Fenilketonuria

PKU Iényege

» Autoszomalis recessziv 6roklédésmeneti

Genetikai rendellenesség

Orokletes anyagcserezavar

» Phe-Tyr atalakulas zavara

* A m3j fenilalanin-hidroxilaz enzimaktivitas
hianya
— PAH enzim hiany (kofaktor: BH4)

 vagy kéros mikédése

» gyakorisag: 1/9.000 élvesziilés

Fenilalanin anyagcsere

Klasszikus PKU

Szurés: Guthrie teszt
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TlUnetek

» sulyos mentalis retardatio (IQ 20-30)

* hipertonids izomzat, hiperaktiv reflexek,
* hiperkinézis, tremor, gércsok

* skizoid személyiség forméak lehetnek

+ ekzemas bérelvéltozasok

* melanin szintézis zavara: széke haj,

+ bor pigmentaciojanak zavara

Se Phe célértékek
NIH Consensus Conference 2000

« 12 év alatt: 2-6 mg/dl
+ Kamasz, fiatal felnétt: 2-15 mg/dl
» Terhes: max 6 mg/dl

+ Kezeletlen PKU: 20 mg/dl feletti értékek!

Anyai PKU szindroma

Terhesség alatt az anya magasabb Phe szintje
magzati karosodast okozhat (IQ)

Megelézés:

Tervezett terhesség!

Terhesség alatti Se Phe 1-4 mg/dl kdz6tt tartasa
Diétal

— PKU-s terhes fehérjesziikséglete magasabb (70-75g/nap)
— Tirozin szikséglet, B,,, folsav

A magzati toxicitast befolyasol6
tényez6k

A magasabb anyai vér Phe szintek
— értéke
— id6tartama
— fluktuacioja
— a placentalis gradiens milyensége
—a gesztacids idészak
kritikus id6szak: 1. trimeszter
(organogenezis !!)

A maternalis PKU tlinetei

» halmozott spontan vetélések
* intrauterin sorvadas
— kis sziletési suly
* microcephalia
— mentalis retardatio
» congenitalis vitium
— (Fallot-tetralogia, nagyér transzpoziciok, stb)
« craniofacialis dysmorphia
» esetenként multiplex csontdeformitasok
» enyhe neurolégiai eltérések

Az anyai PKU szindréma
elkertlése

» Csak megelézéssel:
TERVEZETT TERHESSEG!
+ Optimalis vér phe szint: 2-4 mg%




Diéta

« Elethosszig

» Phe szegény (tlr6képesség)
— Csecsemd: 25-70 mg/kg
—1-4 éves: 15-30 mg/kg
— Felnétt

* nd: 220-700mg/nap; ffi: 290-1200 mg/nap
» Acosta és Yannicelli, PKU protokol, 2001

Individuals with PEV are treated with a special diet low in
phenylalanine.

Diéta célja

* kiegyensulyozott étrend biztositasa

« életkornak megfeleld fenilananin-
sziikséglet fedezése

« a fenilalanin tlréképesség hatarain belll
(Se Phe szint célértéken tartasa)

« normalis ndvekedés, mentalis fejlédés
biztositasa minden életkorban

Fenilalanin tolerancia

Azt a természetes fehérje ill. fenilalanin
mennyiséget nevezzik fenilalanin
tolerancianak, melyet a PKU-s idedlis phe
vérszint fenntartasa mellett megehet.

Pl. napi 30 mg/kg

Atlagosan napi 300 mg

Fehérje
« Szintetikus fehérjepétlas TAPSZERREL
» PKU formulak a sziikséglet 85%-at fedezik
+ L-aminosavak: jol felszivéddak
» Tirozin esszencialissa valik!

— (Phe-Tyr atalakulas nem térténik meg)
» =>Tirozinnal dusitottak
— Az engedélyezett Phe mennyiséget a nap
folyaman egyenletesen kell elfogyasztani,
hogy a formula jobban hasznosuljon
» +Természetes fehérjeforrasokban szegény
diéta

Fehérje-fenilalanin

+ A Fenilalanin esszencialis aminosav!

* A fehérjék Phe-tartalma atlag 3-5%
— Gylumolcsok: 3%

— Z0bldségek: 45
— Tobbi élelmiszer: 5%

+ A formuldban Iévé aminosavak megfelelé
hasznosulasahoz a nap folyaman
egyenletesen kell elosztani az
engedélyezett Phe mennyiséget!




