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Abstrakt

Bakalafska prace se zabyva fenylketonurii v zivoté vybranych skupin déti, studentd a
dospélych. Cilem prace je zjistit, s jakymi problémy se fenylketonurici potykaji. Prace je
rozdélena na teoretickou a praktickou c¢ast. Teoreticka Cast prace se zabyva historii
fenylketonurie a novorozeneckym screeningem. Také dédi¢nosti, diagnostikou
fenylketonurie a jeji 1écbou. Déle se zabyva vybranymi problémy pii fenylketonurii. Mezi
tyto vybrané problémy patii finan¢ni naro¢nost diety, dostupnost potravin, nizkobilkovinna
dieta, planovani a sestavovani jidelnicku a vypocet fenylalaninu, dopady fenylketonurie do
zivota a vzdélavani a t€hotenstvi pacientky s fenylketonurii. Druhou ¢ésti prace je vyzkumné
Setieni, které zjistuje, s jakymi problémy se potykaji fenylketonurici a jejich rodiny. Toto
vyzkumné Setfeni probiha pomoci telefonnich rozhovort piimo s dospélymi pacienty
s fenylketonurii nebo s rodi¢i nezletilych pacienti s fenylketonurii. Vysledky vyzkumu
ukazuji, které problémy nejvice trapi fenylketonuriky a jejich rodiny. V diskusi prace jsou
navrzena mozna feSeni, kterd by mohla nékteré problémy pomoci odstranit nebo alespon
¢astecné od nich ulevit. Tyto navrhy feseni by mohly byt ndpomocné naptiklad pro Narodni
sdruzeni PKU a jinych DMP, které se stard o pacienty s fenylketonurii a zastupuje je v ramci

ruznych jednani.
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Abstract

The bachelor thesis deals with phenylketonuria in the lives of selected groups of children,
students and adults. The aim of the thesis is to find out what problems phenylketonurics face.
The thesis is divided into theoretical and practical parts. The theoretical part of the thesis
deals with the history of phenylketonuria and newborn screening. Also heredity, diagnosis
of phenylketonuria and its treatment. It also deals with selected problems in phenylketonuria.
These selected issues include the financial demands of diet, food availability, low protein
diet, menu planning and design and phenylalanine calculation, the impact of phenylketonuria
on the life and education and pregnancy of the phenylketonuria patient. The second part of
the thesis is a research investigation to find out the problems faced by phenylketonuric
patients and their families. This research investigation is conducted by telephone interviews
directly with adult phenylketonuria patients or with parents of minor phenylketonuria
patients. The results of the research show which problems most bother phenylketonurics and
their families. In the discussion of the paper, possible solutions are suggested that could help
eliminate or at least partially relieve some of the problems. These proposed solutions could
be helpful, for example, for the National Association of PKU and other DMPs that care for

phenylketonuria patients and represent them in various negotiations.
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Uvod

Fenylketonurie patfi mezi nejrozsifendj§i poruchy metabolismu aminokyselin. Radime ji mezi
dédi¢né vrozené onemocnéni. S fenylketonurii ptfichéazi i velka starost pro rodice ditéte, které
se s touto nemoci narodi. Rodi¢e jsou zodpovédni za spravné dodrzovani diety svého potomka,
hlidani jeho stravovacich navykl, aby dit¢ neujidalo, co nesmi. Pravidelné piti
aminokyselinového preparatu bez fenylalaninu. V urcité dobé¢ to zacinaji pak ucit své dité, aby

v dospélosti bylo schopné dietu dodrzovat stale spravné a bez chyb.

Téma bakalaiské prace jsem si vybrala z divodu mé osobni zkusenosti s touto problematikou.
Lidé o problematice fenylketonurie mnoho informaci nevi. Nemaji moznost nahlédnout do

bézného zivota fenylketonurika a zjistit tak to co ho trapi.

Bakalatska prace se zabyva fenylketonurii v Zivoté vybranych skupin. Hlavnim cilem této prace
bylo zjistit, s jakymi problémy se potykaji fenylketonurici. V teoretické ¢asti se jsou kapitoly
vénované historii fenylketonurie, novorozeneckému screeningu, diagnostice fenylketonurie a
jejim nelécenym projevim. Dale také 1écbé fenylketonurie a dédi¢nosti. V posledni casti
teoretického oddilu najdeme kapitolu vénovanou vybranym problémim pii fenylketonurii.
Vyzkumna ¢ast prace byla vénovana kvalitativnimu vyzkumu. Ten byl provadén pomoci
rozhovorli s osobami s fenylketonurii nebo se zakonnymi zastupci nezletilych pacienti
s fenylketonurii. Vysledky rozhovorti jsou nasledné rozebrany v kapitolach Rozhovory a

Vysledky.

Tato bakalaiska prace by mohla slouzit pro vSechny osoby, které by se chtéli dozvédét néco o

zivote s fenylketonurii a problémech, které zazivaji pacienti s fenylketonurii a jejich rodiny.



1 Zakladni informace o fenylketonurii

Fenylketonurie (PKU) patii mezi dédi¢né vrozené metabolické poruchy. Jde o naruseni latkové
piemény v organismu, ktery nedokaze zpracovat a vyloucit urcitou bilkovinu, kterou pfijme
z rostlinné i zivo¢i$né potravy a nedokaze ji sdm metabolizovat. Hromadéni této latky pak vede

k rozvoji onemocnéni (Velky slovnik nauc¢ny, 1999; Komarkova, Hejcmanova, 2004).

Povédomi o této metabolické poruse, podobné jako u ostatnich, neni tak rozsifené. Siroka
vefejnost neni dostateCné¢ informovana o potiebach téchto pacientl, a proto Evropska
spole¢nost pro fenylketonurii (E.S.PKU) v roce 2013 zalozila Mezinarodni den fenylketonurie.
Tento den maji vSechna sdruzeni nebo jednotlivei, vyrobei specidlnich potravin a
aminokyselinovych ptipravkl nebo poskytovatelé zdravotni péce za kol potadat aktivity, které
oslovi vefejnost a tim padem zvysi informovanost o PKU (EUROPEAN SOCIETY FOR
PHENYLKETONURIA, 2024).

Toto metabolické onemocnéni vznikd nevyhovujicim zpracovanim a rozlozenim
aminokyseliny fenylalaninu z bilkovin. Fenylalanin (Phe) je esencidlni aromaticka
aminokyselina, kterd se metabolizuje v jatrech, pokud je pfitomen enzym
fenylalaninhydroxyldzy (PAH). Prvni c¢asti nevratného katabolismu fenylalaninu je
hydroxylace na tyrosin, kterou urychluje fenylalninhydroxyldza a kdy musi byt pfitomen
tetrahydrobiopterin (BH4). V jatrech pacienta s PKU neni dostatek pravé PAH, pouze ojedin¢cle
je onemocnéni zpusobeno v metabolismu BHs. Pfi zpracovani Phe jatra netvoii dostatek
enzymu PAH nebo ma snizenou funkci (Fernandes, 2008). Tento deficit pak vede k PKU,
kterou délime podle klinickych typi dle tabulky 1 (Muntau, 2014).

Tabulka 1: Klinicka klasifikace poruch fenylalaninhydroxylazy (Muntau, 2014, s. 98)

Koncentrace fenylalaninu | Aktivita PAH

pted 1écbou

Klasicka fenylketonurie >1200 pmol/l <1 %
Mirna fenylketonurie 600 umol/1-1200 pmol/l | 1-3 %
Mirna 120 pmol/I-600 pmol/l 3-10 %
hyperfenylalaninémie




1.1 Historie

1.1.1 Objeveni fenylketonurie

Osoby s touto diagnézou tu byly ptfitomny jiz v davné minulosti. Prvni milnik o tomto
onemocnéni byl poprvé popsan v roce 1934 norskym lékafem specializujicim se na biochemii
Asbjernem Follingem, ktery od roku 1932 piisobil jako profesor na lékatiske fakulté Univerzity
v Oslu. Mlada matka se svymi dvéma détmi, které¢ byly mentaln€¢ opozdéné, tehdy hledala
pomoc u néj, protoze zadny jiny doktor ji nedokazal vysvétlit divod jejich duSevniho opozdéni.
Folling se svym spolupracovnikem studentem mediciny Kaare Clossem identifikoval vysoké
hladiny fenylalaninu v moci pacientll s mentalnim postizenim. Klasické zkouSky moci byly
normalni, ale po pfidani chloridu zelezit¢ho moc¢ zezelenala namisto zabarveni do cervenohnédé
barvy. Felling predpokladal, Ze ona neznama latka byla pricinou mentalniho postizeni, proto se
rozhodl ji izolovat a ur€it. Jednalo se o kyselinu fenylpyrohroznovou a podle ni dostala tato

nemoc svilj prvni nazev Imbecilitas phenylpyruvica (Blehova, 1963; Hejcmanova, 2000).

S pomoci tohoto vySetfeni Folling prohlédl a otestoval 430 déti z ustavu pro dusevné opozdéné.
U osmi z nich se prokazal stejny nalez v moci jako u prvnich sourozencii. Kromé nalezu v moci
si povsiml 1 jinych spole¢nych vlastnosti, a to naptiklad to, Ze déti méli svétlou plet, trpély
ekzémy a mély shrbenou postavu a Siroka ramena. Specificky byl 1 jejich zapach. Na zakladé
téchto poznatki vysla v priabéhu péti mésict jeho zndma publikace s novou poruchou latkové

premény, kterou nalezl, u jiz zminénych deseti déti (Hejecmanova, 2000; Christ, 2003).

Po svém prvnim objevu Dr. Foelling pokracoval v hledani dalSich nemocnych jedinct. Zacal
spolupracovat s Lousem Mohrem, genetikem, a Larsem Ruudem, studentem mediciny.
Spolecné objevili dalSich 34 pacientil z 22 rodin. Na zaklad¢ dat tohoto vzorku nasli ditkaz, ze

PKU pochazi z jednoduché¢ autozomalné recesivni genetiky (Christ, 2003).

Ve své prvni publikaci o této nemoci se domnival, Ze zvySené mnozstvi kyseliny
fenylpyrohroznové pozorované ve vzorcich moci déti bylo vysledkem neschopnosti
metabolizovat fenylalanin. K ovéfeni této hypotézy potieboval néco, ¢im by se dala méfit
hladina fenylalaninu v krvi. Karl Closs a Sverre Dick Henriksen, dva biologové a kolegové
Follinga, si stanovili za cil identifikovat kmen bakterii, ktery by napodoboval pfeménu
pfebytecného fenylalaninu na kyselinu fenylpyrohroznovou u pacientti s PKU. Pokud by se
takové bakterie nasly, mohly by byt pfidany do krevnich vzorkti a vysledna produkce kyseliny
fenylpyrohroznové by mohla byt hodnocena metodou podobnou té, ktera se pouziva u vysetieni

moci. Experimentalni testy potvrdily, ze bakterie proteus vulgaris dokazala pieménit



fenylalanin na kyselinu fenylpyrohroznovou. Nasledné testovani krve na hladiny fenylalaninu

potvrdilo Fellingovu poc¢atecni teorii (Christ, 2003).

