobilkovinnypbtravinach a moznostech nakupchto
potravin.
Divky se &i vaZeni potravin a vyget mnoZzstvi fenylalaninu (PHE) v potravinachi. azdé
kontrole jim lékad opakuje vyznam aminokyselinovych (AMK)¢Ebnych pipravka a jejich
rozloZzeni Bhem dne minimak do 3 porci, fipadreé i 0 novych AMK gipravcich a jejich
prichutich. Divka by rla ovladat zaklady @licnosti fenylketonurie a je pdana o nutnosti
udrZzeni kontaktu s metabolickym centrem i v dbtsgti. Dale by ndla byt edukovéana
o antikoncepci, planovani radivstvi a patebé dodrzovani fisné diety jiz ped othotnénim.
Dulezité je, aby divky &dély, Ze v gipact neplanovanéhoghotenstvi, je nutné okaméit
informovat metabolické centrum a konzultovat nasfeplostup s lekam. (3, 12)
Z&kladni informace ziskavaji divky na pravidelnyantrolach v ambulanci metabolického
centra u svého ogeficiho lékde. Pro maminky s malymiétimi s PKU, dospivajici s PKU
apro zeny s PKU planujicihotenstvi je dopotiena podrob&sSi edukace. V &kterych
piipadech je dopotena i rkolikadenni hospitalizace, ktera je z&ena pedevSim
na praktické zvladani dietyfipravu nizkobilkovinnych jidel, proget obsahu fenylalaninu
v potravinach. Satasti jsou také igdnasky od odbornik k nasbirani nebo zopakovani
teoretickych znalosti.
DalSi moznosti ziskdvani informaci o diea o0 novinkach viée¢ jsou setkani
fenylketonuriki, ktera p#adaji pacientské organizace (Narodni sdruzeni PKiinyh
dedienych metabolickych poruch @R). Tato setkani jsouétsinou formou vikendové akce
s ubytovanim a s odbornymirquinaskami |ék& a nutrénich terapedt z celé republiky.
Prezentuji se zde firmy distribuujici nizkobilkowénpotraviny a aminokyselinovéipravky.
Velkou vyhodou &chto setkani je sdruzovani nemocnych s PKU a moZpiesiavani si
zkuSenosti mezi pacienty.
Narodni sdruzeni PKU vydava tak@&sopis Metabolik, ktery se zabyva problematikou
metabolickych poruch, zejména PKU. V tondtertletniku se piSe o novinkach wh& PKU
a jinych ddicnych metabolickych poruchach, novych nizkobilkoyitin potravinach a AMK
piipravcich, psychologickych aspektech diety, plangea setkanich fenylketonufik
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a ohlédnuti za prablymi setkanimi. V kazdéndisle jsou také recepty, jejichz autory jsou

vétSinouctendi a nutriéni terapeuti. (12)

6.2 Zahajeni prekoncep ¢éni pFipravy
Priprava na ghotenstvi by rmla byt vedena odborniky z metabolické ambulanceups

podrobné poteni Zena obvykle podstupuje i se svym partnereshed této navsvy je
vhodné naplanovat hovor s léken genetikem a vyt partnera na mozné ndéstvi mutaci
pro PKU. (4, 12)

Rada Zen s PKU planujicttotenstvi ma vokjsi dietu, kkteré jsou dokonce na normalni
straw. Zert svice uvoldnou dietou je mozné dopatiti nékolikadenni hospitalizaci
k zavedeni diety a k intenzivni edukaci. U Zen Isrdo compliance k diétpred planovanim
tehotenstvi je mozné i ambulantni¢pé s intenzivni edukaci, sanfepmosti je i edukace
partnera, protoZze préwn by n&l byt nejwtSi oporou v tomto nasmém obdobi. (4)

Zeny se znovu di pracovat s tabulkami pro obsah PHE v potravinaetit specialni jidla

z kuchaek pro fenylketonuriky, rozvrhnout si rovnémeé povolené mnozstvi fenylalaninu
a energetického ffmu behem dne, aby ne#ty vykyvy v hladinach fenylalalaninu.
Je dilezité i rozvrhnuti AMK pipravki béhem dne po kazdém jidle, aby byljem bilkovin
rovnovazny, a k dobré kompenzaciipdaké pravidelné stravovani bez hlaglov Souasti
lécby je v rekterych metabolickych centrech selfmonitoring, itep@iva v odEru kapilarni
krve nasatim na filtkmi papirek, ktery se nechd zaschnout a néslesn odeSle
do metabolického centra. Zaschly fittra papirek se nazyva sucha (krevni) kapka. V jinych
metabolickych centrech se selfmonitoring neprovaali fenylketonugiky dojizcji
do metabolického centra kazdé dva tydny naspdbe Zilni krve. (3)

Lékar, event. nutdni terapeut sestavi jidetek (piloha¢. 10), kterym se dosahne rychlého
poklesu hladin PHE k optimalni hodsoDieta, kterou se udrZzuje PHE na konstantni htadin
si Zena ¥tSinou jiz reguluje vice samostainpredevsSim vedenim si jidelniho dé&ki

a jednou tyda odesilanim kontrolnich suchych kapek na fitian papirku do metabolického
centra. (4, 12)

Prekoncepni priprava spoiva v obno¥ navyku na fisnou nizkobilkovinnou dietu, k ziskani
pottebnych dovednosti a ustaleni hladin PHE v Zadowvczmezi 2-4mg/l (120-240umol/l).
Uspdné zvladnutigchto cifi vytvéii vhodné podminky pro zdravy vyvoj plodu. (12)
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Selfmonitoring

Do prekoncepni piipravy fadi také pravidelny monitoring hladin PHE v krviera dostane
v metabolickém centru specialni pocky k odkEru - filtracni papirky a jednorazove
autolancety, dezinfekci, steriltfivereky a naplast.

Je nutné Zenu poil o technice spravného otfio krve. Je doporieno provaet odker krve
ve stejnou denni dobu, protoZze hladiny PHE &®setm dne miréy meéni, pricemz nejvyssi je
rano po nonim hlado¥ni, proto je vhodny odiv v rannich hodinach, 1-2 hodiny po jidle.
(12)

Monitoring v metabolickém centru

Sledovani ¢hotnych Zen v metabolickém centru je dogeno jednou za 6-8 tydn
k podrobrjSimu vySeteni a Zilnimu odéru krve. Probiha zde konzultace s ligm
a nutrénim terapeutem, kontroluje se stav vyzivy, dloutmohladina PHE v krvi,
konzultace jidelrtku apod. (12)

6.3 Prenatalni pé ée

Zeny s PKU by mily byt v Uzkém kontaktu s metabolickym centrem. &f@ni
v metabolickém centru by #fo probihat 1x za 1-2 &sice.

Gynekologické kontroly wuje oSetujici gynekolog, ktery by # v pripad komplikaci
spolupracovat s metabolickym centrem a byt seznameroblematikou PKU. Provadi
se pouze &né vySateni v 16. tydnughotenstvi - triple test, jako u zdravyemotnych.

U Zen s PKU je dopoteno provest roziéna screeningova ultrazvukova (UZ) vysei
plodu ve specializovanem UZ pracovisti. \apthu thotenstvi je vhodné opakowan

sledovat UZ biometrii plodu pro vyl@eni intrauterinnitistové retardace (IUGR). (2, 12)

6.3.1 Prenatélni diagnostika

Prenatélni diagnostika se provadi formou screeniygo vySeteni plodu. Toto vySétni
slouzi k zachyceni patologie levnhou neaau metodou s minimalnim invazivninigtupem

a maximalni senzitivitou a specifitou v nejégiich stadiichghotenstvi.

Dominantni postaveni v prenatalni diagnostice maajiultrazvukova diagnostika a dalSi
ultrazvukem asistované metody (amniocentéza, cipdgicentocentéza, kordocentéza, @db
vzorki fetalnich tkani). (2)
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Metody prenatalni diagnostiky sélidha:

- neinvazivni

- invazivni

Jednotlivé metody jsou spojenyignym stupim rizika pro matku a plod. Indikace byla
byt fizena individuala pii zvazeni rizik pro matku i plod. (2)

Neinvazivni metody prenatalni diagnostiky

U téhotné Zeny s PKU je indikovano superkonzilidarnfadtvukové vyséeni plodu (nejvyssi
stupdi ultrazvukové diagnostiky) se za&fenim na vrozené vyvojové vady (VVV) srdce
a centralni nervové soustavy (CNS)l€ité je také opakované sledovani biometrie plodu

pro vyloweni hrozici IUGR. (2)

Sreening IUGR

NejcitlivéjSi koncept pro sledovaniistu plodu je kategorizace vzhledem ke gastau stéi

(SGA kategorie — ,Small for Gestational Age infahtsSGA kategorie je vymezena
10. percentilem hmotnosti plodu pro dany ga&stagk a vytv&i marker pro intrauterinni
rastovou retardaci plodu. IUGR je samotny patofyzijatky proces plodu vedouci k jeho
rastoveé restrikci o 3-4 tydny ve vztahu ke géstmu stéi.

Screening IUGR je také zalozeny mpavidometrii (méteni vzdalenosti spona-fundus)
za fedpokladu spravného deni gestaniho stéi v kombinaci s UZ biometrii plodu,

flowmetrii uterinnich cév, uteroplacentarnihaitpku a posouzeni mnozstvi plodové vody.

