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Streszczenie

Abstract

Fenyloketonuria jest najczesciej wystepujacym wrodzonym zaburzeniem metabolizmu aminokwaséw. U podtoza tej choroby
leza mutacje gendw kodujacych biatka enzymatyczne, co skutkuje brakiem lub zaburzeniem aktywnosci enzymu hydroksylazy
fenyloalaninowej, ktéra odpowiada za przeksztalcenie fenyloalaniny w tyrozyne. Podstawg terapii jest indywidualnie dobrana
i odpowiednio zbilansowana dieta normobiatkowa, ubogofenyloalaninowa. Cele niniejszej pracy obejmujg poznanie i analizg
najczestszych problemow zwigzanych z realizacja restrykcyjnej diety oraz ocene obiektywnych parametréw mierzalnych
$wiadczacych o przestrzeganiu diety niskofenyloalaninowej. Badaniami objeto 63 osoby chore na fenyloketonurie w wieku
od 3 miesigcy do 44 lat ($rednia 12,65 + 10,41 roku), pozostajace pod opieka Poradni Metabolicznej Instytutu Centrum
Zdrowia Matki Polki w Lodzi. U wszystkich badanych przeprowadzono autorska ankiete. Wyniki analiz wykazaty,
ze najwigkszy problem dla chorych na fenyloketonurie stanowia wysokie koszty zywnosci niskobialkowej, niedobry smak
preparatéw bezfenyloalaninowych, a takze spadek apetytu spowodowany stosowaniem restrykcyjnej diety. Zalecen
dietetycznych nie stosuje 68% chorych dorostych i 16% mlodziezy, co odzwierciedlaja podwyzszone wyniki stezenia
fenyloalaniny we krwi. Pacjenci mlodociani oraz ich rodzice orientujg sie w zapotrzebowaniu na fenyloalanine znacznie lepiej
niz pacjenci doro$li.

Stowa kluczowe: fenyloketonuria, dieta ubogofenyloalaninowa, fenyloalanina

Phenylketonuria is the most common inborn error of amino acid metabolism. The defect is due to mutations in genes
encoding enzymatic proteins, which result in deficient or impaired activity of phenylalanine hydroxylase, an enzyme
responsible for converting phenylalanine into tyrosine. The therapy is based on an individually selected and appropriately
balanced normal-protein, low-phenylalanine diet. The aim of the study was to identify and evaluate the most common
difficulties in the maintenance of strict diet and to assess the objective measurable parameters indicating compliance with
the low-phenylalanine diet. The study included 63 patients with phenylketonuria aged between 3 months and 44 years (mean
age 12.65 * 10.41 years), attending the Outpatient Metabolic Clinic in the Polish Mother’s Memorial Hospital Research
Institute in Lodz. All patients were asked to complete an original questionnaire. The analyses showed that high costs of a low-
protein diet, poor taste of phenylalanine-free dietary supplements as well as reduced appetite due to the use of restrictive diet
are the major problems faced by patients. A total of 68% of adult and 16% of adolescent patients failed to comply with the
diet, as confirmed by increased serum phenylalanine levels. Young patients and their parents are more aware of the demand
for phenylalanine than adult patients.

Keywords: phenylketonuria, low-phenylalanine diet, phenylalanine
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WSTEP