Mezi posledni z Fellingovych pokust patfilo najit zptisob pro identifikaci heterozygott.
Ptredpokladal totiz, ze tito pienaseci budou hife metabolizovat fenylalanin nez homozygotni
jedinci, ktefi nejsou pienaseci. Moc prenasecu po podani fenylalaninu obsahovala vice kyseliny
fenylpyrohroznové nez mo¢ neptenasecl. Timto pokusem se teorie o vyhleddvani pfenaseci

potvrdila (Christ, 2003).

1.1.2 Prvni zkuSenost s 1é¢bou fenylketonurie

Dal$im z milnikt v historii fenylketonurie se po sedmnacti letech stala prvni zkuSenost s 1écbou
této nemoci, a to az v roce 1951. Jednalo se o 1é¢bu dietou se snizenym obsahem fenylalaninu.
Profesor Horst Bickel, ktery ptisobil v Univerzitni détské nemocnici v Birminghamu v Anglii,
zde poprvé 1€¢il dité s fenylketonurii. Lécba byla zalozena na ptedpokladu, ze za poskozeni
vyvoje mozku u déti mize nadbytek fenylalaninu v krvi a mozkomisnim moku (Hejcmanova,

2001a).

Bickel mél v péci dvouletou hol¢icku Sheilu, ktera pti narozeni vypadala jako zdravé dité, stejné
jako jeji dva sourozenci. Nésledny kognitivni vyvoj byl ale zpomaleny. Misto posazovani,
které u zdravych déti zacina Sikmym sedem po sedmém mésici ditéte a sedem, ktery se objevuje
kolem devatého mésice, se Sheila zacala posazovat az kolem osmnéactého mésice véku. Dalsi
velké zpomaleni vyvoje nastalo u stani a chlize. Misto desatého mésice, kdy se dit€ zacina stavet
u nabytku a obchézet ho, to u Sheily nenastalo ani ve dvou letech zivota. Hol¢icka nemluvila,
Casto kiicela a neprojevovala zajem o jeji okoli. Jeji hlava byla mensi, nez je obvyklé. Takeé

trpéla ekzémem a jeji kiize a mo€ zapachala po mysich (Cibochova, 2004; Hejcmanova, 2001a).

Kdyz Bickel provedl test chloridem Zelezitym, mo¢ zménila barvu na zelenou. V této dobé méla
Sheila hladinu fenylalaninu v krvi 4050 mil/l. Jeji 1é€ba spocivala v omezeni pfijmu vSech
bilkovin véetné fenylalaninu. Zbytek bilkovin ji dodavali ve formé kasinu, coz je hydrolyzat
mlécné bilkovin, ktery je nejdiive rozstépen a poté je z n€j odebran fenylalanin. Vyroba tohoto
hydrolyzatu je ale velmi slozitd a ndkladnd, vyrdbéla ho pouze jedna firma, proto bylo i
vyrobené mnozstvi omezené. Tato 1écba se ale ukazala jako Spatnd, v moci se objevila vysoka
hodnota koncentrace aminokyselin. Lékafi zacali Sheile pfidavat do stravy fenylalanin, ale
pouze tolik, kolik potifebovala pro riist a obnovu tkani. Jako dal§i prekdzkou se ukézal
nedostatek tyrozinu, které télo nedokéze vyrobit, protoze vznika z fenylalaninu. Po vyfeSeni

téchto problémt byla hol¢icku posldna domu. Musel se dodrzovat pfesné stanoveny jidelnicek,
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ktery obsahoval i kaseinovy hydrolyzat. Pii dalSich kontrolach byly pozorovany zmény v
kognitivnim vyvoji a vzhledu hol¢icky. Vlasy ji ztmavly, zmizel ekzém a zapach moci

(Hejcmanova, 2001a).

Aby si opravdu I€kati byli jisti, ze zlepSeni stavu Sheily neni pouze z pfirozenych davod,
museli ji znovu zafadit do stravy fenylalanin. Ten pfidali do kaseinového hydrolyzatu bez
informovani matky. Po tydnu se matka vratila na kliniku zdéSend, Ze Sheila zapomnéla vse, co
se naucila v dobé¢ ptisné diety, zacala opét kiicet. Z téchto vysledkt 1ékati ukoncili pozorovani
prvniho pokusu o 1é€bu fenylketonurie se zavérem, Ze vysoka hladina fenylalaninu nebo jeho
produkty zpracovani, jsou pficinou nespravného vyvoje mozku u déti trpicich touto nemoci

(Hejcmanova, 2001a).

V prubéhu padesati let nartistala zkuSenost s lécbou, vylepSovali se lékarské postupy a
doporuceni, zaroven se zkvalitilovali aminokyselinové ptipravky, které slouzi jako ndhrada za

ptirozené bilkoviny.

1.2 Historie fenylketonurie v Ceské republice

V Ceské republice je historie fenylketonurie neoddélitelné spojena s docentkou Bohunkou
Blehovou, ktera byla jednou ze zakladatelek Kliniky déti a dorostu, dnes soucésti 3. 1ékaiské
fakulty Univerzity Karlovy. Docentka se inspirovala Fellingovym ¢lankem a zjiStovala, zda se
1u nas vyskytuji déti s touto poruchou a v roce 1958 zacala s vyhleddvanim déti s fenylketonurii
v ustavech u nds. Nalezla 10 fenylketonurikli z 2444 vysetfenych osob, coz ukazuje, Ze u
pfiblizn€ 0,4 % osob zijicich v ustavech socidlni péce je divod jejich zdvazného duSevniho
postiZeni pravé fenylketonurie. Dale docentka Blehova nalezla dal$i nemocné osoby v rodinach

téchto pacienti (Hejcmanova, 2001a).

Z poznatkl docentky Blehové v roce 1960 vzeslo doporuceni pro détské 1€kare, aby ditéti ve
véku 6 tydni vysSetiili moc¢ chloridem Zelezitym. Diky tomuto doporuceni bylo mozné zachytit
dité trpici fenylketonurii, v roce 1975 ale toto doporuceni nahradilo povinné vysetfeni hladiny

fenylalaninu v krvi 5.-7. dni starych novorozenci.

Pii patrani se zaméfila na nemocné déti v tistavech v Ceské republice. Doktorka Blehova piisla
na to, Ze piblizné u 0,4 % osob Zijicich v ustavech socialni péce z diivodu zavazného dusevniho
postizeni je pfi¢inou jejich stavu pravé fenylketonurie. Dal§i nemocni byli pak nalezeni
v rodinach téchto osob. Diky témto poznatklim jiz v roce 1960 vzeSlo doporuceni détskym

1ékarim, aby vySetfovali mo¢ déti chloridem Zelezitym ve véku 6 tydni.
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Tento prvni test, jehoz pomoci bylo mozno zachytit dité trpici fenylketonurii, byl roce 1975
nahrazen povinnym vysetienim hladiny fenylalaninu v krvi novorozencti v 5.-7. dni po narozeni

(Hejcmanova, 2001a).

Dnes je PKU povazovana za jednu z nejcastéjSich dédi¢nych metabolickych poruch.

Dédi¢né metabolické poruchy

Dédi¢né metabolické poruchy (DMP) jsou jednotlivé vzacné, ale celkové cetné. Tato
onemocnéni jsou zpusobovand patogennimi mutacemi v DNA jak zarodeCnych, tak
somatickych bun¢k. Ackoliv vétsina DMP se dédi autosomalné recesivné, velka cast piipadt
vypada jako ojedinéla. Casté jsou také pienosy gonozomalné recesivni a maternalni (Honzik,

2011; Fernandes,2008).
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2 Novorozenecky screening

Novorozenecky screening je celostatni program, ktery aktivné vyhleddvd nemoci u
novorozenych déti. Jedna se o vySetfeni v ranném stadiu nemoci, coz pomuze zacit 1éCit
pfipadné onemocnéni diive, nez zpusobi nevratné zdravotni poskozeni (Novorozenecky

screening, 2024).

S touto vysetifovaci metodou pfiSel Robert Guthrie ze Spojenych stath americkych
(Novorozenecky screening, 2024), a pravé fenylketonurie se stala divodem, proc se
screeningem zacal. Guthrie zaroven také pfisel s metodou odbéru suché krevni kapky z paticky
dité. Kapky krve jsou odebirdny na specidlni filtracni papir, ten je nasledné odeslan do
screeningové laboratofe. V laboratofi se krouzky vytvotfené z krve poloZi na agarové plotny
s Bacillus Subtilis. Tato bakterie je schopna piezit pouze v prostfedi s vysokou koncentraci
fenylalaninu. Z laboratofe nasledné poslou vysledky zpét s potvrzenim nékteré diagnozy.

Pokud je vysledek v normé, prohlaseni se nevydava. (Hejecmanova, 2001b; Niessen, 1996).

Od 1. 6. 2016 se v Ceské republice diky novorozeneckému screeningu odhali 18 onemocnéni.
Mezi tyto onemocnéni se fadi vrozend sniZend funkce §titné Zlazy, vrozena nedostatenost
tvorby hormont v nadledvinach, vrozena porucha tvorby hlenu, dédi¢né poruchy latkové
vymeény aminokyselin a mastnych kyselin, dédi¢na porucha premény vitaminti (Novorozenecky

screening, 2024)

Pted provedenim screeningu je zapotiebi informovaného souhlasu rodice. P¥ipadné odmitnuti
musi byt zaznamendno a podepsano zdkonnym zéastupcem ditéte nebo svédkem, ktery byl
pritomen pfi informovani rodi¢i o disledcich odmitnuti vySetieni. Pokud neni vysSetfeni
provedeno, lékaii nemohou zah4jit v€asnou 1écbu, a to mize mit trvalé nasledky poskozeni

organismu, piipadné vést i k umrti ditéte (Novorozenecky screening, 2024).
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3 Diagnostika fenylketonurie

2. az 3. den po narozeni (Novorozenecky screening, 2024) se novorozenci odejme par kapek
krve z paticky na specialni papirek. Ten se popiSe jménem ditéte a je odeslan do laboratofte.
hladinu tyrosinu, kontaktuji oSetfujiciho lékate ditéte nebo zdkonného zéstupce ditéte. Na
zéklad¢ podezieni na PKU nebo jinou nemoc, ktera se projevuje vys§im pomérem fenylalaninu
k tyrosinu, je matka s novorozencem piedana do jednoho z metabolickych center, kde se
provede vice testil, aby se zjistilo, zda dit¢ mé ¢i nema fenylketonurii a ptipadné jak je PKU
zavazna. Pokud se PKU potvrdi je zahajena 1écba, kdy se srovnaji hodnoty fenylalaninu v krvi
pacienta a zacind edukace rodicl v této problematice. Pozastavi se kojeni a do stravy se zatadi
1écebny piipravek bez fenylalaninu. Postupné se do stravy ditéte opét zavadi matetské mléko,
ale pouze v omezeném mnozstvi, které se mize nckolikrat upravovat. Stanovuje se osobni
tolerance pro pfijem piirozenych bilkovin a na zaklad¢ vyzivovych doporuceni se stanovuje i
denni davka lécebného ptipravku. Je tieba dodrzovat dietu s nizkym obsahem fenylalaninu, aby
se dit€¢ mohlo normalné€ vyvijet. Pfi stabilizovani hladin fenylalaninu v krvi se matka s ditétem
propousti do domaci péce. Spravnost dietni 1é€by se kontroluje kazdy tyden odeslanim suché

krevni kapky do laboratote. (Komarkova, Hejcmanovéa, 2004; Puda, a kol., 2012).