@)

UZ biometrie plodye zaloZena na &eni 4 parametrplodu:
- biparietalni pimér hlavicky (BPD — biparietal diameter)
- obvod hlavéky (HC — head circumferentce)

- obvod l¥iska (AC — abdominal circumference)

- délka femuru (FL — femur lenght) (2)

Z téchto parametr Ize vypaitat odhad hmotnosti plodu — EFVEqtimated Fetal Weight

Pro diagnostiku IUGR se udava nejspole}jv opakované gteni EFW nebo pognu
HC/AC. Fi podezeni na IUGR je nutné vyseni opakovat, nejive vSak za 2 tydny.
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Uz flowmetriese provadi néastji v a. umbilicalis a a. uterina. Vysoky pulzatiliridex,
nulovy pfitok v diastole, nebo reverse flow jsou ukazatetlitikee placentarnihieciste.
Posouzeni mnozstvi plodové vody (AFI - AmnioticiBlindex) se provadi ve 4 kvadrantech

v mist€ nejhlubSiho depa plodové vody. (2)

Invazivni metody prenatalni diagnostiky

Odbsr vzorku choria (CVS €horion villi sampling

Odbér vzorku choria (choriocentéza) se daggji provadi v obdobi od ukaeneho 9. tydne
do 14. tydneghotenstvi.

Nevyhodou této metody je obtizna interpretace mmetjického nalezu a nutnost sledovani
dalSiho pitbéhu €hotenstvi. Vyhodou metody je rychlost - moznoskas gedkEzného
vysledku do 72 hodin po odlu a konény vysledek je dostupny za 7 dni.

Po 14. tydnu &hotenstvi Ize provést vigochu II. i Ill. trimestru pozdni odbr choria
(placentocentézu). Placentocentéza je metodou pvetby pi potiekd ziskat rychlou
karyotypizaci plodu do 20. tydnéhiotenstvi.

Mezi kontraindikace CVS pitobezita ¢hotné, abortus imminens, uterus myomatosus a plny
mocovy mechyk.

Komplikaci CVS je krvaceni, zaneseni infekce, odteddy plodové (VP), elevace
alfa-fetoproteinu (AFP), Rh izoimunizace u Rh negdatmatky, proto je indikovano podani

anti-RhO(D) imunoglobulinu 100 g po vykonti pegativnich protilatkach v krvi matky. (2)

Amniocentéza (AMC)

Amniocentézge punkce VP z &ozni dutiny. Jde o n&pstji uzivanou metodu k vylaieni
chromozomalnich abnormalit plodu ve Il. trimestRrovadi se od uk@eného 15. tydne
teéhotenstvi transabdominalninfigtupem. Prvni mililitr vzorku se nepouZziva pro efgni
kvili riziku smiSeni fetalnich bk s matéskymi. Nasledd se punktuje vzorek o objemu
15-20ml. Nevyhodou metody je kultivace Buntrvajici i déle 10 dni a nasledné &én
ukonieni €hotenstvi je spojeno se zavaiimi komplikacemi (krvaceni, infekce).

Rizikem vykonu je zaneseni infekce, amnialni leaké@gst&né odtékani VP), spontanni
odtok VP, vyvolani dozni ¢innosti, Rh izoimunizace, proto po AMC u Rh negaitimatky

je indikovano podani 250ug anti-RhO(D) imunoglobuliza pedpokladu negativnich
protilatek. Vyhodou metody je snadnost &dba nizsi riziko, nez u ostatnich invazivnich

metod prenatalni diagnostiky. (2)
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Kordocentéza (KDC)

Kordocentéza je punkcevz umbilicalis pup&niku, ktera se provadi po ukamni 18. tydne
téhotenstvi. Riziko vykonu je zahgjendloZzni cinnosti, bradykardie plodu, retroplacentarni
hematom, chorioamnionitis igdasny odtok VP (PROM). Teoreticky I1ze o0 KDC uvaZovat

v pripadt neluspgsSné AMC, pro ovteni suspektniho nalezu AMC, neho gasové tisni.(2)

Odker vzorki fetalnich tkani
Odbér fetalnich tkani se provadi po 17. tydn¢hdtenstvi. Pro prenatalni diagnostiku

vzhledem k PKU nema vyznam a tato metoda je zddansepouze pro uplnost informaci. (2)

Diagnostika PKU u plodu

V piipact, Ze partnerovi nebylo provedeno genetické wgfgtna nosistvi PKU, nebo P
genetickém vySéeni bylo potvrzeno no&tvi PKU a par serpsto rozhodne pr@hotenstvi,
je moznéa diagnostika PKU u plodu. N&$gji se provadi v raném stadighbtenstvi CVS,
po 15. tydnu dhotenstvi je mozné provedeni i AMC. Je nutné v&aki salit rizika téchto
invazivnich vySdaeni a pinos vysledi vySeteni. Pokud je par rozhodnut, Zeédithce
i presto, Ze bude mit PKU, vysledek vygei nema finos vzhledem K riziku vySegni.

V piipact potvrzeni diagnézy PKU u plodu, zde vyvstava etickazka, zda &hotenstvi
pokraiovat, nebo dhotenstvi ukoéit. Duvod pro ukodeni thotenstvi mize byt zdvodnin
Sitfenim genetické vady v populaci nebo snizenim Rvdiiota ditte a jeho rodiny. Bvod
pro pokr&ovani v thotenstvi nize byt zdivodnin tim, Ze PKU je sice nevyielné
onemocgni, ale je léitelné a takto nemocni jedinci mohou Zit plnohodgativot omezeny
pouze dietou. Po zprdstlkovani informaci lékam zalezi budoucnosthotenstvi pouze

na rozhodnuti rodii nenarozeného die. (12)

6.4 PKU arané gestozy

Nebezpeéi zvraceni se nachazi v rozvratu ymiho prostedi a u Zeny s PKU e vest
ke katabolismu a naslednému zvyseni hladin PHE pedvence ranniho zvraceni je najezeni
se v fizku pred vstavanim, rozteni jidla vicekrat derhpo menSich porcich, dostete
piisun chladnych tekutin, vynechani smazenych i@rkaych jidel, prvni davku t&Ebného
piipravku ponechat na pagdi dopoledni hodiny. Mozné je vyzkouSet lizatka ghotnée
(Gravi pop), nebo zazvorowgj. Fi pretrvavajicich obtizich je nutné kontaktovat a§atiho
gynekologa a |éke v metabolickém centru. Lékaopor&i medikamentdzni tu Cipky,

infuzni terapie). (12)
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7 VyZiva v obdobit éhotenstvi a kojeni

Zakladni pozadavky na nutni vyZivu v obdobi ghotenstvi a kojeni jsou shodné u Zen bez
ohledu, zda maji¢i nemaji fenylketonurii (PKU). Podstatnymi faktopyo zdarny pib¢h
tehotenstvi jsou normalni¢lesna hmotnost, fpmeéreny vahovy pirastek v thotenstvi
a spravna vyziva.
Na vyvoj plodu v dloze maji vliv faktory
e vnitini
0 genetickeé
e zevni
0 Zivotni styl
0 Zivotni prostedi
o abuzus (koteni, alkohol, drogy)
0

vyZiva (12)

Naroky na stav vyzivy seéhem thotenstvi zvySuji a strava byéta obsahovat vyvazeny
obsah Zivin (viz obr¢. 1), mineral, stopovych prvik a dostatény prisun tekutin. Ejem
fenylalaninu (PHE) je dopoten v rozmezi od 200-1200mg denrdle tolerance, kterou
individualné stanovi oSétjici léka v metabolickém centru. Po 20. tydnghatenstvi
je mozné pijem zvySovat a na koncthotenstvi nize byt az dvojndsobny oproti vychozimu
mnozstvi. Tyrozin je fijiman v I&ebném pipravku, jeho spéeba ale stoupa po 16.tydnu

téhotenstvi a P poklesu v krvi, by nil byt jeho gijem navySen podavanim L-tyrozinu.(12)

PFijem Zivin v t éhotenstvi p ¥i PKU diet é (%)

12,5 M sacharidy
O tuky

M bilkoviny - pfirozené

@ bilkoviny - 1é¢ebny
pfipravek

Obr. 1.: Nutreéni prijem v obdobi prekoncepi pripravy a gravidity u Zeny s PKU
Zdroj: (12)
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7.1.1 Energie

Zvyseni pijmu energie jiz od ptatku €hotenstvi je u Zen s PKU dopdamo, na rozdil
od zdravych Zen, u kterych je vhodnéjgm energie navysit az po ukmmi 3. ndsice
téhotenstvi. Zadouci je navysitijem o 5-10% (100-200kcal/den). Zvysengjem energie je
spojen s vahovymifrastkem v &hotenstvi, ktery by u Zeny s normalni hmotnos# byt

v rozmezi 11,5-16kg, u Zen s podvahou 12,5-18kgenus nadvahou 7-11,5kg.

MnoZstvi energie ve strawrcuje 1éka& nebo nutini terapeut podledku, €lesné hmotnosti
a tlesné aktivity &hotné. Obvyklé rozmezi dopaeného denniho ffmu energie
se pohybuje mezi 35 a 45kcal/kg/den (2100-3000#en).

