


SWISS PKU

STO SU PRIRODENI
POREMECAJI METABOLIZMA
BJELANCEVINA?

Bjelancevine (proteini) su stalni sastojci nasih prirodnih
zivotnih namirnica. Tjekom probavnog procesa one se
razgraduju u svoje sastavne dijelove (aminokiseline) i na taj
nacin ih organizam moze iskoristiti i dalje preraditi uz pomo¢
enzima.

Zbog prirodenih genetic¢kih promjena odredeni enzimi u rijet-
kim slu¢ajevima mogu biti defektni. Kao posljedica toga de-
fektni enzim ne moze potpuno ili samo djelomice razgraditi
»Svoju“ aminokiselinu. Ako se niSta ne poduzme, dolazi do
visokog akumuliranja odredene aminokiseline, koja viSestruko
prelazi svoju prirodnu koncentraciju u krvi, a to moze dovesti
do teskih tjelesnih i dusevnih oste¢enja. Da bi se ovakva
ostecenja sprijecila, neophodno je poremecéaje metabolizma
prepoznati izravno poslije rodenja. Zbog toga se od 1965. go-
dine sva novorodenéad u Svicarskoj veé tiekom prvih dana
zivota pregledaju i testiraju na najvaznije metabolicke
poremecaje (screening novorodencadi).

Razlikujemo viSe metaboli¢kih poremeéaja proteina, ovisno
od toga o kojem enzimu tj. o kojoj aminokiselini je rije€. Svi ovi
poremecaji metabolizma lijeCe se tako, da oboljelo dijete do-
bija dijetalnu prehranu posebnom niskoproteinskom dijetom.
Da ne bi doslo do opéenitog manjka proteina, hrani se dodaje
poseban preparat s bjelanéevinama u prahu. Osim toga, kod
pojedinacnih poremecaja metabolizma koriste se i specificni
lijekovi. Pri pravovremenom prepoznavanju i strogoj dijeti,
oboljelo dijete se moze razvijati potpuno zdravo, bez obzira
na poremecaj metabolizma.



SVICARSKA INTERESNA ZAJEDNICA FENILKETONURIJA |
DRUGI LIJECENI POREMECAJI METABOLIZMA BJELANCEVINA

KRATKI PORTRETI
NAJVAZNIJIH POREMECAJA
METABOLIZMA
BJELANCEVINA

Fenilketonurija (PKU)

Kod osoba sa prirodenim poremecéajem PKU nemoguca je
djelomicna ili potpuna pretvorba aminokiseline fenilalanin, te
zbog toga dolazi do nakupljanja fenilalanina u krvi, $to bez
ljeCenja moze dovesti do oStecenja u razvoju mozga i samim
tim do neopozivih, teskih tjelesnih i duSevnih oStecenja.

Kao preventivha mjera protiv o$tecenja, kontrolira se unos
fenilalanina putem niskoproteinske dijete, a da bi se u preh-
rani obezbijedio potreban svakodnevni unos bjelancevina,
dodaje se proteinski preparat u prahu — bez fenilalanina.
Prehrana se sprovodi pod lijeénickim nadzorom uz
nutricionisticka savjetovanja i nadgleda redovitim kontrolama
krvne slike. Pri strogom pridrzavanju PKU-dijete, oboljela
djeca se tjelesno i dusevno razvijaju potpuno normalno.

Kao lijek na raspolaganju je aktivha supstanca sapropterin,
¢ijim se uzimanjem moze posti¢i olakSica u rezimu stroge di-
jete. Ovaj nacin lije€enja pozitivno utjeCe na 30% oboljelih od
PKU. U pojedinacnim slu€ajevima, medutim, djelotvornost li-
jeka je ogranic¢ena.

Bolest s mokraéom poput Javorova sirupa (MSUD)

Kod bolesti s mokra¢om poput javorova sirupa nije moguca
djelomi¢na ili potpuna razgradnja sliedec¢ih aminokiselina:
leucin, izoleucin i valin. Pri normalnoj proteinskoj prehrani,
dolazi do opasnog akumuliranja ovih aminokiselina u organ-
izmu, $to moze dovesti do oStecenja mozga i smrti.

Terapija se sastoji iz niskoproteinske dijete, uz dodatak
posebne mjeSavine aminokiselina, da bi svakodnevna snab-
djevenost bjelanCevinama ostala zagarantirana.
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Tirozinemija

Tirozinemija oznaCava grupu prirodenih metabolickih
poremecaja, koje se tiCu razgradnje aminokiseline tirozin. Pri
tome je razgradnja ove aminokiseline blokirana, pa zbog toga
nastaju otrovne tvari kao produkti razgradnje. Bez lijeCenja
ovi poremecaji dovode do oSte¢enja mozga i drugih organa, a
ponekad i do same smrti. Terapije se razlikuju ovisno od tipa
tirozinemije, ali se po pravilu sastoje od niskoproteinske dijete
uz dodavanje posebne mjeSavine aminokiselina, da bi sva-
kodnevna snabdjevenost bjelan¢evinama bila zagarantirana.
U terapiji tirozinemije tipa 1. koristi se i lijek NTBC.

Homocistinurija

Kod nasljednog poremecaja homocistinurija aminokiselina me-
tionin se ne pretvara u cistein nego u $tetni homocistein. Viso-
ka koncentracija homocisteina u krvi moze dovesti do ozbiljnih
simptoma na razli¢itim organima (npr. bolesti srca i krvnog
pritiska, zaostalost u dusSevnom razvoju). Prehranom bez
metionina, odnosno niskoproteinskom dijetom moguce je
sprieCavanje ovih komplikacija. Potreba za bjelancevinama
pokriva se mjeSavinom aminokiselina — bez metionina. Za
lijeCenje, na raspolaganju je aktivha supstanca betain i neko-
liko vitamina kao potpornih supstanci.

