Cerven 2009

rocnik 9, cislo 2

Neni moudry ten, kdo vi mnoho, ale ten, kdo vi, co je treba.

Mili ¢tenari,

jaro je ve své posledni fazi a horké letni slunce uz se hlasi
0 své zezlo. A pravé to je cas pro druhé letosni cislo ¢asopisu
Metabolik.

V tomto ¢isle vém jako jiz tradi¢né pfindsime reportaze ze
zajimavych akci, které se v uplynulych mésicich udaly. Jako
kazdy rok na prelomu dubna a kvétna probéhlo setkani déti
s PKU a jejich rodinnych pfislusnik( v Pracové, kterého se le-
tos zucastnil rekordni pocet ucastnik(. Program byl obohacen
o prvni setkani vyrobcli NB potravin, coz fada rodin vyuzila
k pfimému nékupu téchto vyrobk{. Druhou velmi dilezZitou
akci bylo tradi¢ni setkdni odbornik(, 24. pracovni dny Dédi¢-
né metabolické poruchy, které se tento rok konaly v laznich
Jesenik. Z nich vdm v tomto ¢isle nabizime nejen reportdz, ale
také prispévky, které tam byly prezentovany, a to Novoroze-
necky screening ve FNKV (poster Fakultni nemocnice Krélov-
ské Vinohrady) a projekt Metabolické diagnostické centrum
(poster Ustavu dédi¢nych metabolickych poruch VFN). Pro
mnohé bude také velmi zajimavy rozhovor s pani Sandrou
Zmekovou, které se pred ¢tyfmi mésici narodil krasny zdra-
vy chlapecek. O tom, co vSechno musi zena s PKU absolvovat
a jak je dulezité se na téhotenstvi dikladné pfipravovat, si
prectete v nasem rozhovoru.

Jelikoz pfisté se spolu na téchto strankach setkame az v zafi,
prejeme vam viem krasné slunecné léto. Prozijte ho predevsim
aktivné, sportovci v zépalu hry a sportovniho nadseni, pfiznivci
a obdivovatelé historie napfiklad navstévou kulturnich pama-
tek — hradd, zdmkd, divadelnich festivall apod. Vycet nékte-
rych zajimavych akci vdm nabizime v kratkém prehledu.

Tipy na vylety:

Hrad détem - odpoledni akce pro déti spojena se souté-
Zi o nejlepsi masku, vystoupeni mistra bice a lasa (kovboj
Jimmy), Sermifskd bitka z doby Petra Voka, divadélko, ukazka
karate, hry a soutéze. Hrad Svihov 14. 6. 2009, od 14 hod.
Pohadkovy les, hrad Valec¢ov - prochazka pohadkovym le-
sem okolo hradu Valecov. 4. 7. 2009

DinoPark Plzen - kromé prochézky parkem s obrovskymi
prehistorickymi jestéry si déti mohou zahrat na paleontology,
k dispozici jsou také multimedialni prezentace. DinoPark PI-
zen je soucasti plzeniské zoologické zahrady. Otevieno denné
duben-fijen 9-18 hod.

Narozeniny zameckych labyrintli - zémecké labyrinty

Aisopos Ezop

v Cervenci oslavi své druhé narozeniny. V tento den bude na
Louceni zaostfeno predevsim na déti. Déjisté détskych sou-
tézi: zamecké labyrinty a bludisté. Pfednaska pro dospélaky
poodkryje také tajuplna fakta z minulosti téchto zahadnych
utvar(, které lidé, hnani vy$sim cilem, buduji uz od starovéku.
Zamek Loucen, 4. 7. 2009
Hledani pokladu, hrad Hukvaldy - déti v doprovodu huk-
valdské vily hledaji poklad zbojnika Ondrase, cestou je vsak
Cekaji rtizné nastrahy, 1.-2. 8.2009
Cirkus Botanicus Ostra - den sladkého medu a zlaté me-
doviny. Cirkusaci, klauni, femeslnici, kejklifi, Zzongléfi, Sermifi,
muzikanti, pohadky a kocovna divadla, stredovéké pokrmy aj.
15.8.2009, Ostra
Vecerni safari - Zoo Dvur Kralové - podvecerni jizdy safari-
busem mezi velkymi stady zvifat. Mzete pozorovat nosorozce,
zebry, zirafy a antilopy v zafi zapadajiciho slunce. Také vas cekaji
setkani se lvy a gepardy, ¢ihajicimi v Seru nadchazejici noci.
Vase redakce




Vyvojové specifické poruchy uceni

Dysgrafie

Dysgrafie byva casto zahrnuta pod pojmem dyslexie. Po-
stihuje pisemny projev, ktery byva necitelny, dité si obtiz-
né pamatuje pismena, obtizné je napodobuje. Projevuje
se také vyraznymi obtizemi v osvojovani psani, tj. pfi uce-
ni se tvardm jednotlivych pismen nebo celkovou napad-
nou formalni neobratnosti pisemného projevu. Uzce sou-
visi s dysortografii a velmi casto se objevuji spolecné.
| dité s dysgrafii mlze psat citelné, kdyz ma na psani neo-
mezeny cas. Zpocatku je porucha casto povazovana za le-
nost, protoze psani je velmi unavné a déti rychle vycerpa.
Dysgrafik se nenauci psat, ackoli netrpi zadnou smyslovou
vadou ani zadnou zavaznou poruchou pohybovou a acko-
li nema zadné zavazné nedostatky v oblasti inteligence ani
v oblasti citovych vztahd. Takové dité nedovede napodobit
tvary pismen, nepamatuje si je, zaménuje je, zrcadlové obra-
ci. Zpravidla piSe toporné a kiecovité, takze pismo ma nékdy
zcela zvldstni rdz, a to nikoli proto, ze by dité trpélo néjakou
vadou hybnosti, ale Ze si s tvary pismen prosté nevi rady.
U takovych déti pak zpravidla nachazime i jiné napadnosti,
které svéd¢i nejspise o LMD na podkladé urcitého poskozeni
mozku.