Dostatény prijem energie u Zeny s PKU jdildzity pro fist a vyvoj plodu a je nezbytnou

podminkou pro dosazeni optimalnich hladin PHE. (B8,

7.1.2 Zdroje bilkovin

U Zen s PKU je dopoteny @ijem bilkovin 1,3-1,5g/kg. Pouze 10% bilkovin jérpzeného
puvodu (brambory, ovoce, zelenina). Zbylych 90% hilkoje nahrazovano t&bnym
piipravkem, ve kterém jsouripomny vSechny dlezité aminokyseliny (AMK) krord PHE.

Tyto AMK nejsou spojeny peptidickou vazbou, ale ujsoozStpeny, proto je jejich
vstiebavani velmi rychlé. Pro dokonalé vyuZiti tétonfgrbilkoviny v organismu je ptgba
spravny postupipiedni, podavani a spravné kombinaaidBného fipravku, viz. tabg. 6.

(12, 13)

Tabcé. 6: Zanena riznych Iéebnych pipravki (zaokrouhleno na celdisla).  Zdroj: (12)

Milupa PKU3
Lophlex Milupa PKU |shake mocca, |Milupa PKU
(1bal. = 3 tempora kakao 3 rajCatova |Addins
309) (1bal. = 45¢) | (1bal. = 509) (1bal. = 509) |(1bal. = 189)
PAM
maternal | 25¢g 209 309 309 10g
PKU 3
advanta | 30g 209 30g 30g 10g

1 porce (509 prasku + 100ml vody) PKU 3 shake madisahuje 10mg PHE
1 porce (509 prasku + 100ml vody) PKU 3 shake kak@sahuje 20mg PHE
1 porce (509 prasku + 100ml vody) PKU 3 activéatijva obsahuje 9mg PHE

7.1.3 Sacharidy

Sacharidy jsou nejrychlejSim zdrojem energie. \ka@eém @Fijmu energie by rly byt
zastoupeny v 50-60%, c¢ini priblizne 350-400g/den. (12, 13)
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7.1.4 Lipidy

Tuky jsou nejbohatSim zdrojem energie dyrby tvorit 30-35% celkovehoiljmu energie,
coz ¢ini 70-90g/den. Dlezity je vyrovnany porr v piijmu nasycenych (1/3fmu tuki)
a nenasycenych mastnych kyselin (2fgnpu tuki). (12, 13)

7.1.5 Vitaminy

Potteba vitamiri stoupa spolané se zvySenou ptgbou energie. Obzvlaglilezity je gijem
kyseliny listové jiz v prekonc&pim obdobi az v dvojnasobné davce, nez je nornt@nni
dopor&ena davka jako prevence vzniku vrozenych vyvojovyeld nervového systému
u plodu. Vzhledem k nizkobilkovinné died omezenémuifsunu omega 3 mastnych kyselin
V prirozené stra¥, je doporden Fijem pipravki s omega 3 mastnymi kyselinami bez obsahu
fenylalaninu.

Poteba dalSich vitaminh u thotnych fenylketonutek se neliSi od zdravyckehotnych.
Nevhodné je uzivani jakychkoliv multivitaminovyclotpavinovych doplkia bez doporteni
lékare v metabolickém centru, protoZe byfijgm rekterych nutrieni mohl byt

az rekolikanasoba prekraten. (12, 13)
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8 Péce o Zenu s PKU a dit é v pruabéhu porodu a po porodu

8.1 Zpdsob vedeni porodu

Pokud thotenstvi probihd bez komplikaci, porod byl rprobihat normalnim zZisobem
s mistnim gynekologickym tymem a neni nutné vésbgw perinatologickém centru. PIné

kojeni je doporteno, pokud d&nema fenylketonurii (PKU). (12)

8.2 Zena's PKU po porodu

Po porodu Zeny fenylketondky je dopordeno kojeni, pestoze fenylalanin do makého
mléka pronika, je jeho mnoZstvi ¥m jen mirk zvySené oproti matskému mléku

u zdravych zen bez PKU. Pokud &dihema PKU, mzZe byt bez obav p# kojeno.

Je povoleno uvoklni pfisné diety pblizné na stav ped planovaniméhotenstvi, picemz
Zena uziva kebny gipravek, aby byla vyZiva plnohodnotna.

2. a 3. den po porodu se stanovuje hladina femjlalaa tyrozinu z krevniho séra &l#,
souwasreé se odesila sucha krevni kapka na povinny novoemgnscreening. Pokud budou
oba vysledky negativni, dinema PKU a riwze byt dale plé kojeno. Pokud vyjde vysledek
jako pozitivni, nasleduji dalsi vy$ehi a zaina se s dietou 3-4. den po nastartovani laktace.
(12)
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9 Vyznam pro porodni asistenci

Fenylketonurie je népstjSi dédicné metabolické onemoéni, které se vyskytujeiiplizné

u 1 z 8000 narozenycleti. (5)

Prace porodni asistentky zahrnuj&ipgnovorozence, proto pro jeji praci jélefita spravna
technika odbru kapilarni krve novorozence na fikrd papirek. Velmi dlezité je provedeni
odkeru ne dive, nez 48 hodin po porodu. Vyznam tohdasoveho odstupu je Zidodu
dostaténé zatze ditte matéskym mlékem, které obsahuje fenylalanin. Pokud By s
nedodrzel tentatasovy limit, mohl by se u fenylketonurického &t vyskytnout faleh
negativni vysledek screeningoveho testu a meziedkglnevasné diagndzy patmentalni
retardace déte, ktera je nezvratna.

Pro praci porodni asistentky v ambulantniniizeni je dlezita znalost tohoto onemasgri

z divodu nutné edukace o vyznamu planovaného ¢oodivi a o vSech dostupnych
spolehlivych antikoncamich metodach. Vyznam ma i reedukace klientek glketonurii
v béZnych Ukonech jako je selfmonitorning, aby vzorkyekna filtra&nich papircich nebyly
znehodnoceny Spatnou technikou &b

Prace porodni asistentky v nemagnim zdizeni je vyznamna ve vztahu ke Kklientce
s fenylketonurii z hlediska stravy. Je nutné zajisiohled nad nizkobilkovinnou dietu
a kontrolovat vhodnost datané stravy. V fipact nutnosti je vhodné zajistit i konzultaci
klientky s klinickym nutrénim terapeutem. Porodni asistentka bitarvédét, Ze neni nutné
nutit Zenu s fenylketonurii drZze¥ipnou dietu i po porodu a lz&igtoupit na volgjsi dietu
dle préani Zeny.

Predpokladem pro spravnou edukaci klientek je edukacedni asistentky, ktera by selm
vzklavat po celou dobuugsobeni v praxi. Informovana a wtdna porodni asistentka je

zaklad pro poskytovani kvalitni ogetatelske pée.
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VYZKUMNA CAST
Vyzkumné otazky

1) Budou Zeny s maturitou lépe informovanée, nez Zezyrbaturitni zkousky?

2) Budou Zeny ve &ku nad 26 let Iépe informované, nez zeny &eudo 25 let?

3) Budou Zzeny, které secastni setkani fenylketonufik alespa 1x rang, |épe
informované, nez ty, které séastni meén casto/\ibec?

4) Budou Zeny s hodnotami fenylalaninu do 900umolBnig/dl) Iépe informované,
nez zeny, které své vysledky hladin fenylalaninenagi nebo maji hladiny vysSi
nez 900umol/l (15mg/dl)?

5) Budou Zeny, které odesilaji suché kapky aléspo za 6 nisiai, Iépe informované,
nez ty, které je posilaji mégasto nebo #bec?

6) Budou Zeny, které clf (nebo uz maji) &i Iépe informované, nez ty, které&td
nechtji?
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10 Metodika vyzkumu

10.1 Vyzkumny nastroj

Nastrojem vyzkumnéasti byl zvolen dotaznik, ktery obsahuje 17 otaaéklotazniku byly
zvoleny dva typy otadzek. Uzgeané, kdy respondent dnna vykér z nékolika moznych
odpowdi. Déale byly zvoleny otdzky polouz&né, u kterych i respondent moznost vitu

z rekolika odpowdi v kombinaci s moznosti vyjéehi vlastnimi slovy. V dotazniku byly
otazky filtratni, kontaktni a znalostni.

Otazkycislo 1 a 2 byly otazky filtréni, které tidily nevyznamné respondenty. Otaziglo 3,
4, 7, 8, 9 a 11ftidily respondenty do jednotlivych skupin dlgku, vzdlani, Gasti
na edukanich kurzech, compliance #mi mit cti.

Otazky cislo 5, 6 a 10 byly kontaktni, pro navozeni ponitho vztahu respondenta
k dotazniku.

Otazkycislo 12-17 povwrovaly Uroveé znalosti respondeintv oblasti prekoncemi pripravy,

neplanovanéhahotenstvi, ddicnosti fenylketonurie a syndromu maternalni PKU.

10.2 Vyzkumny vzorek

Dotaznik byl uéen Zendm s fenylketonurii, u kterych byla zkoumpajigh informovanost
v zavislosti na ¥ku, nejvySSim dokareném vzdlani, Easti na vzdlavacich akcich,
hodnotach fenylalaninu v krvietnosti odesilani vzoiékkrve do laboratie a na planovani

zalozeni rodiny.