z najczesciej wystepujacych wrodzonych bledow

metabolizmu. Jest to choroba uwarunkowana gene-
tycznie, monogenowa, dziedziczona w sposdb autosomal-
ny recesywny. U jej podtoza lezag mutacje genéw koduja-
cych biatka enzymatyczne, co skutkuje catkowitym brakiem
lub zaburzeniem aktywnosci enzymu hydroksylazy fenylo-
alaninowej (PAH), odpowiedzialnej za przeksztalcenie fe-
nyloalaniny (Phe) do tyrozyny!". Obecnie zidentyfikowa-
no juz ponad 540 réznych mutacji genu PAH®. Czesto$é
wystepowania klasycznej postaci PKU w Polsce okredla si¢
na okoto 1:7500 urodzen, co oznacza, ze w naszym kra-
ju kazdego roku rodzi si¢ przecigtnie 65-70 chorych dzie-
ci, a co 46. zdrowa osoba jest nosicielem zmutowanego
genu"?. W Europie, Australii oraz Stanach Zjednoczonych
czesto$¢ PKU wynosi 1:10 000 urodzen. W poszczegdlnych
populacjach czgstos¢ PKU jest bardzo zréznicowana, np.
w Japonii jest to 1:120 000 urodzen (nosicielstwo 1/200),
w Finlandii - 1:100 000, natomiast w Turcji - 1:2600 (nosi-
cielstwo 1/26), a w Irlandii — 1:4500 (nosicielstwo 1/33)W.
Ogodlnie wigksza zapadalno$¢ na te chorobe stwierdza sie
u 0s6b rasy bialej i rdzennych Amerykanéw, mniejsza na-
tomiast — u 0sob rasy czarnej, ludnosci pochodzenia azja-
tyckiego i Latynosow®.
Przyczyng PKU jest zaburzenie na szlaku przemiany Phe
do tyrozyny, wynikajace z braku lub deficytu aktywnosci
enzymu PAH w watrobie badz niedoboru kofaktora reakcji
BH, (tetrahydrobiopteryny). Na skutek tych zaburzen do-
chodzi do wzrostu stezenia Phe we krwi i w mdzgu, a tak-
ze do pojawienia si¢ w moczu i krwi nadmiernych ilosci

Fenyloketonuria (phenylketonuria, PKU) to jeden

alternatywnych produktéw przemian tego aminokwasu.
Markerem biochemicznym uposledzonego procesu hy-
droksylacji Phe jest hiperfenyloalaninemia. Powszechnie
przeprowadzane badania przesiewowe oraz dalsza dia-
gnostyka specjalistyczna pozwalaja wykry¢ chorobe juz
w pierwszych tygodniach zycia, co umozliwia szybkie
wdrozenie leczenia i w efekcie zapewnia prawidlowy roz-
woj dziecka z PKU.

Noworodek chory na PKU zaraz po urodzeniu jest oce-
niany jako dziecko zdrowe, nie wykazuje zadnych obja-
wow w badaniu klinicznym czy neurologicznym. Stezenie
Phe we krwi réwniez nie odbiega od normy. Osrodkowy
uklad nerwowy do momentu porodu rozwija si¢ prawidlo-
wo, za co odpowiada aktywny enzym PAH matki. Do gwal-
townego wzrostu stezenia Phe we krwi dochodzi dopiero po
wlaczeniu klasycznej diety (pokarm naturalny, mieszanki
mleczne). Fenyloalanina jest aromatycznym aminokwasem
egzogennym, a gléwnym jej Zrédtem jest biatko naturalne,
tj. nabial, ryby, mieso, jaja; w mniejszych ilosciach wystepu-
je takze w zbozach oraz niektdrych warzywach i owocach.
W warunkach prawidtowych stezenie Phe w surowicy
nie powinno przekracza¢ 2 mg/dl (120 pmol/1)™". Dlugo
utrzymujace si¢ wysokie stezenie Phe we krwi jest neu-
rotoksyczne, zaburza bezposrednio proces mielinizacji
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INTRODUCTION