Metabolicka centra

O tyto zachycené déti, a dale o adolescenty i dospélé pecuji v Ceské republice tii specializovana
pracovisté, do kterych se sjizdi lidé ze vSech koutdl republiky. Dvé z nich sidli v Praze
(Vseobecna fakultni nemocnice (VFN), Ke Karlovu 2, 128 08 Praha 2 — Ustav dédiénych
metabolickych poruch a Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu, Fakultni
nemocnice Kralovské Vinohrady (FNKV), Srobarova 50, 100 34 Praha 10, Klinika déti a
dorostu, Interni klinika Diabetologie a endokrinologie) a jedno v Brné (Fakultni nemocnice
Brno, Cernopolni 9, 613 00 Brno, Détska nemocnice) (Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP,
© 2009-2025).

V téchto centrech se nachazeji specializovani 1ékati, nutrini terapeuti a psychologové, kteii se
pacientovi vénuji pfi pravidelnych kontrolach, umoziuji kontakt s ostatnimi pacienty, poskytuji
nové informace o preparatech a potravindch a poméhaji také s Gpravou Zivotniho stylu podle

jeho situace.
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3.1 Klinicky pribéh nelécené fenylketonurie

Novorozenci bez 1éCby casto neprojevuji zadné znamky nemoci. Piiznaky se ale zacinaji
objevovat jiz ve druhém mésici Zivota. Nezdravd koncentrace fenylalaninhydroxylazy
zpuisobuje mentalni, neurologické a somatické postiZzeni a poruchy chovani. Pokud pacient trpi

mirnou PKU nebo hyperfenylalaninemii riziko psychického postizeni se snizuje.

Mezi nejbeznéjsi projevy patii tézka mentalni retardace a poruchy chovani, obsahujici naptiklad
hyperaktivitu, agresivitu, socialni izolaci. K dal§im znamkam nelécené PKU patii svétlé vlasy,
svétla kiize s ekzémy, modré oci a maly vzrust. Moc€ téchto déti zapacha po mysing, jak uvadél
jiz v minulosti Felling. U 80 % déti se projevily odchylky na EEG (Fernandes, 2008). Pti
neléCené PKU muzeme také nalézt zesileny svalovy tonus, hyperreflexii, zhorSeni chiize, tiky

a epileptické zachvaty, ty ale po zah4jeni 1écby mizi (Christ, 2003; Muntau, 2014).

Nedodrzovani diety v obdobi détstvi, dospivani a dospélosti mize vést k malatnosti, bolestem
hlavy, zvySené tinavé a naladovosti. Ve skolnim prostiedi, ale i v ramci bézného ¢i pracovniho
zivota, mize byt pacient nervozni, naladovy a neschopny se koncentrovat a zapamatovat si, co
je tieba. Pti dlouhodob¢ vysoké hladin€ fenylalaninu v krvi se objevuje ties a kiece, migréna a
poruchy spanku. Pokud pacient nedodrzuje spravné dietu a nepije aminokyselinové preparaty,
mize dojit k poklesu hladin vitaminti a mineralnich latek, zaroven také k nizkému piijmu
bilkovin. U t€hotnych Zen se stdva zvySend hladina fenylalaninu v krvi velkym problémem.

(Puda, a kol., 2012; Prochazkova, 2013)
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4 Lécba fenylketonurie

V soucasné dob¢ neni mozné vylécit PKU, je ale mozné zmirnovat dopady nemoci na kvalitu
zivota nemocnych. Jedinou moznou lécbou PKU je nizkobilkovinna dieta, kterd se musi
disledné¢ dodrzovat cely zivot. Cilem lécby dietou je snizit mnozstvi aminokyseliny
fenylalaninu (dale jen Phe) v organismu tak, aby se zamezilo jeho negativnim ucinkiim na

organismus, pfedevs§im na nervovy systém (Pazdirkova, Komarkova, 2010).

Hladiny fenylalaninu v krvi

Leifer (2004) uvadi, Ze klasickou nelécenou fenylketonurii popisuje naméfend hodnota
fenylalaninu v krvi ditéte nad 1200 pmol/l (20 mg/dl). Pokud bychom méli stanovit ideélni
hladinu fenylalaninu v krvi u jedince s PKU, byly by to hodnoty pohybujici se mezi 120—600
umol/l (2-10 mg/dl), pii nich ma télo spravné podminky pro svij vyvoj. Tyto doporucené
hodnoty se 1i8i podle v€ku ditéte viz. tabulka 2. V praxi se vyuzivaji dvé jednotky, které
zaznamenavaji stejnou hodnotu Phe v krvi: pmol/l a mg/dl. Pfepocet mezi nimi je 1 mg/dl = 60

pmol/l.

Tabulka 2: Doporucené hodnoty Phe v krvi (Muntau, 2014, 5.99)

1-10 let 11-16 let >16 let

42-240 pmol/l 42-900 umol/1 42-1200 pmol/l

Sledovéni hladiny Phe v krvi ditéte je velmi dileZitou soucasti pii kontrolovani spravného
dodrZovani diety. Je normalni, Ze hladiny mohou €asto riizné kolisat v zavislosti s ristem ditéte
anebo jinymi nemocemi, kterym mize byt dit€ vystaveno. Vzdy je tfeba zvazit mozné okolnosti
onoho vykyvu. Rodi¢ musi byt schopen je rozpoznat a spravné reagovat, piipadné je moznost
kontaktovat dietni sestru. Za zvysSujicimi hodnotami Phe miize stat pravé nemoc, nedostatek
energie v dennim pfijmu, Spatné nebo zaddné uzivani 1écebniho ptipravku. Nize je uvedena
tabulka 3, kde je vidét, jak se interval kontroly hladin v krvi v zavislosti na véku pacienta méni.
Tato kontrola probihd odebrdnim suché krevni kapky v domacim prostfedi. Na specialni
papirek je odebrana krev nej€astéji v prubéhu dne, 2 az 4 hodiny po jidle, kdy dostaneme ve
vysledku primérnou hladinu fenylalaninu v den odbéru. Pokud bychom chtéli znat nejvyssi
hladinu Phe, je tieba odebrat krev rdano na la¢no. Tato hodnota je vyS$$i z diivodu vyuziti

vnitinich energetickych zdroji v dobé, kdy pacient spi (Komarkova, Hejcmanova, 2004).
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Tabulka 3:Interval kontroly hladin Phe u lécenych déti (Komarkova, Hejcmanova, 2004, s. 47)

0-1 rok 1x-2x tydné

2-3 roky 1x za 2 tydny
3-10 let 1x za 2-4 tydny
10-15 let Ix mésicné

nad 15 let 1x za 1-3 mésice

4.1 Lécba v prvnich letech Zivota ditéte
S 1écbou se zacina hned po zjisténi diagnozy, v této dobé je dité€ kojeno nebo je na umélé vyzive.

Nyni ma dité vysokou hladinu fenylalaninu v krvi. A to az 10x vy$§i, neZ je normalni hladina.

Dité se fenylalaninu musi zbavit samo a zapracovat ho v jatrech na tyrosin a ¢ast se usadi
v télesnych bilkovinach. Tuto hladinu kontroluje 1ékat v nemocnici kazdy den. Aby bylo dité
spravé vyzivovano musi se t€lu dodat zbytek aminokyselin, které mu byly odebrany ze stravy.
Ty se nahrazuji v dietnich pfipravcich, které¢ dit€ miize neomezené, a tudiz se tim mulize dojidat,
kdyZ matefské nebo umélé mléko nestaci, jelikoz neobsahuji pravé fenylalanin, ale pouze

ostatni aminokyseliny a vitaminy, stopové prvky (Komarkova, Hejcmanova, 2004).

V dobé¢ zavadéni piikrml musi byt strava dostatené pestrd, jako u zdravych déti. Zaina se
zeleninovymi piikrmy, pak zavadime ptikrmy ovocné a instantni nizkobilkovinné kase. Je tieba
aby rodina zvladala piepocitavat hodnoty fenylalaninu v jidlech, kter¢ ditéti dava. Vse je tfeba
vazit a propocitavat, zapisovat. Piiblizn¢ jednou tydné se odebira sucha kapka (frekvence
odbéru se s vékem zkracuje), kterd se odesila do metabolickych center, kde zjist'uji hodnotu
fenylalaninu v krvi. Existuji riizné edukacni kurzy, které by mely pomoci v tézkych zacatcich.
Na telefonu je v ordinacnich hodinach k dispozici i nutriéni terapeutka, ktera je schopna poradit
ruzné zpusoby, jak naptiklad postupovat pti tom, kdyz dit€ odmita pit aminokyselinovy preparat
nebo pomoci s pocitanim fenylalaninu obsazenym v piikrmu (Komarkové, 2003a).

Postupné se jako u zdravych déti zavadéji téstoviny a pecivo, ale samoziejmé vse
v nizkobilkovinné varianté. V jidelnicku hliddme nejen pfijem fenylalaninu, ale také mnozstvi
piijaté energie. Pokud organismus nema dostateCny piijem energie ze stravy, zaCne brat

z vlastnich zasob, a to ze svalové a tukové tkdn€. Pti tomto procesu se uvoliuje vétsi mnozstvi

fenylalaninu, a to se projevi zvySenim hodnoty hladiny v krvi (Komarkovéa, 2003b).

Zékladni zésady pro lepsi zabezpeceni dodrzovani diety:
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e Pestrost jidla — zavadét nové pokrmy, to zabrani velké vybiravosti ditéte v jidle,
jednotvarné a Casto opakujici se jidla mohou vést 1 k nevyvazenému piijmu nékterych
Zivin.

e Vzhled je dilezity — vkusné a lakave nandané jidlo dité zajmu hned na prvni pohled.

e Dité se nesmi do jidla nutit — mtize vést k nechutenstvi, 1 u zdravych déti se miize najit
néco, co jim nechutnd, ale postupem casu se to mize zmenit.

e Jist u jednoho stolu — kazdy ji to sv¢, ale vSichni ji spole¢né. Nikdy by se nemélo pred
osobou s PKU zatajovat normalni jidlo, stejné by to, ze ma jiné jidlo jednou vyslo na
povrch bud’ ve skolce, na tdbofe nebo jinych skolnich akcich. Dit¢ bude mit vzdy
odli$nou stravu, neni tieba kviili tomu ménit vlastni stravovani nebo jist potaji schovani
v koupelné.

e Kultura stolovani a rodinna atmosféra u stolu (Komarkova, 2003b)

Do jidelnicku ditéte starSiho 1 roku mizou rodice zatfazovat recepty z kucharky Vatime zdravé
a chutné¢ pro fenylketonuriky I a II. Zaroven je stile tieba dopliovat bilkoviny

aminokyselinovym pfipravkem bez fenylalaninu.