10.3 Vyzkumné Set reni

Vyzkumné Seeni probihalo v obdobi od 1.4. do 30.4. 2011. Ddtgz byly distribuovany
v tisttné i elektronické formh Na mezinarodnim setkani fenylketonuribylo rozdano
25 dotaznik. Elektronicky formou e-mailu bylo rozeslano 19awitiki. Spravee vyplnénych
dotazniki se vratilo 33, navratnost byla 75%. 2 respondesak neodpovidali poZzadauk
pro zd&azeni do vyzkumu, proto byli z vyzkumu vylt@mni. Vzorovy dotaznik je uveden
v priloze 1.

Vysledky vyzkumného S#ni jsou uvedeny ve formtabulek a graf doplnitné pisemnym

komentdem. U vdomostnich otazek jsou spravné odfmb\podtrzeny.

Zkratky pouzité ve vyzkumné ¢asti

fi relativni cetnost

ni absolutnicetnost
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10.4 Vysledky vyzkumu a jeho analyza

1) Méte metabolické onemoc#ni zvané fenylketonurie (PKU)?
a) ano
b) ne

Mate onemocn éni zvané fenylketonurie (PKU)?

1, 3%

0O ano

| ne

32, 97%

Obr. ¢. 2: Rozdleni responderitdo cilové skupiny.

Prvni otazka ifdi respondenty s fenylketonurii a bez fenylketeuirato otazka
zaji¥uje, aby ve vyzkumu nedoSlo k clyylzpisobené vyplénim dotazniku osobou bez
fenylketonurie. Z 33 dotaznikmélo fenylketonurii 32 (97%) respondéntl (3%) respondent

fenylketonurii nenil.

2) Jakeého jste pohlavi?
a) zena
b) muz

Jakého jste pohlavi?

1,3%

O Zena

| muz

32,97%

Obr. ¢. 3: Rozdleni responderitdle pohlavi.
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Tato otazkarfdi respondenty dle pohlavi. 32 (97%) respontldny Zeny, 1 (3%)
respondent byl muz.
ProtoZze prvni d¥ otdzky z 33 respondentvytiidily 2 respondenty, tito dotazovani jsou

z vyzkumu vylogeni.

3) Kolik je vam let?
a) 14 let a mé#
b) 15— 25 let
c) 26— 35 let
d) 36 letavice

Kolik je vam let?

2:6% 0;0%

8, 26% W 14 let a méné
0 15-25 let

@ 26-35let

0O 36 let a vice

21; 68%

Obr. ¢. 4: Vekova struktura respondaht

Tato otazka rozfluje 31 respondentek dlesku. Nejpd@etnsjSi skupinou jsou Zeny
spadajici do &kové skupiny 15-25 let, kterych bylo 21 (68%). Raspentek ve kovém
rozmezi 26-35 let bylo 8 (26%) a pouze 2 (6%) Zemyeku 36 let a vice. Divky veéku

14 let a mé#& se vyzkumu neziastnily.

4) Jaké je vase nejvysSi dokafené vzdlani?
a) zakladni
b) stredni odborné bez maturity
c) stredosSkolské s maturitou
d) vyssSi odborné
e) vysokoSkolské
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Jaké je vase nejvssi dokon €ené vzdélani?

3, 10% 3, 10% @ zékladni
3; 10% 4;13%
O stfedni odborné bez maturity
O stfedoSkolské s maturitou

@ vysSiodborné

18; 57% M| vysokoSkolské

Obr. ¢. 5: Rozdleni respondetitdle vzdlani.

Z celkového p&tu respondentek je nejvice Zen sdedbSkolskym vzélanim
s maturitou 18 (57%). Druhou nejmrgjSi skupinou jsou 4 (13%) Zeny, které maji
nejvyssi dokotené vzdlani stedni odborné bez maturity. DalSi 3 skupiny Zen jsou
ve vyzkumu zastoupeny ve stejnéntgoo3 (10%). P&t sem respondentky, které dosahly

nejvysSsi dokotené vzdlani zakladni, vysSi odborné a vysokoSkolské.

5) Jaké jste narodnosti?
a) ceske
b) slovenské
C) JiN€ (NAPISLE) ..vvve it

Jaké jste narodnosti?

5; 16% 0; 0%

0O Ceské
@ slovenské

O jiné

26; 84%

Obr. ¢. 6: Rozdleni respondetitdle narodnosti.

Mezi dotazovanymi bylo 26 (84%) zéaské a 5 (16%) Zen slovenské narodnosti.
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6) Mate déti?
a) ano
b) ne

Méte déti?

2; 6%

O ano

@ ne

29; 94%

Obr. ¢. 7: Grafické znazowni respondernit s citmi a bez dti.

Z celkového p&tu respondentek je ¢tSina bez&tna 29 (94%), pouze 2 (6%)

respondentky mayjicdi.

7) Jezdite na setkani fenylketonuriki?
a) ano, alespid 1x za rok
b) mére ¢asto
c) vim o €chto setkanich, ale nejezdim na n
d) o setké&nich fenylketonuriljsem nikdy neslySela

Jezdite na stetkani fenylketonurik  G?

. 100 0; 0%
6; 19% O ano, alespon 1x za rok

@ méné ¢asto

0O vim o téchto setkanich, ale
nejezdim na né

@ o setkanich fenylketonurik(
jsemnikdy neslySela

7,22% 19; 59%

Obr. ¢. 8: Grafické znazomni Ucasti respondenitna setkanich fenylketonudik
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Alespai 1x rain¢é jezdi na setkani fenylketonudéikl9 (59%) respondentek. M&n
¢asto, nez 1x né jezdi 7 (22%) respondentek. 6 (19%) respondentgkhio setkanich vi,

ale nejezdi naim Zadna respondentka neuvedla, Z&obtb setkanich nikdy neslysela.

8) Hodnoty fenylalaninu se mi obvykle pohybuiji:
a) do 10mg/dl (600 mol/l)
b) 10-15mg/dl (600-900umol/l)
c) 15-20mg/dl (900-1200umol/l)
d) vice nez 20 mg/dl (1200umol/l)
e) neznam svoje vysledky

Hodnoty fenylalaninu se mi obvykle pohybuji:

3; 10%

0 do 10mg/dl (<600umol/l)
11;35% @ 10-15mg/dI (600-900umol/)

O 15-20mg/d! (900-1200umol/l)

B vice nez 20mg/dl (>1200umol/l)

2, 6%

7, 23%

8: 26% @ neznam svoje vysledky

Obr. ¢. 9: Grafické znazorni obvyklych hodnot fenylalaninu v krvi respondent

Hodnoty fenylalaninu do 10mg/dl (600umol/l) uvadil (35%) dotazovanych.
Hodnoty vrozmezi 10-15mg/dl (600-900umol/l) ma 36%) respondentek. Hodnoty
v rozmezi 15-20mg/dl (900-1200umol/l) uvadi 7 (2386jazovanych. 2 (6%) Zenyipnaly
hodnoty vysSi nez 20mg/dl (1200umol/l) a 3 (10%¥ypmndentky vysledky hladin

fenylalaninu vibec nezna.

9) Kontrolni vzorky krve (,suché kapky"“) odesilam do metabolického centra:
a) jednou za 2 rsice aastji
b) dvakrat za 6 rsial
c) jednou za pl roku
d) mére ¢asto
e) neposilam
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Kontrolni vzorky krve odesilam do metabolického cen tra:

7,23% @ jednou za 2 mésice a €astéji
11; 35%

O dvakrat za 6 mésicu
@ jednou za 6 meésicl
6; 19% 0O méneé castgji

| wibec

4 13% 3; 10%

Obr. ¢. 10: Porovnani respondehtlle cetnosti odesilani kontrolnich vzdrkrve do

metabolického centra.

Kontrolni suché kapky alespgednou za dva #sice posila 11 (35%) Zen z celkového
poctu dotazovanych. Druhou negmirgjSi skupinou jsou Zeny, které kontrolni vzorky krve
viabec neposilaji 7 (23%). 6 (19%) respondentek pos&ilérky krve mén, nez jednou
za 6 ngsial. 4 (13%) Zeny posilaji vzorky jednou za ésiai a 3 (10%) Zeny posilaji vzorky
dvakrat za 6 ®siql.

10)Jsem sledovana v metabolickém centru:
a) Klinika déti a dorostu, Fakultni nemocnice Kralovské VinolgradPraze 10
b) Ustav ddi¢nych metabolickych poruch, Vieobecna fakultni newusy Praze 2
c) Ustav klinické biochemie, Fakultni nemocnice Brno
d) VINEM (VYPISIE NAZEV) ... ettt it e e e e e e e e e e e e e e

Jsem sledovana v metabolickém centru:

2;6%

3; 10%

@ FNKV Paha

O VFN Praha

O UKB FN Brno
16; 51% @ Bratislava

B Banska Bystrica

7, 23%

3; 10%

Obr. ¢. 11: Porovnani respondentlle sledovani viiznych metabolickych centrech.
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VétSina 16 (51%) dotazovanych zen v dotazniku uvad, jsou sledovany
v metabolickém centru Fakultni nemocnice Kralovskdohrady. 7 (23%) Zen je sledovano
v Ustavu klinické biochemie v Be&n Ve V3Seobecné fakultni nemocnici v Praze
i v metabolickém centru v Bratislav jsou sledovany 3 (10%) respondentky.

Do metabolického centra v Banské Bystrici dojj#@ (6%) dotazované.

11) Planujete mit déti? (pokud mate dité a planujete dalsi, zaSkrtite bod A)
a) uz mam di
b) ano, gipravuji se naghotenstvi/jsemehotna
c) ano, v budoucnu
d) nechci dti

Planujete mitd éti?