Dyskalkulie

Existuje urcité procento déti, u nichz se vyskytuji problémy
v matematice. Jde prevazné o déti slabomysIné, s nizkou
urovni rozumovych i matematickych schopnosti, ale kromé
nich se sem fadi déti, které pfi normalni dUrovni inteligence
maji narusené specialni matematické schopnosti. Disledkem
toho je pak zaostavani ditéte ve schopnosti osvojovat si ma-
tematické pojmy a vztahy a manipulovat s nimi, a tak se do-
stdvame k problematice poruch matematickych schopnosti.

Dyskalkulie se projevuje pfiblizné u 5-6% déti. Ackoli tyto
déti nejsou po intelektové strance opozdéné (IQ 90 a vice),
maji v rdznych oblastech matematiky problémy.

Projevy: V oblasti aritmetiky dité nedospéje k pojmu dislo,
neni schopno porovnat pocet predmét, ma problémy pfi
oznacovani mnozstvi a poctu predmétl, neumi vyjmenovat
fadu cisel odzdola nahoru a naopak nebo vyjmenovat fadu
¢isel sudych a lichych, neumi ¢ist matematické symboly, tézko
Cte ¢isla s nulami uprostied, zaménuje tvarové podobna cisla,
pfi psani ¢isel neni schopno umistit jednotky pod jednotky,
desitky pod desitky, provadét matematické operace - sci-
tani, od¢itani, nasobeni a déleni, naucit se nasobilku, atd.
V oblasti geometrie nerozliSuje geometrické tvary, ne-
umi sefadit predméty podle velikosti ma problé-
my pfi rysovani obrazcl, pfi orientaci v prostoru, atd.
Jestlize dité nékterym z téchto probléma trpi v prvni tfidé,
jesté neni ddvod si myslet, ze se jedna o dyskalkulii. Pokud
by tyto potize pretrvavaly i ve druhém rocniku, dité by mélo
byt poslano na vysetreni do pedagogicko-psychologické po-
radny.

Na zvladnuti matematickych dovednosti se podili cela fada
specialnich schopnosti a funkci a podle toho, které z nich
jsou postizeny, je mozno dyskalkulii délit. U nds se otazkami

dyskalkulie velmi dikladné zabyval L. Kos¢ a rozdélil ji na tyto
typy:

@ Verbdinidyskalkulie - porucha slovniho oznacovani mnoz-
stvi a poctu predmét(, nazvu cislic, ¢islovek, opera¢nich zna-
kG a matematickych ukont vibec. Dité nezvlada vyjmenovat
¢iselnou fadu vzestupné a sestupné, nedokaze jmenovat
fadu lichych nebo sudych cisel nebo jen ukazat dany pocet
prvkd a slovné jej oznacit.

@ Praktognostickd dyskalkulie — porucha manipulace s pred-
méty (kostky, apod.) nebo jejich symboly (Cislice, opera¢ni
znaménka apod.). Dité neni schopno vytvorit skupinu o da-
ném poctu predmétl, dospét k pojmu piirozeného (isla,
z toho vyplyvaji problémy s porovnavanim cisel, usporada-
nim mnoziny pfirozenych ¢isel. V geometrii ma potize napt.
v sefazovani predmétt podle velikosti, v rozliSovani jednotli-
vych geometrickych tvard, se smérovou a stranovou orientaci
atd.

@ Lexickd dyskalkulie — porucha ¢teni matematickych sym-
boll (Cislic, ¢isel, ale i opera¢nich znakd). Pri nejtézsi formé
této poruchy nenijedinec schopen ¢ist izolované Cislice nebo
jednoduché operacni znaky. Pii lehké formé cte nespravné
vicemistné cislo s nulou uprostied, zZlomky, odmocniny, de-
setinnd ¢isla apod. Pfiznacné jsou inverze, napf. 26 cte jako
62,9 jako 6 a opa¢né. Casté jsou zamény Cislic v ¢isle pfi ¢teni
nebo psani, pretrvavaji nejasnosti s pochopenim vyznamu
pozi¢ni hodnoty dislic v ¢isle, tedy jednotek, desitek atd.

@ Grafickd dyskalkulie - je charakterizovdna narusenou
schopnosti psat Cislice, opera¢ni znaky, kreslit geometrické
tvary atd. Jedinec ma obtize v psani ¢isel v ptimérené a stej-
né velikosti, je neschopen zépisu cisel podle diktatu, zapisu
Cislic v cisle ve spravném poradi, neni schopen zapsat cisla
spravné pod sebe podle jednotlivych fadd, je narusen zépis
vicemistnych ¢isel, inverzni zapis ¢isel, napf. 6 a 9, nebo inver-
ze typu 39 a 93 apod., vynechdavky zpravidla nul ve vicemist-
nych cislech, neprehledny zapis pocetnich operaci, zejména
do sloupcd, napf. u pisemného nasobeni.V geometrii ma dité
problémy s rysovanim i jednoduchych obrazct.