Do pitného reZim ditéte je tfeba zatfazovat vhodné druhy napojii — ovocny €aj, ovocnou §tavu,
Cistou neperlivou vodu. Mezi nevhodné ndpoje patii pieslazované limonady, néapoje

s oznacenim light (obsahuji aspartam, ktery je zdrojem fenylalaninu). (Komarkova, 2003b)

4.2 Lécba v predskolnim a Skolnim véku ditéte

V piredskolnim véku ditéte zacina jedno z té¢ZSich obdobi. Rodi¢ musi zvladnout jak adaptaci
ditéte ve Skolce, tak 1 musi zajistit jidlo. Détem zacinaji povinnosti, které se musi naucit a
prijmout. Jejich rodi¢e jim musi vypomoci a byt oporou. Zacinaji zde starosti rodi¢d o
stravovani v Skolnich jidelnach. Nékteré jidelny jsou ochotné uvaftit specialni individualni
dietu, to pro rodice znamena jen piineseni nizkobilkovinnych surovin a naplanovani jidelnicku
nebo alespont ohtat jidlo v mikrovinné troubé ptfinesené z domu. Toto jidlo ma rodi¢ vzdy
zvazené a spocitané a pokud ho dité nesni, odnasi zbytek nedojedeného jidla domt a tam odecte

to, co dité nesnédlo (Komarkova, 2003c¢).

V ptedskolnim a Skolnim véku je tfeba dbat na to, aby dit€ jedlo 5 az 6 porci denné. Dité
s fenylketonurii nemtze vynechévat hlavni chod, dochézi k hladovym pauzam, které mohou
ovlivnit hladinu fenylalaninu v krvi. Lé€ebny ptipravek musi byt rozdélen minimalné do tfech

davek a vzdy musi byt uzivan po jidle, nikdy na lacno.
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5 Dédic¢nost fenylketonurie

Toto onemocnéni je dédicné a postihuje 1 z 10 000 narozenych déti ve stiedni Evropé. V
dasledku této metabolické poruchy muze dojit k poSkozeni mozku jako je mentélni retardace,
epilepsie, autismus ¢i ke kifeCovym staviim, koznim ekzémim a osteopenii, pokud se pfi ni
nedodrzuje spravné nizkobilkovinna dieta a piti zbylych aminokyselin. Nejvetsi nebezpeci

hrozi v obdobi détského vyvoje.

Kazda osoba, muz i zena je vybavena dvéma sadami genl.. V genu se nachazi na 12.
chromozomu enzym fenylalaninhydroxylazy. Kdyz je jeden z téchto genli poskozeny —
mutovany, PKU se u néj neprojevi. Z takového ¢loveéka se stava pienasec. Prenasecem je
v Ceské republice skoro kazdy 40. ¢lovék. Jestlize se ale obé& poloviny genu sejdou zmutované,

narodi se fenylketonurik (Pazdirkovéa, Komarkova, 2010).

Jestlize by byl zivotni partner pienasece prenasecem, je zde pravdépodobnost narozeni ditéte
s fenylketonurii 25 %. 50 % pravdépodobnost narozeni ditéte postizeného fenylketonurii
vznika, jestlize matka trpi PKU a otec je pfenaSeCem nebo ma-li otec PKU a matka je pienasec.
Trpi-li ale matka PKU a otec ne, bude jejich dit€ pouze 100 % pienaSecem fenylketonurie,
taktéz obracené. JestliZze oba rodice trpi PKU, ziskdvaji jejich déti mutovany gen od matky 1

otce a budou trpét fenylketonurii (Pazdirkova, Komarkova, 2010).
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6 Vybrané problémy pri fenylketonurii

6.1 Nizkobilkovinna dieta

vV

Pacientim s onemocnénim PKU Ize podavat jen potraviny s takovym mnozstvim bilkovin,
které je schopno télo zpracovat. Coz znamena, Ze je potieba determinovat mnozstvi ptirozenych
bilkovin v jidelnicku asina 1/5 (15-20 %) a zbytek bilkovin 4/5 podat v 1é€ebnych ptipravcich
(Komarkova, 2003a).

Slozenti jidelnicku se jako u zdravych jedincti odviji od konkrétniho pacienta. Zalezi na pohlavi,
hmotnosti, véku, potieb¢ bilkovin, sacharidi, tukl a toleranci Phe ve stravé. Tolerance Phe je
pro jednotlivce vzdy pocitana individualné na zédkladé hodnot Phe v krvi a typu diety. Phe je
vzdy zékladem pro propocitdvani a sestavovani jidelni¢kt. Poddva totiz informaci o tom, kolik
ptirozenych bilkovin mize cloveék zaclenit do své stravy. Diky vhodnym bilkovinam si ¢lovek
udrzi zadouci nizkou hladinu Phe v krvi. Pii sestavovani dietniho planu slouzi
fenylketonorikiim specidlni potravinové tabulky, kde naleznou potraviny sefazené do skupin a
u kazdé jsou napsané vyzivové hodnoty a hodnota Phe bud’ na 100 g nebo na kus u balenych
potravin. Nyni je uz na vybér z nckolika druhii tabulek nebo moznost pouziti aplikace
v mobilnim telefonu, kam si ¢lov€k mlZe ptrepsat hodnoty z papirovych tabulek. Dietni plan
vzdy sestavuje rodina pacienta s nutri¢nim terapeutem a Iékafem. Probih4 1 zaSkoleni pro starsi
déti v nemocnici a po zaSkoleni si déti, adolescenti a dospéli mohou dietni plan sestavovat sami
ajednou za ¢as ho ¢ast donesou na kontrolu své nutri¢ni sestte, které propocita v§echny hodnoty

a pfipadné navrhne Gpravu (Pazdirkova, Komarkova, 2010).

Bilkoviny jsou soucasti vSech potravin kromé cukru, oleje a vody. Z jidelnicku je nezbytné
vyloucit potraviny s vysokym obsahem bilkovin, napf. maso a masné vyrobky, mléko a mlécné
vyrobky, vejce, luSténiny, vyrobky =z obilovin. Strava se pfipravuje z pfirozené
nizkobilkovinnych potravin. Do jidelniho planu lze zafadit zeleninu, ovoce, brambory,
rostlinny Skrob, tuky, specidlni nizkobilkovinné potraviny v kombinaci s dietnimi lé¢ebnymi
ptfipravky, které jsou hlavnim zdrojem aminokyselin. Jsou v nich pfitomny vSechny
aminokyseliny kromé Phe. Tyto pfipravky jsou obohaceny také o vitaminy a mineraly, ktery

v této straveé by byl jinak nedostatek Plida, a kol., 2012).
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Potraviny mtizeme rozdélit do tii kategorii:

e Prvni kategorie jsou potraviny s vysokym obsahem fenylalaninu, ze stravy je musime
vyloucit uplné. Patii sem naptiklad maso, uzeniny a masné vyrobky, ryby, vejce, mléko
a mlé¢né vyrobky, chléb a ostatni bézné pecivo, cokolada, ofechy a mak, n¢které druhy
suSené¢ho ovoce, mouky a vyrobky z nich, lusténiny a umélé sladidlo aspartam (Pada, a
kol., 2012).

e Druhé kategorie jsou potraviny s vy$$im obsahem fenylalainu,ve stravé je omezujeme
na nizk mnozstvi. Mlzeme sem zafadit brambory a vyrobky nich, ryzi, banany,
pomerance, mandarinky, Spenat, vétSin kostalové zeleniny, kukufici, sterilizovany
hrasek, zelené fazolky, keCup, hoi¢ice a majonézu (Puda, a kol., 2012).

e Trieti kategorie jsou potraviny, které se mohou konzumovat bez omezeni. Jsou to
nizkobilkovinné chleby a pecivo, nizkobilkovinné mouky a téstoviny, nizkobilkovinné
mléko a vyrobky z n¢ho, med, dZemy a marmelady, zavafeniny a kompoty, zeleninovy
bujon, ovocné Zelé, fondan, tvrdé kyselé bonbony, ovocné lipo, rostlinné tuky, zelenina

s nizkym obsahem Phe (Puda a kol., 2012).

V souvislosti s pfisnym dodrzovanim jidelnic¢ku je tieba dbat na pravidelné stravovani a urcita
disciplina, kdy ¢lovek trpici touto nemoci nesmi ujidat to, co nesmi. Déle také pravidelné piti
aminokyselinovych piipravka po kazdém jidle, které jsou pro tuto dietu nezbytné a dodavaji
zbytek aminokyselin pottebnych pro kvalitni funkci lidského téla. MnoZstvi pfipravku na den
stanovuje lékaf na zdkladé hodnot z krevnich odbérti pfi kontrolach ¢i konzultaci s nutriéni

terapeutkou pfi feseni chyb v jidelnicku (Manikova, 2011).

6.2 Plianovani a sestavovani jidelnicki

Pro pacienta s fenylketonurii je nutné mit naplanovany jidelni¢ek. Behem prvnich par let Zivota
se uci rodi¢ za pomoci lékafe a nutrini terapeutky sestavovat jidelni¢ek pro své dité. Musi se
naucit vypocitat fenylalanin v potraviné nebo v celém jidle. Ve skolnim véku, kdy je uz dité
pfipraveno ¢astecné se spolupodilet na tvoteni jidelnicku je dobré ho zapojit. Toto zapojeni

muze ovlivnit dit€ v jeho budoucim postoji k dieté¢ (Puda a kol., 2012).
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Jak pocitat mnozZstvi fenylalaninu v potravinach?

Piida a kol. (2012) uvadé;ji:

Ukazka 1: Kolik Phe ma jabko?

Nejprve musime jablko zvézit — jeho hmotnost je 150 g.

V tabulkéch najdeme, kolik Phe jablko obsahuje na 100 g —to je 11mg Phe na 100 g potraviny.
Klasickou troj¢lenou zjistime, ze 150g jablka ma 16,5 mg Phe

Ukazka 2: Kolik Phe obsahuje Fidorka Hotka s ofiSkovou néplni?

Fidorka vazi 30 g

Bilkoviny: 6,7g na 100 g vyrobku, vycteno z obalu v tabulce nutri¢nich hodnot

Pokud neni urcita potravina v tabulkach, univerzalné pocitdme na 1g bilkoviny 50 mg Phe.
Tady tedy vyjde po vynasobeni bilkovin 50 a nasledném piepoctu na vahu jedné susenky, ze

suSenka mé 100,5 mg Phe.
Ukazky jidelnic¢ki
Jidla pouzité pro tvorbu téchto jidelnickli miiZeme najit v kuchatce Vatime zdrave a chutné pro

fenylketonuriky (Komdarkova a kol. 2022). Do jidelnicku nezafazuji pitny reZzim a

aminokyselinové preparaty.

