Fenylketonurie — dieta a 1é¢ba v détském véku, reZimova opatieni, novinky v terapii.
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Fenylketonurie je vzacné, dédicné, metabolické onemocnéni zasahujici do metabolismu
aminokyseliny fenylalaninu. Podstatou této poruchy je mutace v genu kodujici enzym
fenylalaninhydroxylazu. Incidence v CR je 1:5000 Zzivé narozenych déti. Pienos tohoto
onemocnéni je autozomalné recesivni. VCasna diagnostika je zakladem tspésné 1€€by, a proto
je fenylketonurie od roku 1975 soucasti novorozeneckého screeningu. Standardem 1é¢by je
dieta s omezenim fenylalaninu a suplementace aminokyselinovymi preparaty. Mezi dalsi
moznosti 1écby patii perordlni podavani Sapropterinu a LNAA suplementace (Large Neutral
Amino Acids). Redukovat hladinu fenylalaninu v krvi Ize rovnéz pomoci injekci Pegvaliasy.
Nadéjnou novinkou je farmakologicky chaperon Sepiapterine, ktery nyni ukoncil 3. fazi
klinického vyzkumu. Pohybova aktivita je vhodnou, doporu¢ovanou soucasti zivotniho stylu
pacienttli, nebot’ zakladem diety u fenylketonurie jsou sacharidy, tuky a velmi malé mnozstvi
bilkovin.