@ Ideognostickd dyskalkulie — porucha chapani matematic-
kych pojm0 a vztahl mezi nimi. Jedinec napf. nechape, ze
¢islo 4 Ize vyjadfrit jako 2 x 2 nebo jako 3 + 1 apod. Dalsim pro-
jevem je selhavani v feseni uloh, jakmile je pozménén sablo-

Na odborné téma

novity postup. Jedinec nechdpe a nedokaze prevést slovné
vyjadiené vztahy mezi mnozstvim do pocetnich operaci.

@ Operaciondini dyskalkulie — tato porucha se projevuje
narusenou schopnosti uskutecnovat matematické operace.
nahrazuje jednodussimi. Jinym projevem je uchylovani se
k pisemnym formam feseni u velmi jednoduchych piiklad,
nezautomatizovanost a zvy$ena chybnost v provadéni s¢itani
a odc¢itani do dvaceti, v ndsobeni a déleni, slozitéjsi pocitani
se vyznacuje pomalosti a vysokou chybnosti, a to je patrné
predevsim pfi pamétném pocitani. Operaciondlni dyskalkulie
se vyskytuje pomérné casto.

Kazda z uvedenych forem mUze byt povazovana za pfiznaky
poruchy az tehdy, kdyz vzhledem k ro¢niku Skoly a véku ditéte
jde o vyrazné snizenia dlouhodobé selhdvanive skolnivykon-
nosti. Jednotlivé priznaky se zpravidla kombinuji a prolinaji

a ztézuji ditéti uceni. Pokud mu neni vénovana péce, postup-
né ztraci o matematiku zdjem. Mdize z ni mit i strach, a tim do-
chazi k zatézovani psychické stranky. Nastupuje Unava a zkra-
cuje se doba pozornosti ve Skole. Uceni prestava byt efektivni.
Zasady prace s dyskalkulickymi détmi

Nejdulezitéjsi zasadou je individudlni pfistup. Pri praci s dét-
mi je nutné citlivé vnimat jejich reakce, poskytovat pozitiv-
ni zpétnou vazbu, nevystavovat je neocekavanym ukollim,
podporovat jejich sebedtvéru, budovat pocit odpovédnosti.
Potfebna je i motivace k uceni. Kzapamatovani uciva je nutné
pochopit jeho podstatu. Nejlepsi je, kdyz se dité k urcitému
problému dopracuje néjakym zplsobem samo, a ne pouze
pasivnim prepisem — opisem. Pro objasnéni novych (zaklad-
nich) pojm0 je dobré vyuzivat manipulace s predméty. Tato
¢innost prispiva k daleko lepsimu pochopeni a zapamatovani
uciva.

Rodinna psychoterapie u pacientu
s metabolickym onemocnénim

Rodinnd psychoterapie je béznou soucasti péce psychologa
o pacienty s dédi¢nou metabolickou poruchou. V teorii a pra-
xi se zacala soustavné vyvijet az od pocatku Sedesatych let. Za
pomérné kratkou dobu se Siroce rozvinula a v soucasné dobé
je jednim z nejnadéjnéjsich pristupd v 1é¢bé dusevné, soci-
alné ¢i télesné nemocnych déti a dospélych. Vsechny sméry
a metody rodinné terapie maji jedno spolecné: ve stiedu po-
zornosti nestoji jedinec, ale vzdy celd rodina. Skute¢nym ,pa-
cientem” je celd rodinna skupina se zdravymi ¢leny i se ¢leny
s potizemi. Pfedpoklada se totiz, Ze potize ditéte ¢i jiného
¢lena rodiny Uzce souviseji se skupinovou dynamikou celé
rodiny.

Systematicka psychoterapie je vhodna vsude tam, kde se pa-
cient pres dobfe stanovenou somatickou diagnézu a postup
lege artis somatické mediciny proti o¢ekavani lékare nelepsi.
Psychoterapie zde nenahrazuje somatickou lécbu, ale stava
se jejim velmi zadoucim katalyzétorem, usnadnujicim uzdra-
veni. U nékterych somaticky se projevujicich onemocnéni
jsou psychogenni faktory tak podstatné, Ze je psychoterapie
zadouci jako metoda volby. Ve vétsiné pripadl nejde o nale-
zeni néjaké jediné ,psychogenni pfi¢iny nemoci, ale o pro-
ménu pacienta a jeho pohledu na cely komplex faktor(, které
se na vyvoji somatické nemoci a na jejim udrzovani podileji.
Hlubsi odkryvaci techniky mohou pomoci nalézt pozoruhod-
né souvislosti, rodinna terapie pomaha proménit rodinné
vztahy (Chvala, 2008).

Intenzivnéjsi prace s rodinami pacientd s metabolickym one-
mocnénim zacala v roce 2005, po prvnim roce vycviku tera-
peuta ve spolupraci s Psychoterapeutickym centrem Palata.
Do dnesniho dne tato prace ¢ita necelych deset rodin. Sna-
zime se, aby se terapie Ucastnila vzdy cela rodina, nékdy vsak
pracujeme pouze s nékterymi jejimi cleny.V terapii se objevuji

témata prijeti nemoci rodinou, hyperprotektivita, nebo nao-
pak odmitani ostatnich ¢lenl rodiny, dodrzovani l1écebnych
postupd, ale i vychovné a vyukové obtize.

Jako kazuistiku uvadim osmnactiletého mladika s dg. fe-
nylketonurie.