Energia

« Zsirok, cukrok: Phe-mentes energiaforras
» Fehérjeszegény élelmiszerek

* A megfelel6 energiaellatottsaggal
megelézhet6 a fehérjék energiaforrasként
torténé hasznositasa
— ( a sajat fehérjék lebontasi termékeként

felszaporodhat a Phe!)

Vitaminok, asvanyi anyagok

« Allati termékek kiiktatasa miatt:
* B,,, Fe, Ca, Cu, Se hiany lehetséges

» A PKU formulak megfelel6 mennyiségi

fogyasztasaval az igény
(dusitottak)

fedezheté

Alkalmazott gyogytapszerek
.

SHS-cég termékei ELETKOR
Analég LCP Ujsziilsttkortol
P-AM 1 Csecsemokorban
P-AM 2 1 éves kortol
P-AM 3 12 éves kortol
P-AM maternal PKU-s terhes nék
Maxamaid XP 2 éves kortol
Maxamum XP 8 éves kortol

Analog LCP gyogytapszer

Fenilalanin mentes
kiegyensulyozott

odsszetételli aminosav
keverék zsirral,
szénhidrattal, asvanyi

anyagokkal, nyomelemekkel,
vitaminokkal, hosszu
szénlancu tébbszérésen
telitetlen zsirsavakkal. Igazolt
fenilketonurias ujszilottek és
csecsemok diétas
kezelésére, ujszilottkortol
egy éves korig.

LCP: Long-Chain PUFA

Analog p-am gyogytapszer

Fenilalanin-mentes aminosav__keverék  zsirral,
szenhidrattal, asvanyi anyagokkal, nyomelemekkel

es_vitaminokkal, igazolt fenilketonurias csecsemék
dietajanak Kkiegészitésére, sziiletéstol egy éves
korig. Adagolasa fligg az életkortdl, a testtdmegtdl, a
beteg allapotatol és a rendszeresen mért Phe szinttél.
Altalaban nem alkalmas csecsemék kizarolagos
taplalasara, mert a névekedéshez és a fejl6déshez
valamennyi természetes fehérjére is szikség van
annak esszencidlis Phe tartalma miatt. Ez kezdetben
anyatej, késébb csecsemé- vagy elvalasztasi tapszer
lehet, de szigorlan az orvos altal meghatarozott
mennyiségben. Nem alkalmas mas
anyagcserebetegségek kezelésére.

P-AM 1

Fenilalanin-mentes

gyoégytapszer

Fehérjepotlé aminosav-keverék, asvanyi anyagokkal,

nyomelemekkel es

vitaminokkal,

fenilketonurias

csecsemok taplalasara.

Osszetétel

Energia

Fehérje ekvivalens aminosav
Osszes aminosav
Fenilalanin

Szénhidrat

2Zsir

100 g tapszerporban
1160 kJ/275 kcal
68.39
829
nem tartalmaz
nem tartalmaz
nem tartalmaz

Rost

nem tartalmaz




P-AM 2
Fenilalanin-mentes gyégytapszer

Fehérje-p6tlé aminosav-keverék, ésvén¥i anyagokkal,
nyomelemekkel es vitaminokkal, enilketonurias
kisgyermekek kiegyensulyozott diétajahoz.

P-AM 3
Fenilalanin-mentes gyégytapszer
Fehérje-po6tlo aminosav-keverék, asvanyi anyagokkal,
nyomelemekkel ées vitaminokkal, fenilketonuriaban
szenvedd 12 évnél idésebb gyermekek és felndttek

kiegyensulyozott diétajahoz.

Osszetétel 100 g tapszerporban .
Energia 1320 kJ/310 kcal Osszetétel 100 g tapszerporban
Fehérje ekvivalens aminosav 7759 Energia 1320 kJ/310 keal
Osszes aminosav 93¢ Fehérje ekvivalens aminosav 715¢g
Fenilalanin nem tartalmaz Osszes aminosav 3g
Szénhidrat nem tartalmaz Fenilalanin nem tartalmaz
Zsir nem tartalmaz Szénhidrat nem tartalmaz
Rost nem tartalmaz Zsir nem tartalmaz
Rost nem tartalmaz
P-AM maternal Anamix
Anamix flavoured ananasz és vanilia
izl

Fenilalanin-mentes aminosav keverék, asvanyi
anyagokkal, nyomelemekkel és vitaminokkal, terhes

fenilketourias nok kiegyensulyozott diétajahoz. Nem
alkalmas kizarélagos taplalasra.