Tabulka 4: Priklad jidelnicku pro dité s fenylketonurii s toleranci 350 mg Phe na den

Snidané Dopoledni Obed Odpoledni svacina | Vecete

svacina
NB chléb, | Polovina ZapeCené NB mléko, | Bramborové
pomazankové | bandnu,  NB | té€stoviny se | mandarinka (27 | knedliky
maslo, waffelbrot (77 | zeleninou (55 mg | mg Phe) sovocem (152
okurka (46 | mg phe) Phe) mg Phe)
mg Phe)
NB chléb, | NB pernik (14 | Mrkvova polévka, | Jablko, NB | Brambor,
kvétakova mg Phe) slan¢  palaCinky | piSkoty (20 mg | duSend mrazena
pomazéanka plnéné zeleninou | Phe) zelenina (150
(61 mg Phe) (120 Phe) mg PHe)
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Tabulka 5: Priklad jidelnicku pro dospélého s fenylketonurii s toleranci 500 mg Phe na den

Snidané Dopoledni Obed Odpoledni Vecete
svacina svacina

NB chléb, maslo, | Kiwi,  jablko | Bors¢, Jable¢ny zavin, | Téstoviny,
kedlubna (100mg | (41 mg Phe) bramborak susenky omacka na
Phe) z cukety (185 mg | skotficové (58 | Spagety (115

Phe) mg Phe) mg Phe)
NB kolace (52 mg | Banan (110 mg | Pérkova polévka, | NB chléb, | NB ryze,
Phe) Phe) zeleninové rizoto | vegansky  syr | houbova

(171 mg Phe) (40 mg Phe) omacka (100

mg Phe)

6.3 Dostupnost a finan¢ni naroc¢nost specialnich potravin pro fenylketonurii
Z divodu potteby zarfazovat do jidelnickli specialni nizkobilkovinné potraviny se

fenylketonurici a jejich rodiny potykaji s dostupnosti a vysokymi cenami téchto potravin.

Nérodni sdruzeni PKU a jinych DMP (© 2009-2025) uvadi, Ze nizkobilkovinné potraviny si
musi pacienti hradit sami. Nékterym fenylketonurikiim na ¢ast potravin pfispiva zdravotni
pojistovna z fondi prevence. U vétSiny pojistoven ale tento ptispévek neni uréen pro dospéelé
pacienty, ti by to ale pottebovali nejvic. NSPKU udava, Ze se dlouhodobé snazi o dosahnuti
uhrad na zakladni specialni potraviny, tak jak se s tim setkavaji v jinych zahrani¢nich zemich.
Stat alesponl pfispiva na aminokyselinové ptipravky, které musi kazdy fenylketonurik pit, ty

jsou nyni hrazeny plné.

Ceny potravin se pohybuji v fadu stovek. Za kilogram mouky fenylketonurik zaplati kolem 290
K¢, cena za 400 g chleba je ptiblizné 150 K¢&. Do zékladnich potravin se fadi 1 nizkobilkovinné
téstoviny, ty stoji kolem 200 K¢ za 500 g. Existuje také nizkobilkovinné mléko, které se da
poridit asi za 150 K¢&. Ke kazdému nakupuje tfeba ptipocitat i ndklady na poStovné, které

v dnesni dobé nejsou malé. (Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP, © 2009-2025).
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Specialni potraviny Ize sehnat pouze online na e-shopech nebo v par kamennych prodejnach. Z
konkrétnich e-shopli mizeme zminit napiiklad DS market, Obchod zdravé vyzivy Dana
Harantovéa Praha, PKUshop, Puravita nebo internetové fetézce 1ékdren BENU nebo Dr.Max.
Z kamennych obchodii si fenylketonurici mohou vybrat z prodejen v Praze obchod pani
Harantové, 1ékarnu FNKV nebo v Brné obchod Elinai (Narodni sdruzeni PKU a jinych DMP,
© 2009-2025).

6.4 Dopady PKU do oblasti Zivota a vzdélavani

Je dulezité, aby bylo dit¢ s PKU obeznameno s tim, Ze méa né¢jakou nemoc zptisobem, ktery je
vhodny k jeho véku. Zaroven je tfeba, aby se dité zapojovalo do kolektivu a vedlo norméalni
zivot jen s urCitymi privilegii. UCitel by mél védét, jak moc je dité ovlivnéno jeho dietou, jak
zvladd komunikovat s jeho vrstevniky a byt s nimi v dennim kontaktu, jestli nedochazi ke
konfliktim. V mlad$im Skolnim véku jsou pro dité dilezité ndzory autorit a ve starSim veéku se

dité vice zacina zajimat o ndzory svych vrstevniki (Puda a kol., 2012).

V puberté je dulezité, aby rodi¢ zacal ditéti predavat odpoveédnost za jeho 1éCbu. Je tieba, aby
rodi¢ ditéti poskytoval odpovédi na jeho otazky a dovolil mu podil na rozhodovani co bude jist,

co se objedna za potraviny (Puda a kol., 2012).

6.5 Planovani téhotenstvi a téhotenstvi pacientky s PKU

Pti planovani zaloZeni rodiny pacientky s fenylketonurii musi pocitat s tim, Ze velmi pfisna
dieta se musi zavést dostatecné brzy pred otéhotnénim a jeji dodrzovani je velmi dilezité
dodrZovat po celou dobu té¢hotenstvi. Nekterym Zendm to mize délat problém. Obzvlast’ pokud
mély velmi volnou dietu nebo nedodrzovaly piti aminokyselinového piipravku. Touha po

zdravém ditéti silng;si (Pazdirkova a Komarkova, 2010).

V minulosti 1ékafi vypozorovali zkuSenosti s Zenami s PKU, které¢ dietu v dospélosti
nedodrzovali a zaroven pocaly dité. Tyto Zeny Castéji spontdnné potratily nebo pokud dité
donosily, projevili se u néj po porodu rizné problémy (mensi velikost hlavicky, vrozené
vyvojové vady, nizkd porodni hmotnost). Déti se i1 v dalSich mésicich Zivota opozdovaly
v psychickém a pohybovém vyvoji. Pokud ma matka v t€hotenstvi v krvi vysokou hladinu Phe,
dit¢ ma tuto hodnotu po porodu az dvojnasobnou. K poskozeni plodu dochéazi témét okamzité.

Tento jev se nazyva Syndrom matetské fenylketonurie (Pazdirkova a Komarkova, 2010).
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Na skutecnost, Ze je nutné dodrzet pripravu pied pocCetim se divky upozornuji na kazdé kontrole
v ambulanci. Pfiprava by méla byt vedena lékafem z jedné z metabolickych ambulanci. Pod
nazvem piiprava se schovava obdobi, kdy Zena zacina drzet ptisnou nizkobilkovinnou dietu a
snazi se udrzet hladinu mezi 2-4 mg/dl (120-240 umol/l). Az se Zen¢ podaii dosahnout této
hladiny, smi otéhotnét. Plod se pak bude vyvijet v bezpecnych podminkach. Tuto hladinu je
tieba drzet pfiblizn¢ do 20. tydne t€hotenstvi. Pak se miize mnozstvi bilkovin ve stravé navysit

(Pazdirkova a Komarkova, 2010).
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7 Vyzkumné Setieni

Vyzkumné Setfeni je zameéfeno na urceni problému, se kterymi se potkavaji pacienti
s fenylketonurii a jejich rodiny. Dané Setieni je zalozeno na zjistovani informaci od rodicu

pacientl s fenylketonurii do 18 let a od samotnych pacientt s fenylketonurii nad 18 let.

7.1 Cil prace

Cilem bakalafské prace je zjistit s jakymi problémy se potykaji fenylketonurici.

Cil bakaléatské prace byl rozpracovan do nékolika dil¢ich cilt, které s tykaji pojmenovani

konkrétnich problému v zivoté fenylketonurika:

1. Zjistit, kolik respondentti se setkalo s nedostate¢nou dostupnosti specidlni potravin.

2. Urcit, zda si pacienti s fenylketonurii mohou koupit specialni potraviny, které jsou
dilezité pro dodrzovani diety.

3. Zjistit, zda se respondenti setkali s problémy se stravovanim mimo domov.

4. Identifikovat, jestli se zaci s fenylketonurii potykaji s psychologickymi a socidlnimi
problém béhem vzdélavani.

5. Stanovit, ¢im je fenylketonurie naro¢na pro rodice pacienta s fenylketonurii.

7.2 Vyzkumné otazky a predpoklady
Sestaveni ptedpokladli vychazi ze zjiSténych informaci a poloZenych dil¢ich vyzkumnych
otazek obsahujici tvrzeni zabyvajici se problémy v Zivoté fenylketonurika. K dil¢im

vyzkumnym otazkam byly doplnény odpovidajici predpoklady.

Vyzkumna otazka: Jaké nejéastéjsi problémy se vyskytuji u pacientti s fenylketonurii rizného

veku?
Predpoklad: U vSech respondentil se objevi problém v oblasti stravovani.

Diléi vyzkumné otazky

1. Setkavaji se respondenti s nedostate¢nou dostupnosti specialni potravin?

2. Mohou/mohli si osloveni fenylketonurici koupit vzdy vSechny potiebné specialni
potraviny?

3. Kolikrat se respondenti setkali s problémy se stravovanim mimo domov?

4. S jakymi psychologickymi a socialnimi problémy se nejcastéji potykaji zaci s

fenylketonurii pti vzdélavani?
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5. Jaké jsou klicové oblasti narocnosti pro rodice pacientt s fenylketonurii a které aspekty

24

Diléi pfedpoklady

P1: 60 % respondentil se n€kdy setkalo s nedostate¢nou dostupnosti specidlnich potravin.

P2: Polovina respondenti se potyka s finan¢ni narocnosti diety a nakupuje pouze to nejnutnéjsi

ze specialnich potravin.

P3: Kazdy z respondentli se béhem Zzivota alespon jednou setkal s problémy se stravovanim

mimo domov.

P4: Kazdy respondent se setkal alespon jednou s psychologickymi nebo socialnimi problémy

béhem vzdélavani.

P5: Rodi¢ pacienta s fenylketonurii se pii péci o dité setkal alespon se tfemi té¢zkostmi.
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8 Nastroje empirického Setieni

V bakalatské praci byla zvolena metoda kvalitativniho vyzkumu, aby se mohlo jit pti zkoumani
jednotlivych problémi jit do hloubky. Na zaklad¢ tohoto Setfeni je moznost dostat podrobnéjsi
popis problémii, které pacienti s fenylketonurii prozivaji. Jako dalsi diivod pro volbu tohoto

nastroje empirického Setfeni byl vybér z malého vzorku respondentt.

Metodou vybranou pro tento kvalitativni vyzkum byl polostrukturovany rozhovor. Na zakladé
piipravené¢ho souboru otadzek a témat jsem tyto rozhovory vedla. Dle Miovského (2006) je
polostrukturovany rozhovor nejrozsifenéj$i metodou rozhovord. To hlavné diky tomu, ze se
dokéze vyhnout problémim jak pln¢ strukturovaného, tak nestrukturovaného rozhovoru.
Tazatel ma v urcitych mistech moznost podat dopliujici otazku nebo podpofit rozhovor a vést
dal nenucenou konverzaci. Naopak nevyhodou by mohlo byt tfisténi vypovédi respondenta,
ktery by nemusel udrzel konzistenci odpovidani. Na to je mozné pamatovat a zvolit do

rozhovoru ¢asti s véts$i a mensi strukturaci.