Chlapec pochéziz druhého fyziologického téhotenstvi. Porod
byl vyvolan pro vysoky krevni tlak matky o ¢trnact dni dfive.
Matka dité kojila pul roku. V deviti mésicich véku ditéte byla
zjisténa fenylketonurie. Psychomotoricky vyvoj byl opozdé-
ny, chize: prvni samostatné kroky bez opory ve 14-15 mési-
cich, fe¢: prvni slovo s vyznamem ve dvou letech, pro vadnou
vyslovnost dité nav$tévovalo logopedickou MS, ¢istota: bez
plen od tii let. Chlapec, i pfesto, ze mu byla psychologem
doporuéena $kola zvlaétni, navitévoval ZDS. Z hlavnich pred-
métu byl hodnocen dobrymi a dostate¢nymi znamkami. Zjis-
téné specifické vyvojové poruchy uceni (dyslexie, dysgrafie,
dysortografie a dyskalkulie) nebyly dle matky vsemi uciteli
tolerovény, nasli se vsak taci, ktefi chlapci vychézeli vstfic.

Na jare roku 2008 se matka obraci na psychologa. Popisuje
nastupujici dospélost syna, ktery si vice prosazuje své nazory.
Doslo k potizim v dodrzovani diety. K horSimu se také zménil
pristup ke Skole. Matka se domniv4, ze ucilisté nebylo vybra-
no dobre. Vzdy si pféla, aby syn Zil plnohodnotny zivot. Jeden
z mistrd navrhuje invalidni ddchod.

Pacient sdéluje, ze se ve skole snazi davat pozor, ne vzdy vsak
vse pochopi. Nedorozuméni s uciteli resi zaskolactvim. Rad
by zménil Skolu ¢i el do prace. Matce Ize, vi, ze je to Spatné.
Postupné se pacient rozhovoti o uciteli, kvali kterému uva-
Zuje o ukonceni studia. Potize v komunikaci s ucitelem maji
i ostatni spoluzdci. Jsou vsak ucitelé a spoluzaci, kvali kterym
stoji za to na Skole zUstat. Pacient se rozhoduje u¢ebni latku



dohnat, a ukoncit tak druhy ro¢nik SOU. Uzavirani ro¢niku ho
stalo mnoho Usili. Ve tietim rocniku se zlepsil vztah s ucite-
lem, a to se projevilo i na prospéchu.V pololeti tfetiho ro¢niku
byl pacient nemocny a obaval se odchodu z ucilisté. Ucitelé
mu vsak vysli vstiic a znamky byly uzavieny. V soucasnosti se
pacient rozhod| opakovat treti ro¢nik SOU.

Ke kazuistice pfikladame vyjadieni matky:

Jmenuji se V. a m{j syn je devatendctilety O.

S faktem, ze méme dité s PKU, jsme se seznamili, kdyz bylo O.
pres devét mésicd. V té dobé uz bylo znat jeho fyzické i psy-
chické opozdovani. Konec¢ny verdikt znél, Ze mame retardo-
vané miminko, u kterého neni Gplné jisty dalsi vyvoj. Nejopti-
mistictéjsi zavér byl, ze O. vychodi zvlastni skolu.

Od té doby jsme sice pravidelné navstévovali psychologa, ale
viceméné proto, aby zjistil, zda délame pokroky odpovidaji-
ci véku. Samoziejmé byl vysledek vzdy podpridmérny. Nase
spoluprace s psychologem i Iékafi z metabolické poradny
spocivala vic ve vyhodnocovani testd, at z odbérd krve nebo
psychologickych vysetieni. Resili jsme vy3i hodnot a dodrzo-
vani diety. Co se tyka rodinného zivota, byl samoziejmé kvl
nemoci vice nez specificky. Jako matka jsem skoro vSechno
podridila dieté, cviceni a snaze o sniZovani retardace ditéte.
V té dobé bych urcité pfivitala jakoukoli radu a pomoc, ale je
pravda, ze do Prahy jsme jezdili spi$ s obavami, jaké budou
testy a kde zase déldme chyby. Postupem casu a s tim, jak O.
rostl, jsme se zacali s problémy i prat. Zacala skola a snaha
o co nejlepsi vysledky. Pres veskeré pesimistické prognézy
prosel O. normalni zakladni skolou a nastoupil do uceni.

V poslednich ro¢nicich jsme poznali pani doktorku Herman-
kovou, kterad nastoupila na misto psychologa. Najednou jsem
jako rodic citila, ze pani doktorce nejde jen o vyvojové tes-
ty, ale Ze se snazi pochopit rodinné vazby, problémy, radosti
i trapeni. Spojuje totiz vSechny tyto aspekty s normalnim vy-
vojem kazdého ditéte. Zacala jsem se na pani doktorku ob-
racet s kazdodennimi problémy. Pomohla nam se zvladanim

skoly. O. ma totiz vSéechny mozné dysfunkce. Vénovala se ndm
i po nastupu do ucebniho oboru.
O. dospél do puberty a zacal se prat se vSim okolo sebe.
S dietou, rodici i $kolou. Prozivame ted dost tézké obdobi.
Najednou mame v rodiné ,dospélaka’, ktery se jesté hleda.
Konflikty mezi nami a synem fesim casto s pani doktorkou.
M4 potiebny nadhled i odborné zkusenosti. Je kdykoli ochot-
nd k rozmluvé. S O. jezdime do Prahy za nasi pani doktorkou
na konzultace o skole, o nasich nejistotach a rozporech. Jako
spousta zdravych mladych lidi jeho véku O. hledd sam sebe
i nové vazby k rodiné i ke spolecnosti. Je to cesta tézka pro
néj i pro nés, jeho rodice.
Proto preji vSem rodicam i détem, které se uci zit nejen
s PKU, ale i s jinymi chorobami, aby se nebranili stejné bliz-
ké a pfinosné spolupraci. Budou tak snaze proplouvat vse-
mi Uskalimi a najdou k sobé, k okoli i k nemoci daleko lepsi
vztah.
Mgr. Renata Hermdnkovd, PhD.
Ustav dédi¢nych metabolickych poruch VFN a 1. LF UK, Praha