Osszetétel 100 g tapszerporban
Energia 1320 kJ/310 kcal
Fehérje ekvivalens aminosav 715¢g
Osszes aminosav 93¢
Fenilalanin: nem tartalmaz
Szénhidrat nem tartalmaz
Zsir nem tartalmaz

Fenilalanin mentes kieg%ensﬂlyozott
bsszetételii italkevere zsirral,
szenhidrattali asvanyi an{yagokkal,
nyomelemekkel, vitaminokkal. [gazolt
fenilketonurias betegek diétas
kezelésere. Cukrokat es mesterséges
édesitészereket tartalmaz. Specialis
orvosi célu tépszer. Csak orvosi |
felugyelet mellett hasznalhat6. 1 és 10
év kozotti gyermekek kezelésére
hasznalhaté. Nem alkalmas
kizarélagos taplalasra. Kizarolag
fenilketonurias etegek  kezelésére
hasznalhat6. Nem alkalmas parenteralis
hasznalatra.

PHLEXY-10 DRINK MIX

A Phlexy-10 drink mix olyan fenilalanin-

—— 9 mentes gyUmdlcsizii italpor, amely
J kiegyensulyozott Osszetételben

tartalmazza a tobbi_esszencialis és
nem _esszencialis _aminosavakat,
szénhidratot és szinezéket. Egy 20 g-
os italpor 10 g aminosavnak (8.3 g
fehérie egyenértéknek ) felel meg.
Igazolt fenilketonurias gyermekek és
felnGttek diétas kezelésére. Vizben
feloldva fogyaszthaté. (A tasak tartalmat
kevés vizzel keverjik el, majd
folyamatos keverés mellett higitsuk
tovdbb kb. 100 ml-ig. Kdzvetlendl
fogyasztas eldtt ismét keverjik fel. Az
egyszer feloldott mennyiség
hitészekrényben 24 6ran at tarthato el).

PHLEXY-10 BAR

A Phlexy-10  bar olyan
fenilalanin-mentes gyimélcsizi
szelet, amely kiegyensulyozott
Osszetételben tarfalmazza a
tobbi _esszencialis _és nem

esszencidlis aminosavakat, n
névényi olajat, szénhidratot és

szinezéket. Egy 42 g-os szelet o,
10 g aminosavnak (8.3 268 PHLEXY40

9
fehérje egyenértéknek ) felel o s - Bt
meg. Igazolt fenilketonurias
gyerme ek és felnéttek diétas
ezelésére. Kozvetlendl
fogyaszthaté.Adagolasa fligg az
életkortdl, a testtomegtél es a
beteg aktualis allapotatol.
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Maxamum XP
narancs izesitéssel

Esszencialis és nem esszencialis aminosavak fenilalanin
mentes keveréke, szénhidrattal, asvanyi anyagokkal, és
vitaminokkal, 8 év feletti fenilketon-urias gyermekek,
felnéttek és terhesek diétas kezelésére.

Alkalmazott gyogytapszerek II.

Milupa-cég termékei ELETKOR

-

=

PKU-1 mix 73 Ujsztilsttkortol

Bsszetevok 100 g tapszerporban
Energia: 1260 kJ/297 kcal PKU1 ___ . —= |Csecsemékorban
Fehérje ekvivalens aminosav: 39¢g TR e - "
Osszes aminosav: 479 PKU 2 o eee |11 éves kortdl
Fenilalanin: nem tartalmaz fzma N 1 P @ , ,
Szénhidrat 34g Lk e | PKU 3 &5 g |12 éves kortdl
ebbdl cukrok 3.1g i f B J — =

Zsir <05q % =

ebbdl telitett nyomokban i
Rost nem tartalmaz =

Tiltott etelek Tiltott etelek

« Husok: sertés, marha, szarnyasok, hal,
tenger gyimaolcsei

» Huskészitmények, bels6ségek

+ Tej, tejtermékek: sajt, tlr6, vajkrém,
joghurt, kefir, kakad, ir6, Turé Rudi, @&
tejpor, tejszin