mon inborn errors of metabolism. This is a genet-

ic monogenic autosomal recessive disease. PKU
is caused by mutations in genes encoding enzymatic pro-
teins, which results in the lack of or impaired enzymatic ac-
tivity of phenylalanine hydroxylase (PAH), which is respon-
sible for converting phenylalanine (Phe) into tyrosine®.
To date, more than 540 different PAH mutations have
been identified®. The incidence of classic PKU in Poland
is estimated at 1/7,500 births, which indicates that on av-
erage 65-70 affected children are born every year, and one
in 46 healthy people carry a mutated gene"?. The incidence
of PKU in Europe, Australia and United States is 1/10,000
births. The incidences of PKU vary significantly among dif-
ferent populations, e.g. 1/120,000 births (carrier frequen-
cy 1/200) in Japan, 1/100,000 in Finland, 1/2,600 (carrier
frequency 1/26) in Turkey, and 1/4,500 (carrier frequency
1/33) in Ireland”. Generally, PKU is more common among
Caucasians and Native Americans, and less common in those
of African-American, Asian and Hispanic ancestry®.
PKU is caused by an impaired conversion of Phe into tyro-
sine as a result of deficiency in PAH activity in the liver or
BH, (tetrahydrobiopterin) cofactor deficiency. As a result,
blood and brain Phe levels increase, and alternative prod-
ucts of the conversion of this amino acid occur in blood
and urine in excessive amounts. Hyperphenylalaninemia
is a biochemical marker of impaired Phe hydroxylation.
The widespread screening for PKU and further special-
ist diagnosis allow for the detection of the disease already
in first weeks of life, thus enabling immediate treatment ini-
tiation and, consequently, normal development of a child
with PKU.
A newborn with PKU is assessed as a healthy child immedi-
ately after birth and presents with no symptoms during clin-
ical or neurological evaluation. Blood levels of Phe also do
not deviate from normal. Owing to active maternal PAH,
the foetal nervous system shows normal development until
birth. Rapid increase in blood Phe occurs after the inclusion
of standard diet (breast milk, formulas). Phenylalanine is an
exogenous aromatic amino acid. The main sources of Phe
include natural protein, i.e. dairy products, fish, meat, and
eggs. It is also found, yet in lower quantities, in cereals and

Phenylketonuria (PKU) is one of the most com-

some vegetables and fruits.

Normal serum Phe levels should not exceed 2 mg/dL
(120 umol/L)". Long-term high serum Phe levels are neu-
rotoxic, cause direct impairment of the myelination process
(by inhibiting production and reducing stability of myelin)
and adversely affect neurotransmitter synthesis®.

The historical and currently rare presentation of PKU
in patients born before the introduction of obligatory
screening primarily includes moderate-to-severe mental
impairment, microcephaly, lack of or delayed speech, con-
vulsions, behavioural disorders, skin lesions, body and hair
hypopigmentation®?.
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(dochodzi do zahamowania produkcji mieliny, jak réw-
niez do spadku jej trwalosci), a takze niekorzystnie wptywa
na synteze neurotransmiter6w®.

Historyczny i obecnie rzadko spotykany obraz PKU wy-
stepujacy u pacjentéw urodzonych przed wprowadzeniem
obligatoryjnych testow przesiewowych obejmuje przede
wszystkim: umiarkowane i ciezkie upo$ledzenie umystowe,
maloglowie, brak mowy lub opéznienie jej rozwoju, drgaw-
ki, zaburzenia zachowania, zmiany skoérne, hipopigmenta-
cje ciata i wlosow®.

Podstawg terapii jest odpowiednio dobrana i zbilansowana
dieta normobiatkowa, ubogofenyloalaninowa®. W zwiaz-
ku z tym, ze Phe nie jest prawidtowo metabolizowana, jej
zawarto$¢ w diecie musi zosta¢ ograniczona, co w praktyce
oznacza zmniejszenie spozycia biatka naturalnego. U cho-
rych z PKU bialko naturalne jest zastepowane specjalny-
mi mieszankami bialkozastepczymi niezawierajacymi Phe,
najczesciej wzbogaconymi w tyrozyne, ktdra dla tych pa-
cjentow staje si¢ aminokwasem egzogennym. Pewna ilos¢
Phe jest niezbedna do syntezy wlasnych bialek, zatem die-
te nalezy wzbogaca¢ o produkty niskobialkowe, tj. wa-
rzywa, owoce czy specjalnie przetworzone produkty ni-
skobiatkowe (pieczywo PKU, maki PKU, makarony PKU
itp.)®. W przypadku noworodkdéw i niemowlat jako uzu-
pelnienie diety zaleca si¢ pokarm matki lub klasyczne mie-
szanki mleczne, jednak w $cisle okreslonej ilosci. Aktualne
rekomendacje zywieniowe wskazuja na konieczno$¢ sto-
sowania diety ubogofenyloalaninowej przez cate zycie®*.
Najbardziej restrykcyjne zalecenia dotycza wieku wcze-
snodziecigcego, co jest zwigzane z intensywnym rozwojem
mozgu i calego uktadu nerwowego. Warto$ci referencyj-
ne stezenia Phe we krwi wynosza u dzieci do 12. roku zy-
cia 2-6 mg/dl (optymalnie 4 mg/dl), a u mlodziezy po 12.
roku zycia i 0s6b dorostych - 2-12 mg/dl. Eksperci wska-
zuj3, ze optymalnym st¢zeniem Phe we krwi, niezaleznie
od wieku, jest 2-6 mg/d1®.