Literatura: Chvdla V., Rodinnd terapie, 2008

Nové analyzy potravin

V prilozené tabulce vam predkladam vysledky analyz aminokyselin, které pro potreby ¢lent NS PKU a jinych DMP provedla analy-

ticka laborator firmy Watrex Praha, s.r.o.

Nazev vyrobku

Rohlik tukovy 43 g

Jogurt Yoplait Cremi cokolddovy 1259

Pastika Svacinka 45 g

Saldm Vysocina balena

Fenylalanin Metionin
(mg/100g) (mg/100g)

Penam Olomouc
Yoplait Slusovice

Hamé Babice

Ahold - fetézec Albert 747 428

Tyto analyzy byly provedeny 14. 12. 2008 metodou postko-
lonové derivace ninhydrinu. Diky velkorysému a na dnesni
dobu velmi neobvyklému pfistupu Ing. Milana Minarika
- jednatele firmy Watrex Praha, s.r.o. - nam byly tyto analyzy

provedeny bezplatné. Jménem viech ¢lend Narodniho sdru-
zeni PKU a jinych DMP bych chtél Ing. Minarikovi za bezplat-
né provedeni analyz podékovat.

Radek Puda

Zpravodaj NS PKU

Vysledky dotacnich projektu NS PKU
a jinych DMP pro rok 2009

V roce 2008 se rozhodl vybor Narodniho sdruzeni PKU
a jinych DMP pozadat pro financovani ¢innosti a aktivit
NS PKU a jinych DMP o dotace ze statniho rozpoctu. Jako
vhodné dotac¢ni programy byly vybrany dotac¢ni program
,Podpora verejné ucelnych aktivit obcanskych sdruze-
ni zdravotné postizenych (Program Podpora VUA)*, jehoz
poskytovatelem byl Vladni vybor pro zdravotné postizené
obcany, a dota¢ni program ,Program vyrovnavani pfilezi-

Program Podpora VUA:

Nazev projektu

tosti pro obcany se zdravotnim postizenim (Program PVP)*,
jehoz poskytovatelem bylo Ministerstvo zdravotnictvi, pfi-
¢emz pfii tvorbé pozadavkd na dotace se musel respekto-
vat pozadavek statu na to, ze na jeden projekt (typ aktivity)
muze byt pozadano o dotaci pouze z jednoho dota¢niho
programu.

Pozadované a priznané ¢astky dotaci podle jednotlivych pro-
jektl jsou podrobné uvedeny v nasledujicich tabulkach.

Celkové
rozpoctované

Vyse pozadované

Pridélena dotace
dotace

naklady na projekt

Clenstvi v Evropské asociaci pro PKU a jiné DMP 11 000 K¢ 7 700K¢ 7 700 K¢
Aktualizace a doprogramovaéni webovych stranek NS

PKU a jinych DMP (www.nspku.cz) s cilem zvyseni 60 000 K¢ 42 000K¢ 40 600 K¢

jejich informacni hodnoty a zajisténi jejich provozu

Vydavani informativniho ¢asopisu Metabolik . . .

v nakladu 500 vytiskd ctvrtletné 150 000Ke 105 000Ke 24 500Ke
Mikulasské setkani ¢lent NS PKU 30 000K¢ 20 000 K¢ 0 K¢

Analyza vybranych aminokyselin v potravinach 115 000 K¢ 80 500K¢ 0K¢

Celkem 366 000 K¢ 255 200K¢ 72 800 K¢
\U J

Program PVP:

oL Vyse pozadované
Nazev projektu rozpoctované ysep Pridélena dotace
. . dotace
naklady na projekt

Ctvrté setkani rodin s détmi s PKU a obdobnymi

metabolickymi poruchami ve vojenské zotavovné 230 000K¢ 161 000 K¢ 0K¢
Pracov u Tébora

Vikendové setkani dospivajicich a dospélych pacientt

s PKU a obdobnymi metabolickymi poruchami ve 115 000 K¢ 80 500K¢ 0K¢
Vilanci u Jihlavy

Celkem 345 000 K¢ 241 500K¢ 0K¢

\¥ J




Zeptali jsme se...

Dieta je to nejmensi, co muze
clovek pro svoje dité udélat

Tématem dnesniho rozhovoru je materndlini PKU, pfiprava na téhotenstvi a téhotenstvi samotné. Téhotenstvi Zen s PKU by mélo byt pld-
nované, Zena by méla dodrzovat nizkobilkovinnou dietu jiz pfed pocetim. V této prisné dieté s vyraznym omezenim prijmu Phe ve stravé
je potieba pokracovat i v priibéhu celého téhotenstvi, nebot vysokd hladina Phe v krvi matky poskozuje jeji dité. Mezi typické projevy ma-
terndIni PKU patii opozdéni ristu plodu, maly obvod hlavy nebo vrozené srdecnivady. Za dnesnim rozhovorem jsme se vydali do Pocdtek
nedaleko Chotébore, mdme krdsny den a pfijeli jsme navstivit pani Sandru Zmekovou a jejiho malého Jarouska.