Na zaklad¢ pripraveného souboru otazek a témat byly dané rozhovory vedené. Vybrany pfistup
umoznil ziskat hodnovérné tvrzeni o realité Zivota s fenylketonurii. Poznat oblasti, které jsou
pro pacienty a rodi¢e nejvice narocné. Vysledky prace poslouZi jako navrh pro Narodni sdruzeni
PKU a jinych DMP (NSPKU). NSPKU se snaZzi uleh¢ovat Zivot pacientim s fenylketonurii a
jejich rodindm. Organizuji riizné akce a setkani pro podporu a pomoc. Tyto vysledky by

sdruZeni mohly pomoci s budouci aktivitou pro fenylketonuriky.

8.1 Vyzkumny soubor
Vyzkumny soubor byl vybran na zdkladné¢ ndhodného vybéru a osloveni na facebookovych
skupinach s ndzvem PKU maminky — Fenylketonurie a Dospély s PKU sobé&. Kritériem pro

vybér byl vék fenylketonurika.

M) vyzkumny soubor tvoii dohromady 8 respondenti. Dospély s diagnostikovanou
fenylketonurii a rodi€e nezletilych pacientt s diagnostikovanou fenylketonurii, kteti o své déti
pecuji. Tito respondenti byli rozdéleni na zdklad¢ vé€ku do dvou skupin: osoby nad 18 let (ti
odpovidali v rozhovoru samy za sebe) a do 18 let (za tyto pacienty odpovidal rodi¢). Ve skupiné
do 18 let byli 4 rodice (konktrétné matky) pacientl s fenylketonurii. U dospé€lych pacientt byl
jeden respondent muz a tti zeny. U détskych respondentli byli zastoupeni matkami jedna Zena

a tf1 muzi.
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8.2 Rozhovory
Rozhovory probihali individudlné a anonymné¢ ptes telefonni hovor. Se souhlasem byl hovor

nahran na diktafon za Gcelem piepsani.

Pted samotnym rozhovorem byli respondenti sezndmeni s tématem bakalarské prace, ujisténi o
anonymité zaznamul a dotdzani na souhlas s nahravanim. Rozhovor trval v priméru 25 minut.
Pro piepis do textové podoby byl pouzit nastroj Beey.io. Nasledné byly rozhovory piepsany do
ocisténé podoby. Oznaceni osob je v kazdém rozhovoru stejné, pouze se meéni Cisla rozhovort
a Cislo respondenta. Pokud se v rozhovoru s rodi¢em vyskytlo jméno pacienta s PKU bylo

nahrazeno slovem syn/dcera.

Interview bylo vedeno na zakladé tematickych okruhti a 5 hlavnich oblasti.

Tabulka 6: Témata a otazky pro rozhovor

Téma Otazky pro rozhovor

wewr

Dostupnost potravin e Jaké jsou nejcastéjsi problémy pifi ndkupu specidlnich
potravin vhodnych pro nizkobilkovinnou dietu?

e Jak casto musite nakupovat ve specializovanych
obchodech nebo na internetu?

e Jak Siroka je nabidka potravin béznych supermarket
pro pacienta s fenylketonurii?

e Jak bys popsal/a celkovou zkusenost s dostupnosti PKU

potravin v béZném zivote?
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Tabulka 7: Témata a otazky pro rozhovor

Téma Otazky pro rozhovor

Finan¢ni naro¢nost diety

Jak vyrazné zasahuji naklady na specidlni potraviny do
vaSeho rodinného rozpoctu?

Stalo se n¢kdy, ze jste si kvili vysoké cené nemohl/a
dovolit v§echny potfebné potraviny?

Vyuzivate néjaké piispévky nebo jiné formy podpory
na pokryti nakladt spojenych s dietou?

Stravovani mimo domov

Vzpomnél/a bys si, kdy jsi naposledy fesil/a problém se
stravou mimo domov?

V jakych situacich (napft. vylety, Skolni akce, dovolen¢)
Co obvykle chybi pfi stravovani v restauracich nebo
jidelnach? Zmeénilo se to v prib¢hu let — je to dnes lepsi

nebo horsi nez diiv?

Problémy v oblasti

vzdélavani

Setkal/a jsi se nékdy ve Skole s pocitem, Ze jsi ,,jiny/a*
kvuli své diete?

Jak reaguji spoluzaci nebo ucitelé, kdyz zjisti, Ze musis
Jist specialni jidla?

Citil/a jsi se n¢kdy ve Skole kvilli PKU vylouceny/a z

kolektivu nebo neptijemné, neprobihala Sikana?

Néroc¢nost diety pro rodice

Co vam na péci o dit¢ s PKU pfipadd nejvice
vycerpavajici nebo stresujici?

Jak zvladate kazdodenni planovani a pfipravu a pocitani
stravy?

Mate dostatek informaci a podpory od Iékait,
odbornikii nebo okoli?

Vyskytuji se u vads doma konflikty nebo stres kolem

dodrzovani diety?
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8.3 Vysledky

Na zéklad¢ vysledkii zkoumani rozhovort dochazi k porovnani probléml v razném véku
fenylketonurika. Rozhovory poskytly vhled do Zivota pacientii s fenylketonurii. A to jak
z hlediska praktickych, socialnich nebo psychickych.

Dostupnost potravin

Nedostatec¢néa dostupnost specialnich nizkobilkovinnych potravin byla zminovana pti kazdém
rozhovoru. Na otazku: ,Jaké jsou nejcastéj$i problémy pii nakupu specialnich potravin
vhodnych pro nizkobilkovinnou dietu? R2 odpovida: ,Ze nejsou dostupny prevazné v
klasickych obchodech a musi se pres specializovany obchody objedndvat i treba z cizich zemi.
Kdy to pak trva néjakou dobu, nez to viastné dorazi a clovek je prosté nemiize si to koupit hned,
jak to potiebuje.” Podobné odpovédi se opakovali i u ostatnich respondent. Né&kteti
respondenti také do této odpoveédi uvadéji finanéni stranku, a to jak z pohledu cen specidlnich

potravin, tak i cen za poStovné, pokud se balik objedna z internetového e-shopu.

Specialni nizkobilkovinné potraviny nejsou bézné dostupné v supermarketech. VSichni
respondenti uvedli, Ze objednavaji pievazné pres internet na specializovanych e-shopech. Cestu
do specializované prodejny si pacienti spadajici pod prazské ambulance vétSinou spojuji
s kontrolou v jejich ambulanci. Naptiklad R1 uvadi: ,, Na internetu nakupuji castéji, protoze jak
mam maly dité, tak prosté se snazim o co nejjednodussi systéem. TakzZe na internetu nakupuji tak
kazdy mésic, mozna dvakrat do mésice a v tom kamenném, jenom, kdyz tam mdame cestu, takze
tak jednou za pul roku. “ Nekteii respondenti (R2, R6, R8) také vyuZivaji zahrani¢ni e-shopy

v

z diivodu pfiznivéjsi ceny.

V béZzném obchodé€ se pro fenylketonurika ned4 sehnat kromé ovoce a zeleniny skoro nic, co
by mohlo byt zatazeno do kazdodenniho jidelnicku. VSichni respondenti kromé R4, RS a R7
uvedli, ze védi o nabidce veganskych vyrobki s niz§im obsahem bilkovin. Niz$i obsah bilkovin
se tyka hlavné syrii a jogurtd. Pouze R2, R6 a R8 zminuji, Ze veganské vyrobky do jidelnicku
nekdy zatazuji. Dale jsou zminény jesté napoje bez aspartamu a dZusy.

Pro zpestteni si naptiklad ze sladkosti R3 kupuje Brumika a ze slanych pochutin bilé pénové

krekry. Jinak se vSichni respondenti shoduji, Ze zafazovani sladkosti a slanych pochutin do

jidelnickl neni Casté. Nekteti tyto veéci nakupuji pro zpestfeni a jini viibec.

Jako celkovou zkuSenost s dostupnosti specialnich nizkobilkovinnych potravin uvadi R7
zlepSeni oproti minulosti. RozSifuji se 1 moznosti objednavani na internetu. Na zakladné

rozhovortt mohu zminit vyuZzivani sluzby Rohlik.cz, internetovy obchod 1ékarny Benu nebo
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obchod s pfevazné bezlepkovym sortimentem, ale daji se tam najit i PKU potraviny Puravita.
Vsichni respondenti nakupuji ve velkém a nesetkdvaji se tak moc casto s nedostupnosti
konkrétnich oblibenych produkti. R3 ale uvadi: ,,V t¢ kamenné prodejné nemaji moje oblibené
testoviny, takze ty seZenu pouze online. A taky se casto stane, Ze nemaji ani jeden druh peciva,
ktery dokazu snist. Ne, Ze by ty ostatni byly uplné hnusny, ale nechutnaji mi tolik a nechci za né
tedy utracet. V tomhle pripadé volim alternativu, zZe si doma upecu chléb viastni. Jinak na e-
shopech je vétsinou vsechno dostupné anebo holt pockam a nakupim treba o tyden dyl. Sladké
si nekupuji skoro vitbec, toho je ale na prodejné i na internetu vzdy dost. “* Zaroven R4 odpovida,
7ze mu nedéla problém zménit znacku zdkladni potraviny, pokud zrovna neni dostupna jeho

oblibend. Rozhodné je tieba fict, ze velmi zalezi na preferencich jedince.

Finanéni naroc¢nost diety

Finanéni naro¢nost diety predstavuje pro rodinny rozpocet velkou zatéz. VSichni respondenti
uvedli, Ze jim dieta velmi zasahuje do rodinného rozpoctu. R1 uvadi, Ze utrati polovinu penéz
z rodi¢ovské dovolené za nakupy specidlnich potravin. R3 odhaduje, Ze mési¢né utrati 3000 K¢

pouze za zakladni specidlni potraviny jako je mouka, téstoviny a chléb. R2 nakupuje jednu za

wevr

6 z 8 respondentil uvedlo, Ze stali pfed rozhodnutim, jestli koupit to nejnutnéjsi nebo dat penize
jinam. 2 maminky R6 a R7 uvadé&ji, Ze udé€laji pro své déti vSe a vzdy to vymysli tak, aby
nakoupit mohli. U R5 se stalo, Ze nemohli nakoupit z ditvodu nedostatku financi pied vyplatou.
Meéli ale jesté v zaloze pecivo, které synovi nechutnalo. Pouze R4 uvedl, Ze nakupuje jen

zékladni specialni potraviny.

V3ichni rodi¢e détskych pacient s PKU pobiraji ptispévek na péci 1. stupné, zaroven jim také
pojistovna VZP zasila z fondu prevence ptlrocné 6000 K¢ na dietu. RS kvili tomuto piispévku
piechazel od jiné pojistovny. U dospélych respondentti dostava prispévek na dietu od

pojistovny pouze R3 od VZP (jeste je to student) a R2 od OZP.