3; 9% 2; 6% 5 150 @ uz mam dité
N (]

@ ano, pfipravuji se na
téhotenstvi/jsem téhotna

O ano, v budoucnu

23; 70% O nechci déti

Obr. ¢. 12: Grafické znazodmi planovani zalozZeni rodiny.

23 (70%) dotazovanych uvadi, Ze v budoucnu plamifedi€. 2 (6%) respondentky
uz di€ maji. 5 (15%) dotazovanych ségravuje na &hotenstvi, nebo jsowhotné. 3 (9%)

dotazované respondentky neghtéti.

12) Je nutné, aby Zena s PKU ed otthotnénim udrzovala hladiny fenylalaninu
a) vrozmezi 0-1mg/dl (0-60pumol/l)po dobu 3-&smi
b) v rozmezi 2-4mg/dl (120-240n0l/l) po dobu 2-5 ®siai
c) vrozmezi 5-10mg/dl (300-600umol/l) po dobu 3-&simi
d) vrozmezi 10-15mg/dl (600-900umol/l) po dobu &imi
e) natakové hodnet aby se citila dale
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Je nutné, aby Zena s PKU p fed otéhotn énim udrZzovala hladiny
PHE:

0; 0%

@ v rozmezi 0-1mg/dl po dobu 3
mésicu

7; 23% 6; 19% B v rozmezi 2-4mg/dl po dobu 2-5
mésicu

O v rozmezi 5-10mg/dl po dobu 3-
6 mésicl

@ v rozmezi 10-15mg/dl po dobu 3

18: 58% meésicu

0O na takové hodnoté, aby se citila
dobre

Obr. ¢. 13: Nutna opaieni ped othotrenim Zeny s fenylkentonurii.

Na tuto otazku odp@délo sprave 18 (58%) dotazovanych — vrozmezi
120-240umol/l (2-4 mg/dl) po dobu 2-4¢siai. 7 (23%) dotazovanych odp@klo, Ze je
nutné udrzovat hladiny v rozmezi 300-600umol/l (6rig/dl) po dobu 3-6 #sial. Zbylych
6 (19%) respondentek odpmilo 0-120pumol/l (0-Img/dl) po dobu 3 &sicl. Zadna
respondentka nevybrala odmgdy Ze je nutné udrzovat hladiny v rozmezi 600-900imo
(10-15mg/dl) po dobu 3 #siai, ani udrzovani hladin na takové hodfatby se citila daie.

13) V pripadé neplanovaného &hotenstvi u zeny s fenylketonurii:

a) musi byt ¢hotenstvi bezpodmitiee okamzi¢ ukonieno interrupci i § hodnotach
fenylalaninu do 10mg/dl (600 mol/lygd othotrénim

b) musi byt &hotenstvi bezpodmite¢ ukornteno pouze i hodnotach vysSich
nez 10mg/dl (600umol/l)

C) neexistuje obecnieseni, je nutné situat@sit individuali, Iéka* Zeré vyswtli obé
moznosti — pokrgvani a ukodeni €hotenstvi, u kazdé #dhto moznosti Zzen
vyswtli rizika a dopordi postup, konéné rozhodnuti je na Z&ra |ek& ho musi
respektovat

d) nejsou zadna rizika, a proto neni nutdBotenstvi hlasit |éka v metabolickém
centru
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V pfipad é neplanovaného t éhotenstviu zeny s PKU:

@ musi byt téhotenstvi okamzité
ukonc¢eno i pfi hodotach phe
do 10mg/dl

O musi byt téhotenstvi ukon¢eno
pouze pfi hodnotach wssich
nez 10mg/dl

B neexistuje obecné feSeni

@ nejsou Zadné rizika

Obr. ¢. 14: Nutna opakeni v gipad neplanovaného ahotreni Zeny s fenylketonurii.

V této otadzce vybralo spravnou odpdv23 (75%) Zen — neexistuje obecreSeni.
6 (19%) respondentek vybralo odgdy Ze musi byt &otenstvi ukodieno pouze
pii hodnotach vysSich nez 10mg/dl. 2 (6%) respondentioraly odpo¥d, Ze musi byt
téhotenstvi okamZitukonseno i i hodnotach fenylalaninu do 10 mg/dl. Zadna respotih

nevybrala odposd’, Ze neplanovanéhotenstvi nenese rizika.

14) Vyberte spravné tvrzendestlize oba rodEe jsou prenasé€i PKU, jaka je
pravdépodobnost, Ze di ziska PKU?
a) 100%
b) 75%
c) 50%
d) 25%

e) 0%

Jestlize oba rodi €e jsou p fenaéi PKU, jaka je pravd épodobnost,
Ze dité ziska PKU?

0; 0% 4; 13%

2; 7% @ pravdépodobnost je 100%
13; 43% 0O pravdépodobnost je 75%
0O pravdépodobnost je 50%

| pravdépodobnost je 25%

@ pravdépodobnost je 0%

11; 37%

Obr. ¢. 15: Pravdpodobnost fenosu fenylketonurie z ra@i prenaseén na die.
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Na tuto otazku odp@délo spravie 13 (43%) Zen, Ze pravdodobnost fenosu je
25%. 11 (37%) respondentek se domnivalo, Ze jeaedgpodobnost 50%. 4 (13%) dotazané
tvrdily, Ze je 100% prawgpodobnost fenosu na dét 2 (7%) respondentky si myslely, Ze je to
pravdspodobnost 75%. Zadna respondentka neuvedla 0% dpasdbnost.

15) Vyberte spravné tvrzenMatka méa PKU, otec je prenas€ PKU, je priblizna
pravdépodobnost, Ze di& bude mit PKU
a) na25%
b) na50%
c) na75%
d) na 100%

Matka ma PKU, otec je penaSe ¢ PKU, jaka je p fiblizna
pravd épodobnost, Ze dit é bude mit PKU?

3; 10% 2, 6%

| pravdépodobnost je 25%
| pravdépodobnost je 50%
O pravdépodobnost je 75%

12; 39%

14; 45% o pravdépodobnost je 100%

Obr. ¢. 16: Pravapodobnost fenosu fenylketonurie na dit matky fenylketonutky a otce

prenaseée.

Na tuto otazku &sSina 14 (45%) respondentek vybrala Spatnou ogpov
Ze pravdpodobnost fenosu je 75%. Spravnou odgdvvybralo 12 (39%) respondentek.
3 (10%) respondentky vybraly, Ze je to pr&wddobnost 100% a 2 (6%) dotazanych
odpowdélo, zZe je to pravébodobnost 25%.
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16) Syndrom maternalni PKU
a) je stav Zeny, ktery Z&na @i otéhotreni Zeny, i kdyz Iéebny rezim dodrzuje
b) je stav Zeny, ktery Z@na @i otehotreni Zeny, pokud kebny rezim nedodrzuje
c) je poSkozeni déte, které vznika po porodu, pokud matka mateiéu PKU
d) je poskozeni déte, které vznika &ghem thotenstvi, pokud matka ma n&é@ou
PKU

Syndrom maternalni PKU je:

B je stav Zeny, ktery zacin pfi
jejim otéhotnénti, i kdyz Iécebny
rezim dodrzuje

O je stav Zeny, ktery zacin pfi
jejim otéhotnéni, pokud IéEebny

13; 45% rezim nedodrzuje

O je poSkozeni ditéte, které vznika
po porodu

3; 10% B je poskozeni ditéte, které vznika
béhem téhotesntvi, pokud
matka mé nelééenou PKU

Obr. ¢. 17: Grafické znazomi odpovdi vztahujicich se k syndromu maternalni PKU.

Spravnou odpadd’, tedy poskozeni dite, které vznika &em thotenstvi u Zeny
s nel€enou fenylketonurii, vybralo 13 (45%) respondent®klpod’, Ze je to stav Zeny,
ktery za&ina @i jejim othotreni, i kdyZz I&€ebny rezim dodrzuje, vybralo 7 (24%)
respondentek. Odp&¥, Ze je to stav Zeny, ktery&@aa @i otéhotnéni, pokud Iéebny rezim
nedodrzuje, odpadélo 6 (21%) Zen. 3 (10%) dotdzané se domnivaly,ez&jposkozeni

ditéte, které vznika po porodu.
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17) Které z nasledujicich postiZzeni diite nevznikau téhotné Zeny s nel&enou PKU:
a) mentalni retardace (duSevni op&ii)
b) srdeni vady
c) mikrocefalie (redukce mozkové tkdn
d) nadpd@etné prsty
e) hypotrofizace plodu (ditse v @loze vyviji vyrazg pomaleji nez by o, rodi
se s nizkou porodni hmotnosti, i kdyZ je donoSené)

Které z nasledujicich postizeni dit éte nevznikd ut éhotné Zeny
s nelé éenou PKU:

0, 0% 5; 16%

9; 29%

3 10% @ mentélni retardace
) (]
@ srde¢ni vady
O mikrocefalie

| nadpocetné prsty

0O hypotrofizace plodu

14; 45%

Obr. ¢. 18: Grafické znazodmi odpovdi vztahujicich se k postiZzeniétidt, které nevznika

u tehotné Zeny s nefénou PKU.