Pani Zmekovd, vy nemdte klasickou fenylketonurii, miiZete cte-
nd#im trochu pribliZit, jaky druh fenylketonurie mdte?

Mam fenylketonurii s leh¢im prabéhem. Pro mé to znamenalo vi-
ceméné to, Ze jsem dietu drzela, kdyz jsem byla mald a kdy se o to
starala moje maminka. Potom asi ve tieti tfidé mi pani doktorka
— jesté tedy pani doktorka Hejcmanova - fikala, ze uz bych dietu
mohla zmirnit a postupné doslo k tomu, Ze jsem dietu prestala dr-
Zet Uplné. Nicméné ¢im jsem byla starsi, tim vic mé upozorriovali
na to, ze budu-li chtit mit miminko, tak dietu budu muset zase zacit
dodrzovat a budu muset snizit hladiny az mezi 2-4.

MiiZete ndm v krdtkosti Fict néco o sobé? Kde jste se narodila,
kde jste vyriistala, zda jste méla néjaké sourozence?

Viyrdstala jsem v Havlickové Brodé, kde jsem vychodila zakladni
skolu a stejné tak i stfedni Skolu. Potom jsem studovala v Brné
Viyssi odbornou skolu textilni, a tim jsem studia skon¢ila. Mam dvé
sestry a mladsiho brasku a ani jeden nema ten samy problém co
ja. Oni to viceméné brali tak, Ze ja jsem na tom Iépe. Mamka mi
délala diety a méla jsem vice pozornosti nez oni. Pamatuiji si napfi-
klad, Ze jsem méla takové svoje specidlni oplatky — jim to strasné
chutnalo a ujidali mi je a mné mamka fikala, ze ja jsem je nejedla.
V soucasné dobé ziji v malé vesnicce Pocatky. Mame tady také
chalupu, odmalicka jsme sem jezdili, a tak jsem tady potom zUsta-
la a nasla si tu sou¢asného manzela.

Oni to viceméné brali tak, Ze jd jsem na tom lépe. Mamka mi dé-
lala diety a méla jsem vice pozornosti nez oni.

Navstévovala jste odmalicka metabolickou ambulanci?

Ano, jezdila jsem tam pravidelné, ale nefeknu presné jak casto.
Pamatuiji si, Ze kdyz jsem byla vétsi — na zakladni skole — tak jsem
tam jezdila po pll roce, potom po roce a nakonec az po roce a pull.
Vzdycky mi pfisla pozvanka. Suchou kapku jsem posilala také az od
urcité doby, nevim presné od kdy, ale potom jsem ani tu kapku jiz
posilat nemusela. Krev mi brali vzdycky, kdyz jsem jela na kontrolu.
Byla jsem domluvena, ze kdyby byl problém, tak mi zavolaji, a po-
tom bychom to fesili. Nastésti bylo vzdycky vSechno v poradku.
Uzivala jste v détstvi kla-
sické aminokyselinové
pripravky?

Ano, kdyz jsem byla malg,
tak ano, pozdéji mi je
pani doktorka vysadila,
takze potom jsem jiz ne-
pila Zadné.

Meéla jste nékdy — napi-
klad ve skole - problém
s vysvétlovdanim spolu-
Zdkdm/kamarddiim, co
to pijete?

Ja sitohle moc nevybavu-

ji, brala jsem to jako normalni véc — jako Ze je to pfirozené. Pripravky
jsem normalné nosila do $koly na svacinu. Vzpominam si, ze jsem
ho méla v tasce a nékdo mi tu tasku rozkopl a pfipravek se vylil. To
potom vsichni koukali a vsem to strasné smrdélo.

Kdy jste pripravky prestala uzivat?

Asi ve tieti tfidé na zakladni skole. Takze v osmi nebo v deviti le-
tech.

A jak to bylo s dodrZovdnim nizkobilkovinné diety? Pokracova-
la jste s niipo té tretitfidé?

Ano, pokracovala, ale nebyla néjak moc pfisna. Bylo to hlavné
o tom, Ze jsem nejedla tolik masa a jeho pfijem jsem kontrolovala.
Cokolady mi kupovali jen bilé, a co jsem viibec nejedla, byly lusté-
niny. A ty jsem se nenaucila jist nikdy.

Vyrostla jste, dospéla, a po urcité dobé jste se vdala a rozhodla
se mitrodinu... Védéla jste, Ze pokud chcete mit dité, tak se mu-
site na téhotenstvi dlouhodobé pripravovat?

Ano, védéla jsem to, a ¢im jsem byla starsi, tim vice mé na to upo-
zorfovala i pani doktorka. Rikala, ze pokud budu chtit mit miminko,
tak budu muset najet na dietu a ta dieta nebude pfijemna a Ze to
pro mé bude hodné tézké. Takze ano, védéla jsem, Ze jesté pred
tim, nez se pro dité rozhodnu, budu muset mit velmi nizké hladiny.

Védéla jsem, Ze pokud budu chtit mit miminko, tak budu muset
najet na dietu a ta dieta nebude prijemnd a Ze to pro mé bude
hodné tézké.

Navstévovala jste na klinice néjaké pfipravné kurzy?