Respondenti shodné uvedli, Ze ceny specialni potravin v poslednich letech rostou, ale podle

nekterych je to ptimo umérné se zdrazovanim potravin klasickych.

Stravovani mimo domov

Stravovani mimo domov se n¢jakym zptisobem tyké vSech respondentt a vSichni tento problém
zazili. Dospéli pacienti fesi toto téma v rdmci dovolenych nebo na sluzebnich cestach. R3 a R4
uvadéji, ze v dospélosti letéli na dovolenou s all inclusive, ale brali s sebou nizkobilkovinny

chléb. R4 tika: ,, Kdyz uz jedeme k mori, tak vzdycky all inclusive, abych si tam aspon néco mohl
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vybrat k tomu jidlu, i kdyz je to vlastnée tyden viceméné na zeleniné a ovoci, na salatech a takovy
obcas doplnény néejakymi hranolky nebo nécim takovym, aspon tam je néjaky rezim, ktery se da
jakztakz dodrzet, no.“ R1 tika, ze litd na dovolenou Casto pouze s pfirucnim zavazadlem, kam
musi kromé osobnich véci a obleceni dat i zavakuovany chléb a aminokyseliny. To uvadi jako
pouze s kuchyiikou, aby synovi nebo dceti mohli vafit sami a vezli s sebou vSechny dulezité

zakladni potraviny.

R2 a R3 mi popsali zkuSenost se stravovanim v praci. R2 si jidlo kupuje v obchod¢, kde si
vybere ovoce, zeleninu nebo hotovy zeleninovy salat. Pfipadné navstévuje jidelnu, pokud v ni
je dostupné jidlo, které se ji vejde do denni tolerance. Doma si moc ¢asto nevari, protoze je to
narocné skloubit s péci o déti. R3 si naopak vse chysta doma, aby méla jistotu, ze dodrzi

toleranci.

Stravovani na Skolnich akcich a pobytech je velmi individuélni. R3 vzpomina4, jak se stravovala
v ramci Skolky a Skoly. Obédy chystané doma ji ohiivali pfimo v jidelné, nikdy nezazila
problém. Na stiedni Skole byla moznost ohfevu ve spolecné mikrovinné troubé. Pokud byl
v planu Skolni vylet, museli doma péct chléb ptipadné buchtu a nachytat jidlo na cely den. U
vice dennich pobytl uz nastaval problém se zajiSténim jidla na celé dny. Z jejich zkuSenosti
vyplyva, ze vzdy zvladli naplanovat zptisob, jak to udélat, tak, aby mohla jet. Nachystat a
navazit krabicky, popsat, zamrazit a na pobytu pak ptidat piilohu. Vice denni pobyt probihal
podobné u R3 i ostatnich détskych respondentli, kromé R7. T¢ byla nabidnuta jind moZnost
feSeni situace, kdy by rodi¢ dcery s PKU jel se Skolou a dohliZel na jeji stravu. To ale nebylo
mozné realizovat kvuli praci rodice a dcera tak musela zGstala v jiné tfid€. Jinou ojedinélou
zkuSenost ma respondent R6. R6 uvadi: ,, Kdyz byl v Rakousku na lyzdku na ctyri dny, viastné
pét dni s cestou. Tak jsme zazili to, Ze jel a mél jidelnicek, se kterym byli obeznameni dopredu.
Vezl si presny popis nebo recept na omacku, treba paprikovou nebo na zeleninovou smes.

Presné postup, ingredience, vezl si svoje nizkobilkovinny potraviny, ale oni mu to uvarili.

Respondenti vétSinou popisuji svoji zkuSenost se stravovanim v restauracich jako celkem
neuspokojivou. A to jak z pohledu ceny, tak i nabidky. R4 tika: ,, (...) proc bych si daval prilohy
za pétinasobnou cenu, jakou si miizu uvarit doma, prosté ta restaurace je o tom, Ze si ¢lovek
jako chce ochutnat néco, co si doma neuvari, (...). " R3 se setkala riznym ptistupem. V jedné
restauraci nemohla dostat 2 ptilohy, v jiné restauraci, konkrétné v asijské, zase nebyl problém

odebrat z kari se zeleninou protein, ale cena zistala stejnd. Pro R7 je stravovani v restauraci
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Casta zalezitost. Pii problému s objednanim se vzdy setkali s personalem, ktery byl ochotny se

domluvit.

Problémy v oblasti vzdélavani

Vsichni ¢tyti dospély pacienti s fenylketonurii se v ramei Skolky nebo zakladniho vzdélavani
setkali s pocitem odliSnosti od ostatnich. R1 uvedla, ze byla mezi détmi vniména jako
,mamanek*. Diky tomu se ale mohla ucastnit Skolnich pobyta a vyletii, kde ji mama hlidala
jidlo a vatila. Bere to tak, Ze to jinak neslo. R4 naopak popsal svou zkusenost s tim, ze nikdy
nikde nebyl takto: ,,Jad jsem nikdy nebyl na tiidnim vyleté, na tabore nebo na cemkoliv jinym
bali mé s sebou vzit, aby ndhodou se néco nestalo. “ R2 ma zkuSenost ze Skolky, kdy se citila

vyclenéna z kolektivu pti obédé. Sedéla mimo ostatni déti a jedla své jidlo.

R1 uvedla, ze na zakladni skole zazila Sikanu. Az v dospélosti ale uvazuje o tom, ze PKU byla

jednim z faktort, které tu Sikanu zplsobili. Ostatni dospéli respondenti se se Sikanou nesetkali.

Reakce spoluzakil a uciteli zmitiuje naptiklad R3. Ona se setkala na zékladni Skole s pozitivnim
pfistupem pani ucitelky, kdy méla vzdy nachystanou alternativu odmény nebo mikulasské
nadilky. Zminila ale 1 situaci, kdy dé€ti na tadbote ochutnavali jeji preparat. ,, Ty znechucené
oblieje si pamatuji doted’, vzpomina. R4 mél ve Skole kladné reakce svych spoluzaku.

Opacnou zkuSenost mél ovSem s t€mi star§imi studenty, ktefi se mu posmivali.

Rodice ostatnich 4 respondentli se shoduji v tom, ze jejich déti nikdy nezazili Sikanu. VéEtSina
se priklani ale k ndzoru, Ze je to diky dobrému kolektivu. Citi se jiny R5 a RS, kvlli tomu, Ze
si zacinaji uvédomovat odlisSnost jejich jidla od normalnich. R6 nyni zazil pfechod na sttedni
Skolu. Podle jeho matky byl tento pfechod pro néj psychicky naro¢ny, tika: ,, Ted uz se po tri
ctvrté roce s tim zacind jako trosku srovnavat. Kdyz to o dieté vsichni vi. (...), ze se neboji nebo
nestydi si vzit to jidlo, ale hlavné problém byl preparat. Jako vypit ho. Pije ho rdno, nez do

Skoly a pak sype ty tablety prosté po obédé v té Skole se n¢kdy stane, ze ani ty tablety nevezme
(...).

R8 popisuje svou zkusenost s jidelnou: ,,Zazili jsme zatim dvé vedouci kuchyné, vybornou a tu
nejhorsi. Jedna skola ale jiny clovek, takze jedna ti jakoby vychazi vstric, obdivuje, dekuje. A
prosté nic neni probléem. A druhy vadilo si i vyzvednout tu krabicku, aby ji dali do lednicky a
ohrali mu to. Takze je to fakt prosté o lidech, takze na koho narazis. Nekdy uplné super, nékdy
uplné hriza.“ To, ze je to o lidech potvrzuje i R7, kteréa se setkala s aktivnim pfistupem pani

ucitelky i nad ramec jejich povinnosti. Jeji dcera nikdy nezazila Sikanu a nebyla vyc¢lenovana
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z kolektivu, necitila se jind. Jak sama R7 fikd, mozna tomu napomohlo, Ze dceru dali do

inkluzivni Skolky.

Narocnost diety pro rodice

Vsichni respondenti popsali fenylketonurii jako néco, co je velmi narocné pro rodice. Jak
z hlediska casu, logistiky tak z emocionalniho hlediska. Mezi nejCastéj$i problémy pattilo
kazdodenni planovani jidelnicku, pocitani a vareni. Tyto problémy se vyskytovaly ve vsch
rozhovorech. R2 uvadi, ze jeji mamce trvalo, nez se seznamila se zplisobem, jak prepocitavat
bilkoviny na fenylalanin. R8 tika: , Matika je nastésti mij kamos. Ale nedovedu si predstavit,

3

kdyby tomu tak nebylo, co bych délala.

Hlidani dostatecného mnozstvi specidlnich zdkladnich potravin a ostatnich nizkobilkovinnych
produktt, aby mélo dité pestry jidelnic¢ek. Problém s pitim aminokyselinovych ptipravki je u

R7, R6 a RS5. Tito respondenti musi na své déti nékdy dohlizet, aby si preparat vzaly a dopily.

Z emocni stranky to bylo pro rodice tézké, ptiklad od R3: ,, Odbeér suché krevni kapky doma, to,
kdyz jsem byla mala velky problém, protoze byl pokazdy plac. Ale myslet na to, Ze kazdy mésic
musi odebrat krev (...)“ ahlavné v obdobi puberty, kdy se za¢ina objevovat poruSovani diety
a problémy s pitim preparatu. V tomto obdobi rodice €eli obavam o zdravi svého ditéte, jak

uvadi RS.

VétSina respondentli uvadi, Ze informace od I1ékaiti a okoli byli v rdmci moZznosti uspokojivé.,
R4:,, Asi co se védelo, to jsme védeéli. Ja si myslim, Ze jako tam az takovy problém nebyl, protoze
ono se nevédelo skoro nic v té dobé. Ja jsem byl viastné mezi prvnima jakoby screeningem
zachyceny. (...)“ R6 sd€luje: ,,Ja myslim, ze mam dostacujici. Jako kdyz byl maly, tak to bylo
asi horsi. Dnes je to lepsi, i co se tyka jako socidlnich siti. A kdyz byl uplné jako malicky
miminko, tak jsme neméli socialni sité, byla jedna kucharka modra. A pani docentka nam rekla
zdkladni informace a pak, kdyz uz se clovek jako zacal zajimat, tak si ledacos jako nékde zjistil
a tikam, s pokrokem socidlnich siti a vyménou zkuSenosti s ostatnimi rodici, to se jako

zlepsovalo vic a vic. No, a ted uz jako kdyz je velky, tak mam, staci info zpravodaj. *

Pii odpovédi na otazku, co povazuji za nejvétsi problém pii fenylketonurii odpovidali
respondenti razn€. Dospéli pacienti zminili problém v oblasti stravy pii hospitalizaci, finan¢ni
zatéz a napiiklad udrZeni spravné vahy pii dodrzovani diety. Dale nemoZnost dat si v restauraci
klasické jidlo a s tim souvisejici zkoumani jidelniho listku, a zjistovani, jestli se ¢loveék v této
konkrétni restauraci naji. Mezi rodi€i pacientil se pak objevovali odpovédi tykajici se problému

se strachem o poskozeni zdravi pacienta, pokud nebude spravné dodrzovat dietu. U R6 rodi¢
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tika: ,, (...) on to na sobé nepozna, jak se chova, kdyz porusi dietu, (...). “ R7 uvadi, ze pro n¢ je
hlavni problém finan¢ni dostupnost a to, Ze chybi pomoc od statu pro vSechny pacienty. Pro R8

je nejvetsi problém strach z budoucnosti.
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8.4 Shrnuti vysledki

Hlavni cil a vyzkumna otazka

Cil: Zjistit, s jakymi problémy se potykaji fenylketonurici.