U této otazky vybralo spravnou odgdv(nadp@etné prsty) 14 (45%) respondentek.
9 (29%) respondentek se domnivalo, Ze je to hyppéree plodu. 5 (16%) dotazovanych
udavalo srdéni vady a 3 (10%) respondentky uvedly mikrocefalliadna dotazovana

neozndila mentalni retardaci.
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Vyhodnoceni vysledku testu

Otazky¢. 12-17 byly znalostni otadzky, které zkoumaly imf@vanost Zen s fenylketonurii.
V testu bylo 6 otdzek a za kazdou spkazadpo¥zenou otazku, ziskala respondentka 1 bod.
Za Spatg zvolenou odpodd’ ziskala 0 bodl Celkové péty bodi respondentek jsou graficky
znazorgny v obr.¢. 19. Po zpracovani dotaziilisem stanovila hranici informovanosti.
Informovana respondentka ziskala v dotazniku milmignd body. V pipadt, Ze dotazovana

ziskala 2 body a ménzhodnotila jsem ji jako neinformovanou, viz. tab.

Uspésnost respondent G

12

10

pocet
respondent G

o N O~ O [ee]
| ! !

0bodd  1bod 2body 3body 4body 5bodld  6bodl

pocet bod

Obr. ¢. 19: Celkové pety bod: respondentek.

Tab.¢. 7: Celkové zhodnoceni informovanosti respondentek

ni fi (%)
informované (3-6 bod) 17 54,84%
neinformované (0-2 body) 14 45,16%
celkem 31| 100,00%
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Zavislost vysledku testu na vz#lani

Vysledek testu ukéazal, Ze je informovano 62,5% oadpentek s maturitou a 28,57% Zen

bez maturity, viz. taks. 8.

Tab.¢. 8: Zavislost vysledku testu na wtéshi

ni fi (%) ni fi (%) ni fi (%)
vzd élani informované | informované | neinformované | neinformované |celkem | celkem
bez
maturity 2 28,57% 5 71,43% 7 | 100,00%
S maturitou 15 62,50% 9 37,50% 241 100,00%
celkem 17 54,84% 14 45,16% 31| 100,00%

Zavislost vysledku testu na ¥ku

Vysledek testu ukazal, Ze je informovanych 61,9% & \wku do 25 let a 40% Zen veku
nad 26 let, viz. takt. 9.

Tab.¢. 9: Zavislost vysledku testu neku.

ni fi (%) ni fi (%) ni fi (%)
informované |informované |neinformované | neinformované |celkem celkem
< 25 let 13 61,90% 38,10% 21| 100,00%
> 26 let 4 40,00% 60,00% 10| 100,00%
celkem 17 54,84% 14 45,16% 31| 100,00%

Zavislost vysledku testu na dasti na setkanich fenylketonuriki

Vysledky testu zen ukazaly, Ze je informovanycl89% zZen, které nau8tuji setkani
fenylketonuriki a 50% Zen, které se setkanichdasini, viz tab¢. 10.

Tab.¢. 10: Zavislost vysledku testu néasti na setkanich fenylketonutik

ni fi (%) ni fi (%) ni fi (%)
informované | neinformované |informované |neinformované |celkem |celkem
alespo i 1x
roéné 11 57,89% 8 42,11% 19| 100,00%
méné
casto/v tibec 6 50,00% 6 50,00% 12| 100,00%
celkem 17 54,84% 14 45,16% 31| 100,00%
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Zavislost vysledku testu na hladinach fenylalaninw krvi respondentia

Vysledek testu Zen, které maji hodnoty fenylalaninkrvi do 900umol/l (15mg/dl), byl
aspsny u 47,37% Zen. Informovanych fenylketodek, které maji hodnoty vyssi
nez 900umol/l (15mg/dl) je 66,67%, viz t&bl11.

Tab.¢. 11: Zavislost vysledku testu na obvyklych hlactimakrvi.

hodnoty ni fi (%) ni fi (%) ni fi (%)
fenylalaninu |informované |informované |neinformované |neinformované |celkem |celkem
< 15 mg/l 9 47,37% 10 52,63% 19]100,00%
> 15mg/l 6 66,67% 3 33,33% 91100,00%
neznam

svoje

vysledky 2 66,67% 1 33,33% 31100,00%
Celkem 17 54,84% 14 45,16% 31]100,00%

Zavislost vysledku testu naetnosti odesilani vzorki krve

Informovanych Zen, které odesilaji vzorky krve pt#s2x za fl roku, bylo 71,43%.
Informovanych Zen, které odesilaji vzorky maémasto/\ibec, bylo v této skupin4l,18%,
viz. tab.¢ 12.

Tab.¢. 12: Zavislost vysledku testu dgtnost odesilani vzaikrve.

ni fi (%) ni fi (%) ni fi (%)
informované |informované |neinformované |neinformované |celkem |celkem
2x za pul
roku a €astéji 10 71,43% 4 28,57% 14{100,00%
méné
Castéji/v tibec 7 41,18% 10 58,82% 171 100,00%
Celkem 17 54,84% 14 45,16% 31{100,00%

Zavislost vysledku testu na planovani zalozeni rody

53,57% Zen, které uZz ma zaloZenou rodinu, nebodelenu planuji zaloZeni rodiny, bylo
v testu uspSnych. Z &ch Zen, které neplanuji zaloZeni rodiny bylo &siych 66,67% Zen,
viz tab.¢. 13.

Tab.¢. 13: Zavislost vysledku testu na planovani zalpitiny.

ni fi (%) ni fi (%) ni fi (%)
déti informované |informované |neinformované |neinformované celkem |celkem
mé/chce 15 53,57% 13 46,43% 28| 100,00%
nechce 2 66,67% 1 33,33% 3| 100,00%
celkem 17 54,84% 14 45,16% 31| 100,00%
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11 Diskuze

Cilem vyzkumu v bakatgdké praci bylo zjig&ni arovreé informovanosti Zen s fenylketonurii
o prekoncepni pfipraw, teéhotenstvi, zakladech édicnosti a syndromu maternalni
fenylketonurie. V ramci vyzkumu bylo stanoveno esltk6 vyzkumnych otazek a odgoW

na ré vznikly vyhodnocenim dotazniku.

Vyzkumna otazka ¢. 1. Budou Zeny s maturitou Iépe informované, nez Zsey maturitni

zkousky? Vysledkem vyzkumu bylo zg#ib, Ze Zeny s maturitou jsou Iépe informovaneé
v dané problematice, nez Zzeny bez maturity. V tesfilo 62,5% Zen s maturitou a 28,57%
Zen bez maturity. Z vysledku |ze'guipokladat, Ze Zeny s maturitou maji SirSi vSeopecn

piehled, lepSi schopnost zpracovavat informace aplé®iji svoji budoucnost.

Vyzkumna otazka¢. 22 Budou Zeny ve &ku nad 26 let Iépe informované, nez Zeny ¥euv
do 25 let? Vysledkem vyzkumu bylo zjigb, Ze Zeny do 25 let jsou Iépe informované,
nez zeny ve &u nad 26 let. V testu uslp 61,9% zen do 25 let a 37,5% zen nad 26 let.
Z vysledku Ize pedpokladat, ze Zeny vetku do 25 let mily piisun vice informaci (lepsi

edukace v metabolickych centrech, vice ednlah fednasek a kutz eduk&ni material).

Vyzkumna otazka¢. 3: Budou Zeny, které jezdi na setkani fenylketoniualespa 1x rainé,
lépe informované, nez ty, které seastni mén casto/nibec? Vysledky ukazaly, Ze v testu
usplo 57,89% zen, které se&idstni setkani fenylketonufikalespé 1x rain¢ a 50% Zen,
které se Gastni mén ¢asto nebo &bec. Z vysledku Ize ipdpokladat, Ze hlavnim zdrojem
informaci nejsou jen edukai predndsSky na setkanich fenylketondsikale i jiné zdroje

(informace od lékig, edukani kurzy, brozury, internet).

Vyzkumna otazka ¢. 4. Budou Zeny s hodnotami fenylalaninu do 900um@#mag/dl) 1épe
informované, nez Zeny, které své vysledky hladimyli@aninu neznaji nebo maji hladiny
vySSi nez 900umol/l (15mg/dl)? Vyzkum ukazal, Zéhysgsnych 47,37% Zen, které maji
obvykle hladiny fenylalaninu v krvi do 900umol/l 5ihg/dl), a 66,67% Zen, které maji
hladiny fenylalaninu v krvi vySsi, nez 900umol/I5(hg/dl). Z vysledku lze fiedpokladat,
Ze podrobn& informovanost nema vliv ndspé dodrzovani diety v dadpsti a dospivani.

Prisnost nebo uvolimost diety je vlastni rozhodnuti kazdého pacienta.
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Vyzkumna otazka ¢. 5 : Budou Zeny, které odesilaji suché kapky alg@spoza 6 nisiai,
|épe informované, nez ty, které je posilaji séasto/ibec? Vyzkum ukézal, Ze ze skupiny
Zen, které odesilaji vzorky krvéasgji nez 2x za pl roku bylo usgsSnych 71,43%
a ze skupiny Zen, které odesilaji vzorky krve éngasto nebo &ibec bylo uspsSnych 41,18%.
Z vysledku lIze pedpokladat, Ze Zeny, které posil&gistji vzorky krve, jsou zodpasdngjsi
ke svému zdravi.