Ano, s pani doktorkou Pazdirkovou a pani Komarkovou v ne-
mocnici na Vinohradech v Praze. Jelikoz ja jsem ty pfisné diety
z raného détstvi sama nikdy nedodrzovala a vzdycky se o to
starala moje mamka, tak jsem se to musela naucit prakticky od
zacétku. Vlibec jsem nevédéla, jaky ma napfiklad houska obsah
Phe a na co si musim dat pozor. Nakonec jsem byla v nemoc-
nici cely tyden. Pani Komarkova se tam o mé cely tyden starala
a vysvétlovala, jak se pocitd mnozstvi bilkovin v potravinach,
jaké mnozstvi bych méla pfijmout v dennim pfijmu apod. Byla
jsem tam jesté s jednou sle¢nou, kterd na tom byla stejné jako
ja ataky chtéla mit miminko. Dostaly jsme réizné materialy, vzo-
rové jidelnicky a knizky, kde bylo vSechno popsané. Pani Ko-
markova za nami ¢asto dochazela, sedéla s ndmi a vysvétlovala
a vysvétlovala. Za cely tyden se nas snazila nasmérovat k tomu,
abychom védély bez vahani, jak na dietu.

Hlavné to, jak je dilezité si pripravovat jidelni¢ek na den dopiedu.
Aby ¢lovék nemél zédnou rezervu, abych méla presné naplano-
vano, co ten den budu jist. Psychika totiz pracuje tak, Zze pokud
tam je néjakd rezerva, tak to ¢lovéka svadi - ,tohle si jesté mdzu
vzit” - a potom dietu nedodrzim tak, jak bych si predstavovala.Po
tydenni navstéveé v nemocnici jsem piesla na pfisnou dietu a zaca-
la jsem uzivat aminokyselinovy pripravek.

Zeptali jsme se...

Jak dlouho trvala a jak viibec probihala celd pFiprava na tého-
tenstvi?

Pro mé to bylo dost slozité. Predevsim tim, ze jsem v té dobé ne-
dodrzovala dietu viibec. Prejit najednou na takovou pfisnou dietu
pro mé bylo stra3né naro¢né. Sla jsem z nuly napino a bylo pro mé
tézké se primét k tak prisnému dodrzovani diety a pfiznavam se,
neslo mi to. Méla jsem s tim velké problémy, nez jsem pifisla na to,
cojistajak si to pripravit, abych se dostala na ty hladiny, které jsem
potiebovala a na kterych jsme se domluvili. Nakonec jsem ale ty-
hle pfipravy zvladla dobfe. Horsi to bylo potom v téhotenstvi.

V ¢em to bylo horsi?

Hlavné v tom, Ze jsem musela jist, ale ja jsem neméla chut. Kdyz
jsem si na jidlo vzpomnéla - hlavné v téch prvnich ctyfech mé-
sicich - tak se mi zvedal zaludek. Pak dochazelo k tomu, Ze jsem
nedodrzela prijem kalorii, co jsem méla. Hladiny fenylalaninu jsem
méla sice nizsi, ale nedohnala jsem pfijem kalorii, a to byla Spatné,
protoze jsem je pro miminko potfebovala.

Myslite si, Ze divky s klasickou PKU, které musi pouZivat priprav-
ky a dodrzovat dietu odmalicka, by mély v dospélosti — napri-
klad pred téhotenstvim - polevovat? Nebo je lepsi drZet dietu
celozivotné?

Ja to vidim tak — a kdybych s nékym mluvila, tak bych to urcité
doporucila - ze do té doby, nez budou mit rodinu, kompletni, tak,
jak by si predstavovaly, tak do té doby by mély dietu dodrzovat.
Ten skok z nuly je opravdu strasné naro¢ny. Potom uz je to kazdé-
ho véc, ale kvuli tém détem bych to urcité doporucila.

Jaky aminokyselinovy pripravek jste béhem pfipravy a v tého-
tenstvi uZivala?

Ze zacétku jsem uzivala P-AM 3 ale tim, Ze jsem na néj nebyla
zvykl3, tak jsem si na néj hodné tézko zvykala. Viilbec mi to ne-
chutnalo a méla jsem velky problém s tim ho vypit. Nemohla
jsem se na néj ani podivat. Potom jsem o tom mluvila s pani dok-
torkou a v té dobé mi nabidla Lophlex. Méla jsem moznost ho
ochutnat v dobé, kdy jsem byla na tom tydennim pobytu v ne-
mocnici. Tim, Ze je Lophlex ochuceny, to pro mé bylo mnohem
lepsi.

Ktery Lophlex jste si vybrala?

Praskovy Lophlex s prichuti. UZivala jsem ten pomerancovy. Zkou-
Sela jsem i ostatni — jako napfiklad lesni ovoce, ale to mi moc ne-
chutnalo. Zdstala jsem u pomerance.

Pokud byste méla srovnat klasicky pripravek tfeba P-AM a Lo-
phlex - jaké md pro vds Lophlex vyhody?

Nejvétsi vyhoda byla v tom, Ze jsem si mohla vzit napfiklad tfi
pytlicky do tasky a jit. BEhem dne to potom ve sklenicce vidlickou
bez problému rozmichat, coz jsem s klasickym pfipravkem méla
docela problémy.

Jak casto jste ho béhem dne uzivala?

Ze zatatku jsem méla jeden a potom, jak jsme postupné upravo-
vali hladiny, tak jsme se dostali az na tfi a pll denné. To jsem si ho
potom pripravovala tfeba na cely den do PET lahve a pila ho pri-
bézné. Mné to chutnalo, takze mi to nedélalo problémy.