Aktualnie obecno$¢ objawéw klinicznych zwigzanych z hi-
perfenyloalaninemia wynika ze zlej kontroli metabolicznej.
Do klasycznych symptomoéw zaniedban dietetycznych na-
leza: problemy z koncentracjg, op6zniona szybko$¢ reak-
cji, trudnosci w rozwigzywaniu probleméw. U dziewczy-
nek obserwuje sie lek, niepokdj, poczucie osamotnienia,
u chlopcéw impulsywno$¢ i nadpobudliwosé. Pojawiajg sie
problemy w nauce. Objawy te mozna skorygowa¢ poprzez
poprawe codziennej diety®.

Fenyloketonuria jest choroba, ktéra wymaga bardzo duze-
go przygotowania merytorycznego chorych na PKU dzie-
ciiich rodzicow. Ze wzgledu na koniecznos¢ stosowania
$cislej diety przez cale zycie pojawienie sie chorego dziec-
ka w rodzinie wymaga zwykle modyfikacji przyzwyczajen
zywieniowych wszystkich jej czlonkéw, co wiaze si¢ z wie-
loma trudno$ciami. Dieta osoby chorej znacznie odbiega
od diety tradycyjnej, co stanowi ogromne obcigzenie psy-
chospoteczne, wielu pacjentéw nie do konca godzi si¢ ze
swoja chorobg, konieczna jest pomoc dietetyka, a czgsto na-
wet psychologa.
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The therapy is based on appropriately selected and well-bal-
anced normal-protein and low-phenylalanine diet®. Due to
impaired Phe metabolism, its dietary content must be limit-
ed, which in practice means reduced natural protein intake.
Patients with PKU replace natural protein with special Phe-
free milk-replacing formulas usually enriched in tyrosine,
which becomes an exogenous amino acid for these pa-
tients. Certain amount of Phe is essential for the produc-
tion of body’s own proteins; therefore it is necessary to en-
rich the diet in low-protein products, such as vegetables,
fruits or specially processed low-protein products (PKU
bread, PKU flour, PKU pasta, etc.)®. In the case of new-
borns and infants, breast milk or conventional formulas
are recommended, though in clearly specified amounts.
Current nutritional recommendations point to the necessity
of maintaining a low-phenylalanine diet throughout life®-*.
The most restrictive recommendations have been proposed
for early childhood due to intense development of the brain
and the entire nervous system. Reference levels for phenyl-
alanine are 2-6 mg/dl (optimal 4 mg/dL) for children up to
12 years old and 2-12 mg/dL for adolescents above 12 years
old and adults. According to experts, optimal serum Phe
levels range between 2 and 6 mg/dL, regardless of age®.
Currently, clinical symptoms associated with hyperphe-
nylalaninemia occur as a result of poor metabolic control.
The classic symptoms of dietary negligence include difficul-
ty focusing, delayed responses and difficulty solving prob-
lems. Girls may experience anxiety and a sense of loneli-
ness, while impulsiveness and hyperactivity are usually
observed in boys. Learning difficulties occur. These symp-
toms can be corrected by improving the daily diet®.
Phenylketonuria is a disease requiring thorough education
of PKU children and their parents. Due to the need for a strict
diet throughout life, PKU in a child usually requires modifi-
cations of eating habits in all family members, which is asso-
ciated with many difficulties. The diet of patients with PKU
differs significantly from the traditional diet, which is a large
psychosocial burden. Many patients do not accept their dis-
ease and need help from a dietician and, often, a psychologist.

AIM OF THE STUDY

The aim of the study was to identify and evaluate the most
common difficulties in the maintenance of diet faced by
PKU patients and their families. An additional aim was to
assess measurable parameters indicating adherence to the
low-phenylalanine diet.