Vyzkumna otazka €. 6: Budou Zeny, které ctjf (nebo uz maji) &i Iépe informované,
nez ty, které &i nechtji? Vyzkum ukazal, Zze bylo usgnych 53,57% Zzen, které planuji
zalozeni rodiny a 66,67% Zen, které ani do budoumavazuji o peéeti. Z vysledku Ize
piedpokladat, Zeiovodem odmitani zaloZeni rodiny neni nedostatekriméci, ale jedna se
o pilis maly vzorek respondeint proto tento vysledek neni validni a z hlediskakuynu

nema vyznam.
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12 Navrh pro praxi
Vysledky vyzkumného Sini byly ziskany zpracovanim dotazniku. Tato kdpitastiuje

vysledky dotaznikového feni, na které by se da porodni asistentka za&iit pro zlepSeni
informovanosti klientek s fenylketonurii.

Odpowdi na otazkyislo 3, 4, 7, 8, 9 a 11 rtazovaly respondentky do jednotlivych skupin
dle wku, nejvyssiho dokamného vzdlani, (tasti na edukanich setkanich fenylketonuiik
cetnosti odesilani vzoitkkrve, obvyklych hladin fenylalaninu v krvi a plarami zalozeni
rodiny.

Otazky ¢islo 12-17 zkoumaly znalosti jednotlivych skupinnZzePo stanoveni hranice
informovanosti z celého vzorku respondeds@Esne splnilo test 17 (54,84%) respondentek,
coZ je uspokojivy vysledek.

Znalostni otazka, ktera byla spré&wdpowzena nej¥tSim p@&tem respondentek, byla otazka
¢islo 13, kterd se tykala neplanovanélkbotenstvi. Otazka, kterou spr@&vmdpowvdél
nejmensi péet respondentek, bykdslo 15. Tato otazka se tykal&diknosti fenylketonurie.
DalSi otdzky zodpaizené spravh nejmenSim p&tem respondentek byly otazk§islo
14 a 16, tykajici se @pdedicnosti a syndromu maternalni fenylketonurie.

Fenylketonurie je jedna z rejstjSich metabolickych onemoéni, presto je relativiéd vzacné.
Informovanost o &m by vSak mila byt nejen mezi pacienty, ale i mezi odbornou
verejnosti - Iék&1 gynekolog a porodnich asistentek.

Role porodni asistentky v ambulantniipge vztahu ke klientce s fenylketonurii ma rig$v
vyznam z hlediska vedeni klientky k planovanému idaebtvi a kvolld spravné
antikoncepni metody. Vyvstava zde otazka, zda by Zeny s ketghurii nensly mit alespa
casténé hrazenou antikoncepci. Edukace o nutnosti dodrfiowety v prekoncemim
obdobi i v Ehotenstvi. V pipadt Zeny, ktera nedrzi dietu a neni v kontaktu s nadiaym
centrem, je nutné zajistit kontakt s metabolickyemtcem. Porodni asistentka v nemdaoni
p&i domlouva s klientkou dietu po porodu a provadildd nad vhodnosti stravy. Porodni
asistentka na novorozeneckém é&ddi zajifuje provedeni novorozeneckého screeningu.
Vzhledem k tomu, Ze povinny novorozenecky screesmgrovadi ploghaz od roku 1975,
mohou se v populaci vyskytovat Zzeny ve fertiinimékw s nediagnostikovanou
hyperfenylalaninémii. Bti téchto Zen jsou ohroZeny syndromem maternalni fetytkeie

a porodni asistentka bysha mit powdomi o moznosti vyskytwthto Zen v populaci.

Z lekarského hlediska je nutné spré&wmeést gedevsim rodinnou anamnézu u Zen seziat

fenylketonurie v rodid. U oligofrennich fenylketonutek je mozné uvazovat o sterilizaci.
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ZlepSeni informovanosti Zen s fenylkentonurii bylonbyt zap@ato v metabolickém centru
s pokr&ujici reedukaci. Vyznam ma i edukace od tékgynekologa a porodni asistentky.
Po vyhodnoceni dotazniku jéepme, Ze by @ byt v obdobi dospivani kladerétgi diraz

na edukaci v oblasti zaklaaiedicnosti a syndromu maternalni fenylketonurie.
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Zaver

Bakald&ska prace seénuje tématu fenylketonurie se z&tmnim na prekonceépi piipravu

a €hotenstvi u Zen s fenylketonurii. Tato prace sléuiéelenému zpragdkovani informaci

o fenylketonurii.

Teoreticka ¢ast se wnuje definici fenylketonurie, jeji ¢, diagnostice, zakonitostem
deédi¢nosti, vyznamu planovaného rédvstvi, prekonceni piipraw a pfibchu €hotenstvi

a porodu.

Vyzkumna ¢ast po rozboru vyzkumného #mti potvrdila, Ze informovanost Zen
s fenylketonurii o dané problematice je uspokoj@lg ne optimalni. Dotaznik odhalilcité
oblasti dané problematiky, ve kterych je vhodndastatéchto Zzen zlepsit.

Cile bakaléské prace byly naptmy nejen z hlediska teoretického, ale i praktického
V teoretickécasti byla provedena kompletace informaci o fengkatii. Ve vyzkumn&asti
ma prakticky pinos v podob navrhi pro praxi. Tato prace poskytuje informace

ve srozumitelné forha méa pinos nejen pro odborné pracovniky, ale i pro laiky.
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Seznam zkratek

AC
AFI
AFP
Aj.
AMC
AMK
Apod
BPD
CNS
CvVsS
CR
EFW
Event.
FL
HC
HPA
IUGR
KDC
PAH
PHE
PKU
PROM
SGA

tzn
USA
uz
Viz.
VP
VWV

abdominal circumference

amniotic fluid index

biparietal diameter

chorion villi sampling

estimated fetal weight

femur lenght

head circumference

intrauterine growth retardation

obvod Kiska

index hodnotici mnoZzstvi plodové vody

alfa feto-protein

ajiné

amniocentéza
aminokyselina

a podohn

biparietalni pkmer

centralni nervovéa soustava
odkEr vzorku choria
Ceska republika

odhad hmotnosti plodu
eventuéan

délka femuru

obvod hlawiky
hyperfenylalaninémie
intrauterinni dstova retardace
kordocentéza

fenylalanin hydroxylaza
fenylalanin

fenylketonurie

premature rupture of membranes piedtasny odtok vody plodové

small for gestational age

videre licet

56

maly pro gestai vk
tohotasu

to znamena

Spojené staty americké
ultrazvuk

lze vidkt

voda plodova

vrozena vyvojova vada
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Vlastni p Filohy
Priloha¢. 1

Dotaznik

DOTAZNIK
Diobry den, jmenui == Fomana Javidiovd a jzem studentkou oboru perodni asistentha
Falkulty adravemiloyeh studii na Univeratd v Pardubicich. V ramel moji bakalafske prace
=z ndzvem Prekoncepéni piiprava a gravidita v Znv s fendlketonuri providim wzom
med Znami s fenylketonuri o jejich informovanosti chledng l&€ebného refimy v obdob
pipraviyna ofthotnéni a tthotensti.
Zadam wvis o pravdivé vyplnini nasledujicihe dotamiku, kfery je zela anenvmn a
Askane informace budow pouZity pouze pro moji bakalifdiou prct.
Vimi zvelenou edpovid, prosim, zakroudogte. V pfipad? elekironického syplhovant
detamnik, presim, edpovEd tuénd mvraméte,
Délkuji Vim za spelupraci, Romana Javitkova.

1) Mate metaboliclkeé onemocnéni zvané fenylketonurie (PEU?
a) ano
b) ne

2} Jakého jste pohlavi?
a) Fena
b) muz

Pokud jste odpovédél'a alespoifi na fednu z pfedchozic h otazel B), dalfi otdzly, prosim,
nevypliiie a doiaznik odevedejte. Deékaii Vam za Vg cas.

¥} Kobk je vam let?
a) 14 lstamens
b) 15-235let
¢) 26-—33 let
d) 36lstavice

4) Jaké jevade nejvyiil dokonéené vzdélini?
a) zdkladmi
b) sifedni odbome bez maturity
¢) stfedodhol=ks = maturitou
d) vvid odborns
g} vysokodkolke

5) Jake jste narodnosti?
a) tesl2
) slovenske
€ Jind (naEpiEe) e

6) Matedeti?
a) ano
b ne
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T)

8)

9

Jezdite na setkani fenylketonuriki?

a) ano, alespon 1x za rok

b) méené Zasto

¢) vim o tichto setiinich, ale nejezdim na né

d) o setkanich fenyiketonurily jsem nikdy neslyiela

Hodnoty fenylalaninu se mi obvykle pohybuji:
a) do 10mg/dl (600umolT)

b) 10-15mg/dl (600-000umel1)

¢) 15-20mg/dl (200-1200pmel T)

d) vicenez 20 mg/dl (1200pmol'1)

) nemam svoje visledly

Kontrolni vzorky krve (,,suche kapky®) odesilim do metabolického centra:
a) jednou = 2 mésice a Castéj

b) dvaketz 6 mésich

¢) jednou za pul roku

d) meéné fastéji

) neposlim

10) Jsem sledovina v metaholickém centru:

a) Klinika déti a dorostu, Falultni nemocnice Kralovske Vinohradyv Praze 10

b) Ustav dédiénych metabolickyeh poruch, Vieobecna faloultni nemocnice v Praze 2
¢) Ustav klinicle biochemie, Fakulni nemocnice Brno

d) vjmem (vypiite nazev)

11} Planujete mit déti? (polmd mate dité a plinujete dalii, zaskrtnéte bod A)