Vyzkumna otdzka: Zjistit, s jakymi problémy se potykaji fenylketonurici

Ptedpoklad: U vSech respondentll se objevi problém v oblasti stravovani mimo domov.

Mezi problémy vsech oslovenych fenylketonuriki patii Spatna dostupnost potravin, velké
cenové naklady na specialni potraviny, ndrocnost stravovani mimo domov, socidlni a
psychologické dopady a zatéz pro rodice. Mezi problémy jednotlivct ¢i dvojic patii problém se

stravovanim pfi hospitalizaci, hubnuti pfi dodrzovani diety, strach o budoucnost ditéte s PKU.

Hlavni cil byl naplnén. VétSina problémi se vyskytuje u vSech respondentti 1 v obou vékovych

skupin. Pfedpoklad, Ze u vSech respondentii se objevi problém v oblasti stravovani se splnil.
Dil¢éi cil 1
Cil: Zjistit, kolik respondentti se setkalo s nedostate¢nou dostupnosti potravin.

P1: 60 % respondentl se n¢kdy setkalo s nedostate¢nou dostupnosti specialnich potravin.

Tento predpoklad byl naplnén. 8 z 8 respondentli popisuje problém s dostupnosti specialnich
potravin, a to z pohledu nutnosti objednavani online a na rtiznych e-shopech nebo ménicich se

chuti pacientt.

Dil¢éi cil 2
Cil: Urcit, zda si pacienti s fenylketonurii mohou koupit specidlni potraviny, které jsou dilezité

pro dodrZzovani diety.

P2: Polovina respondentii se potyka s finan¢ni naro€nosti diety a nakupuje pouze to nejnutnéjsi

ze specialnich potravin.

Tento ptedpoklad se nenaplnil. Pouze respondent 4, ktery patii do vékové skupiny nad 18 let
uvedl, Ze si kupuje pouze zakladni specialni potraviny. Rodi¢e respondentii 5-8 si rad¢ji uzmou
ze svého nez ochudit své dit¢ o néjaké potraviny. Ostatni dospéli pacienti si i pres velkou
finan¢ni naro¢nost n€kdy dovoli koupit i néco mimo toho nejnutnéjsiho zékladniho, naptiklad

parky.
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Dil¢i cil 3
Cil: Zjistit, zda se respondenti setkali s problémy se stravovanim mimo domov.

P3: Kazdy z respondentli se béhem Zzivota alespon jednou setkal s problémy se stravovanim

mimo domov.

Dil¢i predpoklad tykajici se problémi se stravovanim mimo domov se naplnil. Kazdy
z respondentil se potykal nékdy v Zivoté s problémem se stravovanim mimo domov, a to bud’
ve skole, na skolnich vyletech, na Skolach v pfirod€, v praci nebo v restauracnich zatizenich a
na dovolenych. Dospéli respondenti se s tim setkdvali v minulosti ve Skole a Skolnich akcich a
nyni v praci nebo pfi jidle v restauraci. Déti se tento problém zatim tyka pouze ve Skolnich
zafizenich a akcich se $kolou, pii navitévé restaurace. Reenim problému vétsinou bylo
prineseni vlastniho jidla z domu nebo v pfipadée restaurace domluva s persondlem o moznosti

objednat si pouze ptilohu nebo alternativni jidlo.

Dil¢i cil 4
Cil: Identifikovat, jestli se zaci s fenylketonurii potykaji s psychologickymi a socialnimi

problémy béhem vzdelavani.

P4: Kazdy respondent se setkal alespoii jednou s psychologickymi nebo socidlnimi problémy

béhem vzdélavani.

Tento dil¢i predpoklad se nenaplnil. R7 se podle rodice nikdy necitila jind, vyclenéna
z kolektivu nebo nebyla nikdy Sikanovéana. Naopak bylo zjisténo, ze 1 dospéli s fenylketonurii

se citi jini a zazivaji nepfijemné situace.
Diléi cil 5
Cil: Stanovit, ¢im je fenylketonurie narocna pro rodice pacienta s fenylketonurii?

P5: Rodi¢ pacienta s fenylketonurii se pfi péci o dité€ setkal alespon se tfemi tézkostmi.

Tento dil¢i cil se naplnil. VSichni respondenti popisuji pii rozhovoru néekteré z téchto
tézkosti: kazdodenni planovani jidelnicku, nedostatek ¢asu, dennodenni vateni nebo chystanim
svaCin 1 pro star§i déti, psychickou zatéz, a to jak z pohledu starosti o dité, tak i o to, aby
neudélali chybu oni. Kontrola toho, jestli syn nebo dcera dojedli vSe z nachystaného jidla, jestli
vypili preparat. Dostupnost potravin a kontrola datumu minimalni spotieby, uskladnéni
veSkerych specialnich potravin. Dale také nektefi zminuji nedostatek informaci od Iékaiti a
okoli, zruSeni setkani pofadanych NSPKU. Jeden respondent popisuje 1 nedostatek financi,

kdyz byl malé ditg.
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8.5 Diskuse

Z vysledku Setieni vyplyva, ze nejveétsi financni zatéz predstavuji zakladni specialni potraviny,
na kterych musi mit kazdy fenylketonurik postaveny denni jidelnicek. Tyto potraviny jsou
n¢kolikanasobné drazsi nez bézné potraviny pro zdravého ¢lovéka. Rodiny pacienti jsou tedy
postaveny pied rozhodnuti, jaké potraviny vyberou a jestli si dopieji i néco vic nez ty potraviny,
které jsou nutné. Prestoze pojistovny piispivaji na nakup téchto potravin, nepokryji tyto
piispévky celou potiebnou c¢astku na nadkup specidlnich zékladnich potravin. Dalsi potiebnou
cast diety tvoii aminokyselinové ptipravky bez obsahu fenylalaninu. Tyto smési jsou vétSinou
hrazeny pojistovnou, avsak i zde muze nastat komplikace napiiklad pfi revizi thrad. Idealnim
¢asteCnym feSenim pro tento problém by byl piispévek od statu na mési¢ni ndkup zakladnich
potravin pro vSechny pacienty bez ohledu na jejich zdravotni pojistovnu. Tim padem by si
fenylketonurici mohli dovolit nakupit 1 ostatni specidlni potraviny. A nemuseli bez se ohlizet

na to, jestli budou mit dostatek financi na nakup téstovin, kdyz si koupi nizkobilkovinné parky.

S finanéni naro¢nosti se poji i problém, ktery byl zminény jednim z respondentti. Jedna se o
problém se stravovanim pii hospitalizaci. Na zaklad¢ jeho zkuSenosti ho trapi situace
fenylketonurikti, ktefi budou hospitalizovani v nemocni¢nim zafizeni. Bylo by idealni, kdyby
bylo zatizeni schopné a ochotné zajistit potfebnou nizkobilkovinnou stravu po dobu pobytu.
Kdyz si ¢lovék plati zdravotni pojisténi. Z jeho zkuSenosti neméla nemocnice ani moZnost, kde
tyto potraviny nakoupit. To se dotykd dal$iho problému, a to dostupnosti nizkobilkovinnych

potravin.

Vedle finan¢ni naro¢nosti je dilezitd 1 psychicka a socialni narocnost, jak pacientli s PKU, tak
jejich rodinam. Zatimco v détstvi je péce o dité v rukou rodicd, s pribyvajicim vékem je tieba
aby se dité osamostatiiovalo. Pro n¢které pacienty toto miize byt v dospivani velmi psychicky
narocné. Socidlni narocnost v kolektivu at’ Skolnim nebo pracovnim je pro kazdého s PKU
vyzvou. Zalezi, jak on se s tim popere. Jestli zvladne kazdému vysvétlovat svou nemoc nebo
jestli se stdhne a nebude to feSit. Pozitivni roli v této problematice hraje NSPKU. Edukuje
rodi¢e a pacienty, organizuje pacientskd setkani nebo nataci reportaZe do televize. Timto se
snazi podpofit lidi s PKU a zvySit povédomi ohledné diety. V rdmci etapy dospivani a
dospélosti by fenylketonurikim méla byt nabidnuta psychologickd pomoc, ktera by mohla

pomoc se zvladnutim zivotnich zmén a ptipadnych problémd, kterym by celili.
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9 Zavér

Tato bakalarska prace se zabyva fenylketonurii v zivoté vybranych skupin. Cilem bakalarské
prace bylo zjistit, s jakymi problémy se potykaji fenylketonurici a jejich rodiny v béZném
zivoté. Vyzkumnd data byla zajiSténa diky telefonnim rozhovorim s respondenty. Byly

stanoveny dil¢i cile a pfedpoklady, které jsem na zakladé rozhovort s respondenty zpracovala

a potvrdila nebo vyvratila.

Z Setteni vypliva, ze mezi nejveétsi problémy pii fenylketonurii patii finanéni naro¢nost pro
rodiny fenylketonurikli, problémy se stravovanim mimo domov a psychicka a socidlni
naroc¢nost. Psychicka a socidlni narocnost ale neprobihd pouze ve vzdélavani pacienta s
fenylketonurii, ale také v dospé€losti. Naopak problém Zen fenylketonuricek pii zakladani
rodiny nebyl zminén ani jednou. Rodice fenylketonurikli zazivaji v ramci péce o své dit€é mnoho
riznych problémd, se kterymi se museji vypotradat. Od zakladnich véci dulezitych pro dietu
jako je pocitani obsahu fenylalaninu v potraviné a v jidle celkové, po pro né stresové situace
s nekazni ditéte ohledné spravného stravovani a neujidani. Velky strach jim pisobi také

budoucnost jejich déti.

Do budoucna by bylo vhodné prozkoumat tuto problematiku i z ostatnich okruhti témat, které
byly zminény pti odpovédi na otazku: ,,Co povaZzujete za nejveétsi problém pii fenylketonurii?*
Mezi tato témata patii hubnuti a udrZeni spravné vahy s PKU jidelnickem, hospitalizace pii

fenylketonurii a strach z budoucnosti déti s PKU.
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Vyjadreni k vyuziti nastroji umélé inteligence

U mé bakaldiské prace bylo vyuzito umélé inteligence ChatGPT za ucelem tUpravy
gramatickych a stylistickych chyb. Kli¢ové promty, které jsem pouzila jsou: navrhni zménu
formulace véty, dodrz formalni, akademicky styl psani, neménén smysl véty, navrhni zmény
formulace tohoto odstavce, dodrz formalni, akademicky styl psani, neménén smysl odstavce.
Daéle jsem vyuzila aplikaci Beey.io pro ptepis rozhovort z diktafonu, ty jsem nasledné piepsala

do ocisténé formy.
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