MATERIAL AND METHODS

The study included 63 PKU patients aged between 3 months
and 44 years (mean age 12.65 + 10.41 years), including 44
(70%) paediatric patients below 18 years old and 19 (30%)
adult patients, 38 (60%) females and 25 (40%) males, at-
tending the Outpatient Metabolic Clinic in the Polish
Mother’s Memorial Hospital Research Institute in Lodz.
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Problemy zwiazane ze stosowaniem diety
Difficulties in dietary compliance
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Ryc. 1. Problemy zwigzane z realizacjg diety niskofenyloalani-
nowej u badanych chorych

Fig. 1. Difficulties in maintaining a low-phenylalanine diet
in the study population

CEL PRACY

Niniejsza praca ma na celu poznanie i analize najczestszych
problemdw wystepujacych przy realizacji diety, jakie napo-
tykaja pacjenci chorzy na PKU i ich rodziny. Dodatkowym
celem opracowania jest analiza parametréw mierzalnych
$wiadczacych o przestrzeganiu diety niskofenyloalaninowej.

MATERIAL | METODY

Badaniami objeto 63 osoby chore na PKU w wieku
od 3 miesiecy do 44 lat ($rednia 12,65 + 10,41 roku), w tym
44 (70%) osoby z grupy dzieci i mtodziezy ponizej 18. roku
zycia i 19 (30%) dorostych — 38 (60%) oséb pici zeniskiej

All patients were asked to complete an original question-
naire. The questionnaire was comprised of 19 questions,
including demographics, questions regarding serum Phe
levels, individual demand for Phe and energy expenditure
as well as PKU formulations and dietary products used.
The questions also related to patients’ difficulties in main-
taining the diet. Informed written consent to participate
in the study (provided by the patient or legal guardian)
was an inclusion criterion. The study was approved by the
Bioethics Committee of the Medical University of Lodz
(No. RNN/46/15/KE/M).

The research was conducted between August 2014 and July
2015. Microsoft Office Excel was used for data analysis.

RESULTS

A total of 46 (73%) respondents reported that the high cost
of low-protein diet was the problem. Twenty-seven (43%)
respondents reported that the taste of phenylalanine-free
preparations was poor. Calculation of Phe content in food
products was considered problematic by 23 (36.5%) pa-
tients. According to 20 (32%) patients, meal preparation
and weighing out products was time-consuming (Fig. 1).
Reduced appetite was reported as the most common adverse
effect by 11 (17.5%) patients. Some of respondents also re-
ported constipation [8 (13%)], frequent hunger [8 (13%)]
and nausea [8 (13%)]. On the other hand, 30 (48%) patients
declared that they experienced no adverse effects related to
low-phenylalanine diet (Fig. 2).

Twenty-seven (43%) patients reported that they regularly
followed their diet and had no incidents of dietary non-
compliance, while 29 (46%) patients reported occasional
and 7 (11%) patients reported frequent dietary non-com-
pliance (Fig. 3). Confectionery (chocolate, biscuits, choco-
late bars) and traditional bread were the most common for-
bidden products used by PKU patients.

Objawy chorobowe wystepujace u badanych
Symptoms in PKU patients
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Ryc. 2. Wystepujgce u badanych chorych na PKU objawy kojarzone ze stosowaniem diety

Fig. 2. Diet-related adverse effects reported by PKU patients
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i 25 (40%) meskiej, pozostajacych pod opieka Poradni
Zaburzen Metabolicznych NZOZ Endomedicus w Lodzi.
U wszystkich badanych przeprowadzono autorska ankiete.
Kwestionariusz ankiety skladat si¢ z 19 pytan, w tym me-
tryczki, pytan dotyczacych stezenn Phe we krwi, indywi-
dualnego zapotrzebowania na Phe oraz zapotrzebowania
energetycznego, stosowanych preparatow i dietetycznych
srodkéw spozywczych PKU. Pytania dotyczyty takze pro-
blemdw, z ktérymi zmagaja si¢ chorzy przy realizacji diety.
Warunkiem uczestnictwa w projekcie byto dobrowolne, pi-
semne wyrazenie zgody na udzial w badaniu przez pacjen-
ta lub opiekuna prawnego. Na przeprowadzenie niniejsze-
go badania uzyskano zgod¢ Komisji Bioetyki Uniwersytetu
Medycznego w Lodzi, o numerze RNN/46/15/KE/M.
Badania zostaly przeprowadzone w okresie od sierpnia
2014 do lipca 2015 roku. Analize danych wykonano przy
uzyciu programu komputerowego Microsoft Office Excel.