» Tojas J:;

* Minden gabonabodl késziilt termék:
ke__n)?ér,bl]zadara, sitemény, édesség,
muzli

Olajos magvak: dié, mak,
napraforgbmag, mogyor6, mandula,
tékmag, pisztacia

Szoja
Szarazhiivelyesek @ :
Zoldségek kozil a zoldborsé, kukorica z{
Sutemények, tejes fagylaltok, jégkrémek 'ﬁ?
Csokoladé, marcipan, kakaépor

" Tiltott ételek

tsparyt-cmenylslarine e

e Aspartammal vagy  Nutrasweet-tel :g_?;’zw
édesitett termékek: light udité italok, @
szorpok, rdgégumik A——

Gyogyszerek, szirupok
Fogkrémek

* GyUmodlcsok
+ Zodldségek
+ Fehérjeszegény élelmiszerek: I [

» Fehérjeszegény tejek, kasak

Szamitassal fogyaszthato
ételek e

kenyér, péksitemeény,
stitemény, z6ldségkonzerv,
tésztak, tojaspétld por, mdrizs,
csokoladék, flakes, diétas muzli




Korlatlanul fogyaszthato

ételek u
« Zsiradékok: vaj, margarin, zsir,
olajok
+ Lekvarok, jamok, - :
gylimolcszselék, o
gyUumédlcskocsonyak P m
+ Gyiimélcsfagylaltok, vizes $
jégkrémek S :
- Uditsitalok, asvanyviz

Hamburger

Fehérjeszegény élelmiszerek

Szegedi Gabonaipari Kutatéintézet
termékei

Fe-mini szaraztésztak (metélt, spagetti, cs6tészta,
cernametélt, kocka, tarhonya, griz, rizs)

Fe-mini kenyérpor, galuskapor : E
Fe-mini siiteménypor ﬂ

Fe-mini tojaspotlé por =

Fe-mini pudingpor 3

Fe-mini zsemlemorzsa M ) i
£

Fehérjeszegény élelmiszerek

Békési Diéta Bt. termékei

Barbara siitemények: karamellds,

gyiimolcsizes, kékuszos, fahéjas

Szegedi Konzervgyar termékei
Pastétomok: zoldségpastétom,
cukkinipdstétom
? Készételek: zoldséggel toltott paprika
paradicsommadrtdsban, zoldséges rizzsel
toltott kaposzta

BARBARA gluténmentes Karamellas sitemény (PKU-s)

Tapérték 100 gramm
késztermékben:
Energiatartalom: 2012 kJ (480 kcal)
R Fehérje: 0,4 g

Szénhidrat: 72,6 g
- Zsir:20,8 g

Osszetevk: kukoricakeményitd, burgonyakeményitd, cukor,
margarin, viz, térfogatnéveld szer: E500

BARBARA gluténmentes Kékuszos golyok (PKU-s) Fehérje:1,1g
BARBARA gluténmentes Gyiumodlcsizzel toltétt siti (PKU-s) Fehérje: 0,6 g
BARBARA gluténmentes Fahéjas tallér (PKU-s) Fehérje: 0,4 g
BARBARA gluténmentes Kdkuszos tallér (PKU-s) Fehérje: 1,2 g




Fehérjeszegény élelmiszerek
Magyarorszagi PKU Egyesiileten keresztiil
Damin kenyérpor

Pécsi SiitSipari Rt. fagylalttlcsére .

Fehérjeszegény élelmiszerek
SHS International termékei
Loprofin kenyérpor, szeletelt kenyér I
Loprofin spagetti, fusilli
Loprofin édességek: csokolddés keksz, vanilids ndpolyi

Loprofin miizlik: mogyords, csokolddés, epres, almas
Duobar csokolddék: vanilids, epres, toffy

Fehérjeszegény élelmiszerek
Milupa termékei Ve

* Lp flakes aimas-mézes
* Lp ringlets csokoladés
* Lp chips pikans fiiszeres

* Lp bar: sargabarackos,
erdei gyiimélcsds, almas-
fahéjas

* Lp pasta: paradicsomos,
azsiai fliszerezési

Fehérjeszegény élelmiszerek

* SNO-PRO tejital
 Lp drink tejpor

* Lp fruity almés-
bananos, kortés

Fehérjeszegény termékek

¢ keményito

¢ Fantomalt
(Maltodextrin 19)

Mit mivel helyettesithetlink?