) uZmam ditg

b) ano, piipraviuji = na Ehotenstvi/jsem tEhotna
¢) ano, v mdoucnn

d) nechei déti

12) Je nutne, aby Zena s PKU pred otehotnénim udrzovala hladiny fenylalaninu

1) vrozmezi 0-1mg/dl (0-60umol Typo dobu 3-6mésich

b) vrozmezi 2-4mg/dl (120-240umol'l) po dobu 2-3 mésich

¢) vrozmezi 5-10mg/dl (300-600umol'T) po dobu 3-6 mésich
d) vrozmezi 10-15mg/dl (600-200umol'l) po dobu 3 mézict

e) na takove hodnotg, abyse ciila dobfe
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13V piipadé neplinovaného téhotenstvi u Zeny s fenylketonurii:

a) mud byt t2hotenstvi bezpodmineing okamA e ukofene interrupel 1 pii hodnotich
fenyialaninu do 10me/1 (600umel 1) pfed otEhotménim

b) mud byt téhotensivi bezpedmineéné vkonfene pouze pil hodnotich vyEEich neZ
10mg/1 (600pmol 1)

¢) neexistuje obecné fefeni, je nutng situac fedit individudlng, 1ékaf Zeng vwevitl obd
moeMmost — pekrafovani a ukonfeni Bhotenstvi, u kafde zt2chto moZnosti Z=né
vyevitli ridka a doperudl pestup, kenséng roshodnutl je ma Z=né a lékaf ho mus
respelctovat

d) nejzou Zidna rizika, a proto nend nuine thotenstvi hldsit lékafi v metabolickém
centrn

14) Vyberte sprdvné tergeni: Jestlize oba rodite jsou prenaseéi PKU, jala je
pravdépodobnost, Ze dité ziska PKU?
a) 100%
By 73%
c) 30%
d) 25%
e} 0%

15} Vyberte spravné tvrzeni: Matka ma PKU, otec je prenaseé PKU, je priblima
pravdépodobnost, Zze dité bude mit PKU
a) na 23i%
b) na 50%
¢) na 73%
d) na 100%

16) Svndrom materndlnd PKT
a) jestav Zeny, kiervzafing pfi otéhomeni Zenvy; i kdyz 1écebny rezim dodrzuje
b} je stav Zeny, kferyzading pit otZhotnéni Zeny; poluod 18Eebny redm nedoedrangje
c) jepoikozeni ditéte, kters vanika po perodu, pokud matka ma PEU
d} jepeiko=eni ditéte, které vanikad bEhem tEhotenstvi, pokud matka ma PEU

1Ty Které znasledujicich postizeni ditéte nevznils u téhotné Zeny s nelét enou PKU:
a) mentilni retardace (dufevni opoZdéni)
b) srdedni vady
¢) mikrocefalie (redukce mozlove thing)
d) nadpofatng praty
g} hypetrefizmes plodu (ditd 22 v diloz= vywijl viramé pomaleji neZ by mélo, rodi s2
z tizkou porodnd hmostnost, 1 kdyZje donoiens)
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Priloha é. 2

Potravinova pyramida
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Priloha¢. 3

Seznam potravin

NEVHODNE POTRAVINY —obilninové vyrobky (mouka psenicna, zitna, ovesna, kuku-
s vysokym obsahem fenylalaninu ficnd, ryzova, Amarant), téstoviny (vajecne i bezvajecne),
ovesné viocky, krupice
—maso (dribezi, kralik, vepiove, hovezi, zvéfina, ryby, sojo- ~ pecivo (slane i sladké druhy), kiehke trvanlive druhy, zakusky
vé), vnitinosti, veskeré uzeniny, sunka, masné vyrobky (tla- - napoje slazene aspartamem (vyssi konzumace)
cenka, jitrnice, masove konzervy apod. )
- mleko a mlecne vyrobky, syry (vsechny druhy)
- vejce (bilky, zloutky, susené druhy)
~|usténiny - véechny druhy (fazole, cocka, cizra, hrach, soja)
- ofechy (vsechny druhy)
- cukrovinky (mlécnd i hotka cokolada), susenky, oplatky,
zelatinove bonbany

) - specialni nizkobilkovinné potraviny (mouky, pecivo, tés-
VHODNE POTRAVINY toviny, ryze, mléko, vajetnd nahrazka, piskoty, suenky,
s nulovym nebo nizkym obsahem fenylalaninu wafle, Ip-flakes, cokolada, strouhanka, krupice, majonéza
a fada dalSich dostupnych nizkobilkovinnych potravin).
— cukr, cukrovinky (napf. lipo, tvrdé honbény hez naplné,
ovocha lizatka, Zvykacky slazené cukrem)
- med, sirup, napoje slazené cukrem
-~ Maltodextrin, Fantomalt, Basic P
— margariny, rostlinné tuky a oleje, sadlo
-ovocné presnidavky, kompoty, dzemy, ovocné zmrzliny
(dren)
- ovace (napf. jablka, hrusky, meloun, ananas, hroznove vino)
- zelenina (napf. salatova okurka, hlavkovy salat)
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Priloha é. 4

Z&kladni l1é¢ebné pripravky (2004)

Priklady dietnich 1ééebnych pripravku a jejich pouZiti

VEK DIETNI LECEBNY PRIPRAVEK

Od narozeni
do 1 roku
(ANALOG LCP, PKU 1 mix)

0Od 1. roku do 9. let
(PKU2 mix, PKU2, P-AM2)

0d 9 let do 15 let
(P-AM3, PKU2)

0d 15 let
do dospélosti
(P-AM 3, PKU3)

Pro téhotné
(PKU3, P-AM maternal )

Pro dopliikové pouZiti
pro riizné vékové
skupiny > 9 let

(PKUZ shake, PKU3 shake,
Sinfenal )
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Priloha €. 5

Novy I&ebny pripravek pro déti

PKU Anamix Junior LQ,
orvni tekuty PKU pfipravek “[‘_\

s Omega 3 pro déti
od3do10let &

\ &

PKU Anamix Junior LQ ...

~ obsahuje Omega 3 mastné kyseliny, které jsou nezbytné
pro spravny vyvoj mozku a oci

zahrnuje vy3$si mnozstvi Zeleza, médi, zinku, selenu
~ avitamin® A a B12, jejichz hladina mGze byt u déti

s PKU nizka, stejné tak obsahuje vice vapniku,

ktery pomahd pfi zdravém vyvoji kosti a zubd

PKU Anamix Junior LQ je jiz hotovy napoj,
ktery neni nutné michat, vazit ani odmérovat
je piipraveny v malé 125 ml lahvi se snadno
uzaviratelnym vickem, perfektni
do détskeé ruky

je k dostani ve dvou pfichutich
— pomeranc a lesni ovoce
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Priloha ¢. 6

Nové l&ebné pripravky od spolanosti Milupa

MLADEZ A DOSPELI

od 15 let

[ mitup |

MILUPA PKU
By sHAKE

PKU 3-shake

kakao

1 Vyrazna okoladova chut
pravého kakaa

I MozZno konzumovat studené
iteplé (max 50°C)

JEDNODUCHA

ZAMENA

30g PKU 3-advanta
1 sdcek PKU 3-shake
1 sdcek PKU 3-activa

nonn

21 g bilkovin

ke

| MILUPA PKU
B sHAKE

Millipy ¢
iy

PKU 3-shake
mocca

B PInd chut pravych kdvovym
zrn a krémova konzistence

I MoZno konzumovat studené
i teplé (max 50°C)

PKU 3-advanta
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MILUPA PKU
; ACTIVA

S s b

Y= =
TR e,
T

PKU 3-activa

tomato

1 Pikantné kefenény s rajcaty

1 Mozno konzumovat studené
iteplé (max 50°C)




Priloha &. 7

Nove I&ebné pripravky od spolanosti SHS
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Priloha¢. 8
Novy I&ebny pripravek pro téhotné a Zeny v prekoncegni pripravé od spolé€nosti

Milupa

TEHOTENSTVI
A PRIPRAVA NA TEHOTENSTVI

PKU 3-tempora

1 SloZeni pfizpGsobené specifickym potfebdm téhotnych
azen v piipravé a prubéhu téhotenstvl

I Zvyieny obsah energie

I Prijemna viné a neutrdlni chut - vyvinuto specialné
s chledem na ranni nevolnost

JEDNODUCHA ZAMENA

1 sicek PKU 3-tempaora
=320¢g PKU 3-advanta
=14 g bilkovin
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Priloha¢. 9

Novy l&ebny pFipravek od spol€nosti SHS

Vime, Zze celoZivotni dodrzovani diety neni
vibec jednoduché.

Po ¢ase se kazda chut preji.

A proto jsme vyvinuli jedine¢ny PKU
pripravek, ktery je zcela bez chuti.

... tedy ani hofky, ani slany, ani sladky, ani
kysely...

M4 chut piresné takovou, jakou ma jidlo, do
kterého ho pravé nasypete.
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P¥iloha €. 10

Vzorovy jidelni¢ek pro téhotné na jeden tyden

Jidelniéek pro téhotné

ki :
koviny: 80-85 g, Tuky: 70-80

i

9.5

Doporugené mnozstvi /den-primér: Phe-250 mg, Bi
P-AM matemal 100 g/den
Poznamka: tabulku s prepoctem PKU pifpravk(i najdete na str. 20
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