WYNIKI

Czterdziestu szesciu (73%) badanych zgtaszato,
ze problemem sg wysokie koszty Zywno$ci niskobiatkowej.
Dwudziestu siedmiu (43%) badanych wskazalo, ze smak
preparatow bezfenyloalaninowych jest niedobry. Dla 23
(36,5%) badanych problematyczne jest wyliczanie zawarto-
$ci Phe w produktach spozywczych. Dwudziestu (32%) pa-
cjentéw wskazywalo réwniez na czasochfonnos¢ przygoto-
wywania positkow oraz odwazania produktow (ryc. 1).
Odnotowano, ze najczestszy objaw niepozadany wyste-
pujacy u chorych stanowi spadek apetytu - zgtosito go 11
(17,5%) badanych. Czes¢ badanych zgtosilo takze wystepo-
wanie zapar¢ [8 (13%)], czgste uczucie glodu [8 (13%)] oraz
nudnosci [8 (13%)]. Z drugiej strony, 30 (48%) badanych poda-
fo, ze nie wystepuja u nich zadne objawy niepozadane w zwigz-
ku ze stosowaniem diety niskofenyloalaninowej (ryc. 2).
Dwudziestu siedmiu (43%) chorych wskazatlo, ze regular-
nie przestrzega diety i nie wystepuja u nich incydenty nie-
przestrzegania zalecen dietetycznych, natomiast 29 (46%)
badanych przyznato, ze czasami, a 7 (11%), ze czgsto lamie
zasady diety (ryc. 3). Spo$réd niedozwolonych produktéw
pacjenci najczesciej siegaja po stodycze (czekolada, ciastka,
batony) i pieczywo tradycyjne.

Srednia warto$¢ stezenia Phe we krwi uzyskana na pod-
stawie trzech ostatnich pomiaréw u wszystkich badanych
wynosila 9,1 + 6,3 mg/dl. U badanych nieletnich war-
to$¢ ta wynosita 7,3 £ 5,1 mg/dl, natomiast u dorostych -
14,5 + 6,5 mg/dl. U 22 (50%) chorych dzieci i nastolatkow
stezenie Phe we krwi miescilo si¢ w zakresie 2-6 mg/dl
(norma), u 15 (34%) - w granicach 6-12 mg/dl,au 7 (16%)
stezenie przekraczalo zalecane poziomy (ryc. 4). U zadne-
go z dorostych badanych pacjentéw stezenie Phe we krwi
nie miescilo si¢ w zakresie normy (2-6 mg/dl), u 6 (32%)
byto w przedziale 6-12 mg/dl, a u prawie 28 (70%) znacz-
nie przekraczalo zalecenia.

Srednia warto$¢ zapotrzebowania na Phe u wszystkich ba-
danych wynosi 420,2 + 202,5 mg/dobe. Trzynastu (21%)
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Mean serum Phe levels calculated based on the three
last measurements in all patients were 9.1 + 6.3 mg/dL.
The value was 7.3 £ 5.1 mg/dL in paediatric patients and
14.5 £ 6.5 mg/dL in adults. Serum levels of Phe were
2-6 mg/dL (normal) in 22 (50%) and 6-12 mg/dL in 15
(34%) paediatric patients, while recommended serum Phe
levels were exceeded in 7 (16%) patients (Fig. 4). None of the
adult patients had normal serum Phe levels (2-6 mg/dL).
Serum Phe levels of 6-12 mg/dL were detected in 6 (32%)
patients, while significantly exceeded recommended Phe
levels were found in almost 28 (70%) patients.

Mean demand for phenylalanine was 420.2 + 202.5 mg/day
for all patients. Thirteen (21%) patients, including 6 (32%)
adult and 7 (16%) paediatric patients, were unable to spec-
ify their need for Phe.

DISCUSSION

Our study demonstrated that the cost of low-protein diet was
the major problem in diet implementation, as confirmed by
73% of patients. Other problems included the taste of phe-
nylalanine-free preparations (43%) and the need for calcu-
lating Phe content in food products. The obtained results are
partly consistent with the findings of Sternal and Grzywna,
who showed that 70% of respondents pointed to difficulties
associated with the costs of low-protein food supplements;
however, the limited availability of low-protein products was
the major concern for respondents (85%). At present, the
availability and variety of phenylalanine-free products im-
proved significantly, and it was often emphasised by patients
that access to such products no longer poses difficulty (the
products are usually purchased online).