Glutarna acidurija Tip 1.

Zbog genetickog defekta kod glutarne acidurije tipa 1. ami-
nokiseline lizin i triptofan ne mogu biti razgradene, ve¢ se
akumuliraju, na osnovu Cega nastaju nepozeljni razgradni
produkti, koji u mozgu mogu izazvati neopoziva ostecenja.
Putem terapijske ishrane niskoproteinskom dijetom i ciljanim
dodavanjem aminokiselina kao i vrlo ranim infuzijskim terapi-
jama pri upalama, ipak je moguce izbje¢i komplikacije. Kao
lijek na raspolaganju je karnitin.
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Izovalerijanska acidemija

Kod prirodenog poremecaja metabolizma izovalerijanske
acidemije, aminokiselina leucin ne moze biti razgradena na
pravi na¢in. Umjesto toga nastaje izovalerijanska kiselina,
koja se skuplja u organizmu i $teti mozgu i zivéanom sustavu.
Niskoproteinskom dijetom ograni¢ava se unos leucina. Po
potrebi, dijeti nuzno treba dodavati mjeSavinu aminokiselina
— bez leucina. Kao lijekovi na raspolaganju stoje karnitin i
glicin.

Metilmalonska i propionska acidemija

Oba oboljenja su prirodeni poremecaiji tzv. propionskog puta,
koji zdravim osobama sluzi za dobijanje energije iz prehram-
benih bjelancevina. Kod oboljelih osoba aminokiseline me-
tionin, treonin, valin i izoleucin ne mogu biti iskoriStene na
pravi nac¢in. Umjesto toga u krvi se skupljaju otrovni produkti
metabolizma, zbog kojih mogu da nastanu ozbiljna osteéenja
mozga i drugih organa. Uz strogu dijetu moguce je izbjeci ova
ostecenja. Da bi potreba za bjelan¢evinama ostala pokrivena,
dijeti se dodaje mjeSavina aminokiselina, koja sadrzi sve
potrebne proteinske komponente osim metionina, treonina,
valina i izoleucina. Kao lijekovi za neke pacijente na raspola-
ganju su karnitin i vitamin B12.

Poremecaji ciklusa ureje

Ciklus ureje odvija se u stanicama jetre, tiekom kojeg se
amonijak, koji je zajedno s bjelan¢evinama unesen u organi-
zam, pretvara u ureju. Zbog nasljednih genetickih defekata
ovaj proces moze biti ometen, tako da se u organizmu sku-
plja otrovni amonijak (hiperamonemija). Ako se ne terapira,
hiperamonemija moze dovesti do o$te¢enja mozga i smrti.
Pomocu lijekova i niskoproteinske dijete je moguce smanijiti
koncentraciju amonijaka u krvi. Ako ova stroga pravila budu
bila pridrzavana, moguce je izbjeci trajna ostecenja.
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CEMU DOPRINOSI
SWISS PKU?

Swiss PKU je Svicarska interesna zajednica za osobe sa
fenilketonurijom (PKU)idrugim prirodenim poremecajima
metabolizma bjelancevina. Swiss PKU (nekada CHIP) os-
novana je u rujnu 1988. godine od strane angaziranih
roditelja i danas broji 130 ¢lanova.

Glavna briga Swiss PKU su poboljSanje kvalitete Zivota
oboljelih i ostvarivanje optimalnih uvjeta za samostalan zivot
bez obzira na poremecaj metabolizma.

Da bi ostvarila ove ciljeve:
Swiss PKU organizira razne prigode za oboljele (
kampove za djecu i teCajeve kuhanja);

Swiss PKU podstice i njeguje povezivanje, razmjenu
informacija i iskustava izmedu ¢lanova, stru¢njaka i Sire
javnosti;

Swiss PKU svake godine organizira glavni skup uz
stru¢na predavanja;

Swiss PKU podsti¢e uvoz posebnih niskoproteinskih
namirnica u Svicarsku.
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Swiss PKU je ¢lanica Europske udruge za fenilketonuriju
E.S. PKU (www.espku.org).

Dodatne informacije o prirodenim poremecajima metabo-
lizma bjelancevina, Swiss PKU i aktualnim manifestacijama,
mozete pronaci na nasoj internet stranici: www.swisspku.ch

Imate li pitanja o PKU ili dijeti?

Uz Swiss PKU pripojeno je i savjetovaliste ,Oase” (oaza).
Nutricionistica Céacilia Smith stoji na raspolaganju za sva
pitanja u vezi sa niskoproteinskom dijetom, pruza niz
prakticnih savjeta i dragocjenu potporu obiteljima oboljelih.

Tel: 079 646 66 10
E-Mail: oase@swisspku.ch



KOME SE MOGU OBRATITI?

Dodatne informacije o Swiss PKU i aktualnim
manifestacijama, kao i korisne naputke, mozete
pronaci na nasoj internet stranici: www.swisspku.ch

Zelite li postati nas$ élan ili imate pitanja za Swiss PKU?
Geschéaftsstelle Swiss PKU

Ringstrasse 70

8057 Zurich

Tel. 044 430 40 50

Fax: 044 434 20 21

E-Mail: info@swisspku.ch

Internet: www.swisspku.ch

U suradnji sa

e

SWISSPKU