TILOS ADHATO
Hus,hlskészitmény  Gomba, zdldségek

Liszt Keményits, Fe-mini,  Loprofin
kenyérpor, Damin, Hammermihle

Tészta Fehérjeszegény tésztak

Dara Fehérjeszegény dara

Rizs Fehérjeszegény rizs

Siitemények Fehérjeszegény

siteményporok, slitemények




Mit mivel helyettesithetlink?

TILOS ADHATO
Tej SNO-PRO, Ip drink T”f‘?;”"
Tojas Tojaspotlé por w g
Csokoladé Fehérjeszegény Duobar, Ip
Cornflakes Fehérjeszegény cornflakes,
miizli
Chips Fehérjeszegény chips
Normal élelmiszerek koziil
Tapanyagbevitel

Csokoladés bandniv, 1 doboz 132 g-os, 12 darab

100 g fehérjetartalma: 2 g, phe: 100 mg
1 darab fehérje: 0,22 g, phe: 11 mg.

Fehérjebevitel 1.
Csecsemokor  0-2 hénap 2,3 g /tskg
3-5 hénap 2,1 g/tskg
6-12 hénap 2,0 g /tskg

Tapanyagbevitel
Fehérjebevitel 2.
Gyermekkor 1-3 év 22 g /nap
4-6 32 g /nap
7-9 40 g /nap
10-12 45 g /nap
13-14 55-60 g /nap

Tapanyagbevitel
Fehérjebevitel 3.
Fiatalok és 15-15 év 50-60 g /nap
Felndttek 19 éves kortdl  45-55 g /nap
Terhesség kiegészitésként + 30 g /nap

Szoptatds alatt  kiegészitésként + 20 g /nap




Individualis diéta
beallitasanak feltételei

1. Diagnézis pontos ismerete

2. Laborparaméterek ismerete

2. Testsily, testmagassag valtozasainak kovetése
3. Uj gyégyszer, terapia ismerete

4. Szocialis helyzet, kooperacio

Edukacios lehetéségek:

Suté-fézéstudiok

Fenilalanin kalkulator

« http://www.pku-info.org/phe_rechner.php?language=english

) pku-info.org - Mozilla Firefox

EA) Sgerkesstés Nézet Emények  Kenyvielzsk Eeskezsk  Sigo

6 c & (8 [t

2] Legtobbszor litogatott P Bevezetés | httws/fumn,

Jarinfo.org/phe._rech

m.hu/ [5.] Friss hirek

32 PR (Feniketonuria). lsp.hu 4 pku-info.org a8

‘Wenn Du die deutsche Version willst, klicke hier

‘plu-info.org Phe-Calculator

Protein in gramm

Sort of Food Milk-Products 4

Type in the amount of Protein per 100g Food. find the Sort of Food and click Calculate.
You will be shown what you putin the Field and the amount of PHE (in me) per 100g Food
IATTENTION This is verv imvrecise and iust a clue 11!

Edukéciot segitd irasos szakmai
anyagok

» Fehérjeszegény diétaval a teljes életért
* PKU-s a gyermekiink

* Az élet PKU-val

» Az anyai PKU szindromarél

» PKU-s (jsag

PKU-s hirlevél, e-mailben

http://www.pku.shp.hu

Udvozoljiik a Magyarorszagi
PKU Egyesiilet honlapjan

European Society for Phenylketonuria
and Allied Disorders treated as Phenylketonuria

Felhasznalt irodalom:

M. Hunt, S. Berry, H. Berry, N. Leslie:
Phenylketonuria and Maternal Phenylketonuria
Chapter 39;

In :Shirley W. Ekwall-Valli K. Ekvall: Pediatric
Nutrition in Chronic Diseases and Developmental
Disorders, Oxford University Press, 2005,

Az eléadashoz felhasznalt anyagért
kbészbnet tovabba:

» Kiss Erikanak,

» Havasi Anikonak,

dr. Schuler Agnesnek
+ Dr. Somogyi Csilldnak
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