Odstepstwa od stosowania diety
Dietary non-compliance

43%

Nigdy Czasami (zesto
Never u Sometimes u Often

Ryc. 3. Incydenty nieprzestrzegania zalecen dietetycznych przez
chorego
Fig. 3. Incidents of non-compliance with dietary recommendations
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Stezenie fenyloalaniny we krwi
Serum phenylalanine levels

2-6mg/dl 6-12mg/d| >12mg/dl

Dorosli Dzieci i mtodziez
Adults Children and adolescents

Ryc. 4. Srednie stgzenie Phe u badanych chorych z PKU
Fig. 4. Mean Phe levels in PKU patients

badanych nie znalo wartosci swojego zapotrzebowania
na Phe - 6 (32%) pacjentow dorostych 17 (16%) osdb z gru-
py dzieci i mtodziezy.

OMOWIENIE

Z badan wlasnych wynika, Ze najwi¢kszym problemem
w realizacji diety sg koszty zywno$ci niskobiatkowej - te
odpowiedz wskazalo 73% chorych. Istotnymi problemami
sg takze smak preparatéow bezfenyloalaninowych (43%)
i koniecznos§¢ wyliczania zawartosci Phe w produktach
spozywczych. Uzyskane wyniki sg cze$ciowo zgodne z wy-
nikami badan przeprowadzonych przez Sternal i Grzywna,
w ktorych 70% ankietowanych wskazato na trudnosci
zwigzane z kosztami zywno$ci niskobiatkowej, jednak naj-
wigkszym problemem zglaszanym przez respondentéw
(85% badanych) byta mala dostepno$¢ produktéw nisko-
biatkowych™. Obecnie dostepnosé, a takze réznorodnosé
produktéw bezfenyloalaninowych znacznie si¢ poprawily,
a badani pacjenci niejednokrotnie podkreslali, ze dostep
do takiej Zywno$ci nie stanowi problemu (s3 to gléwnie
zakupy internetowe).

Dieta ubogofenyloalaninowa stala si¢ znacznie mniej ucigz-
liwa i bardziej dostepna niz jeszcze kilka lat temu. Stale po-
jawiaja sie nowe preparaty bezfenyloalaninowe czy produk-
ty niskobiatkowe. W ciagu kolejnych lat sytuacja bedzie si¢
zapewne wcigz poprawiac.

Sposrod objawow niepozadanych zwigzanych ze stosowa-
niem diety ankietowani zglaszali najczesciej: spadek ape-
tytu (17,5%), nudnoéci, zaparcia oraz czeste uczucie glodu
(13%). U prawie 50% badanych nie wystepuja zadne obja-
wy niepozadane. Sternal i Grzywna jako najczestsze obja-
wy niepozadane wskazujg gtdd (az 44% badanych), spadek
apetytu (25%) i nudnosci (21%).

Prawie 10% badanych przyznalo, ze czesto nie stosuje sie
do zalecen i sigga po niedozwolone produkty — zwykle s3 to
pieczywo, chipsy i stodycze.
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Low-phenylalanine diet is now less problematic and more avail-
able than a few years ago. New phenylalanine-free and low-pro-
tein preparations are constantly being developed and the sit-
uation will probably continue to improve over the next years.
The most commonly reported adverse effects associated with
the diet included reduced appetite (17.5%), nausea, consti-
pation and frequent hunger (13%). Almost 50% of respon-
dents experienced no adverse effects. Sternal and Grzywna
pointed to hunger (up to 44%), loss of appetite (25%) and
nausea (21%) as the most common adverse effects®.

Up to 10% of respondents reported frequent non-compli-
ance with dietary recommendations and the use of contra-
indicated products, such as bread, crisps and confectionery.
The level of patients’ knowledge on their demand for Phe
varies significantly depending on patient’s age. Younger pa-
tients and their parents seem to be more aware of the ac-
ceptable amounts of protein intake, including Phe; only 16%
of respondents had no knowledge of their daily Phe demand.
This is confirmed by the measurements of serum Phe lev-
els, which are within the limits of normal in 84% of paedi-
atric patients. It may be therefore concluded that adolescent
patients and their parents succeed in maintaining this diffi-
cult and demanding diet. Unfortunately, less optimistic find-
ings were reported for adult patients, with 32% of respon-
dents unaware of their individual demand for Phe, and up to
70% of respondents presenting with serum Phe levels signif-
icantly exceeding the recommended norms. This indicates
that young patients after the age of 18 years cease to follow
a strict diet despite being aware that the current recommen-
dations point to the need for rigorous diet throughout life.
Due to the problem of maternal PKU, the population of af-
fected girls and women of childbearing age poses a ma-
jor concern. It can be concluded based on the conduct-
ed research and individual observations that patients and
their parents have extensive theoretical knowledge of the
diet as well as recommended and non-recommended food
products. Unfortunately, in practice, some shortcomings
in compliance may be observed as evidenced by not entire-
ly satisfactory test results.

CONCLUSIONS

High costs of low-protein food products (73%) and the taste
of phenylalanine-free formulas (43%) are the main prob-
lems for patients with PKU. Reduced appetite (36%) was
the most common adverse effect of low-phenylalanine diet.
Up to 70% of adult patients and 16% of paediatric patients
fail to comply with dietary recommendations. Up to 21%
of respondents with PKU (32% of adults and 16% of paedi-
atric patients and their parents) have no knowledge on their
acceptable demand for Phe.
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Wiedza pacjentéw na temat zapotrzebowania na Phe znacz-
nie si¢ rozni w zaleznosci od wieku chorego. Pacjenci mio-
dociani i ich rodzice majg duzo lepszg orientacje w zakresie
dopuszczalnych ilosci spozycia biatka, w tym Phe; zaled-
wie 16% badanych nie znato warto$ci swojego dobowego
zapotrzebowania. Wiedze te potwierdzaja jednoznacznie
wyniki pomiaréw stezenia Phe we krwi — u 84% badanych
0s6b z grupy dzieci i mtodziezy mieszczg si¢ one w zakre-
sie normy. Mozna zatem wnioskowa¢, ze pacjenci mlodo-
ciani i ich rodzice dobrze sobie radza z realizacja trudnej
i wymagajacej ogromnego zaangazowania diety. W przy-
padku chorych dorostych wyglada to niestety duzo gorzej —
32% badanych nie zna wielkosci swojego indywidualnego
zapotrzebowania na Phe, a u prawie 70% z nich stezenie
Phe we krwi znacznie przekracza zalecane normy. Wynika
z tego, ze mlodzi dorosli pacjenci po ukonczeniu 18. roku
zycia przestaja przestrzega¢ $cistej diety, cho¢ wiedzg, ze ak-
tualne zalecenia wskazuja na konieczno$¢ stosowania rygo-
rystycznej diety przez cale zycie.

Ze wzgledu na problem PKU matczynej najwiekszy nie-
pokdj budzi populacja chorych na PKU dziewczat i kobiet
bedacych w wieku rozrodczym. Na podstawie przeprowa-
dzonych badan oraz indywidualnych obserwacji mozna
stwierdzi¢, ze wiedza teoretyczna pacjentow i ich rodzicow
na temat diety oraz dozwolonych i zakazanych produktéw
jest bardzo duza. W praktyce, niestety, zdarzajg sie niedo-
ciggniecia, o czym $wiadcza nie do konca zadowalajace wy-
niki badan.

WNIOSKI

Najwiekszy problem dla oséb chorych na PKU stanowia
wysokie koszty zywnosci niskobiatkowej (73%) oraz smak
preparatow bezfenyloalaninowych (43%). Najczesciej wy-
stepujacym objawem niepozadanym wynikajacym ze sto-
sowania diety ubogofenyloalaninowej jest spadek apetytu
(36%). Prawie 70% dorostych pacjentéw oraz 16% chorych
nieletnich nie stosuje sie do zalecen dietetycznych. Az 21%
badanych chorych na PKU (32% chorych dorostych i 16%
mlodocianych oraz ich rodzicéw) nie zna warto$ci swojego
dopuszczalnego zapotrzebowania na Phe.
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