Potom jste porodila krdsného chlapecka, co bylo ddl?

Ano, narodil se mi Jarousek. Je zdravy, nema fenylketonurii a je
v poradku.

MiiZete Fict divkdm a Zendm, jakd jsou rizika, kdyby se na tého-
tenstvi nepripravovaly a v priibéhu se nechovaly tak diisledné
jakovy?

Vim to, na co mé upozorriovala pani doktorka. Hlavné to, ze kdyby

matka nedodrzovala dietu, tak déti mGzou mit srdecni vady a riiz-
né rlstové defekty — treba vétsi hlavu a tak dale. Myslim si, ze to za
to opravdu nestoji, aby clovék néco takového riskoval a ta dieta je
to nejmensi, co ¢lovék miize pro své dité udélat.

Myslim si, Ze to za to opravdu nestaji, aby ¢clovék néco takove-
horiskoval a ta dieta je to nejmensi, co ¢lovék miiZe pro své dité
udélat.

Chtéla byste vzkdzat néco divkdm a Zendm, které se pripravuji
na téhotenstvi a pldnujirodinu?

Myslim si, Ze je opravdu velmi dllezité dodrzovat dietu tak, jak se
ma. Protoze kdyz se vam potom narodi miminko a vy cekdte ty-
den na vysledky a oni vdm pak feknou, ze to miminko je zdravé
a nema takové problémy jako vy, tak nad takovy pocit neni.
Dékuji za rozhovor.

Komentar:

Pani Sandra Zmekova mé mirnéjsi formu fenylketonurie, cemuz
odpovidala i jeji dieta v détstvi. Do osmi let byla na PKU dieté
s doplikem aminokyselinového bezfenylalaninového pfipravku.
Po uvolnéni diety v tomto véku doslo ale ke vzestupu hladin PHE
nad 10 mg/dl, tj. 600 umol/l. Proto méla déle jesté mirné omezeni
prirozenych bilkovin, pfipravek jiz neuzivala. | v dospélosti pfi pné
zatézi bilkovinou ve stravé (neji pouze lusténiny), neprekrocila
hladina fenylalaninu 15 mg/dl (900 umol/l). Pravé proto, ze sama
dfive nemusela dietu pfipravovat, bylo pro ni obtizné pfipravit se
na téhotenstvi. Spravna motivace, touha mit zdravé dité a péce
nutri¢ni terapeutky pfinesla o¢ekavany vysledek. Pani Zmekové
gratulujeme k narozeni zdravého syna a pfejeme mu do Zivota
vie nejlepsi. Pro ostatni zeny s PKU by jeji sdéleni mohlo byt pou-
¢enim a vést k rozhodnuti neuvolniovat prilis dietu, aby jejich pla-
novani potomka bylo jednodussi.
Za tym metabolické ambulance FNKV Praha

MUDr. R. Pazdirkovd



Lophlex

Vam prinasi vZdy neco navic

ZUcastnete se naseho programu — odpovidejte na otazky tykajici se PKU
diety, sbirejte body za pripravky Lophlex a Lophlex LQ a nasledne si tyto
pody vymeénte za nizkobilkovinné potraviny.

Pro koho je program urcen?

Pro vSechny s PKU starsi 8 let.

Kdy program probiha?
Od 15. 3. 2009 do 31. 12. 2009

Popis programu:

1.

2
3.
4

Vyplnte vstupnf formulér, ktery najdete na www.shs-pku.cz.
Vlyzvednéte si svoje pifpravky Lophlex nebo Lophlex LQ.
Otevrete balenf a vyhledejte kartiCku s unikatnim kédem.

Odeslete SMS ve tvaru: lophlex XXX (kde XXX predstavuje unikat-
ni kdd, za slovem lophlex pouzijte mezeru) na telefonni cislo +420
720 001 073.

Béhem roku budete odpovidat na sest nami zaslanych otazek for-
mou SMS tykajici se PKU diety. Zaslani odpoved! je podminkou pro to,
abyste si mohli své body vymenit za nizkobilkovinné potraviny.

SHS

Ziskejte zdarma svou odmenu
— nizkobilkovinnée potraviny

Jak si odménu objednat?

Kazda odména je oznacena pismenem uvedenym v katalogu.
Ten také najdete na www.shs-pku.cz. Pokud budete mit dosta-
te¢ny pocet nasbiranych bodl, mizete si objednat i vice kus
jedné odmeny.

Odeslete objednavkovou SMS.

Veskere informace a prihlasku naleznete na www.shs-pku.cz.

Potraviny pro zviastni vyzZivu - potraviny pro zviastni Iékarské ucely.

Kontakt: Mgr. Jifi Munk
SHS International
Na Pankréci 30, 140 21 Praha 4
tel: +420 296 332 700, +420 602 134 138
e-mail: jiri.munk@prague.nutricia.com



Stalo se... Stalo se...

Setkani v Pracoveée 24. pracovni dny
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Ve ¢tvrtek 30.4.2009 jsme v destivém carodéjnickém podvece-
ru dorazili na tolik o¢ekéavané setkani déti s PKU a jinymi DMP,
které se opét konalo v Pracové u Tabora. Vsichni jsme se tésili
na nové informace, zazitky, ale hlavné na ¢tyfi dny pIné odpo-
¢inku bez vareni. Jistota, ze nam dietni sestficka pfipravi dietni
snidani, obéd, vecefi a také vSechny svaciny pro nase déti, je
nepopsatelnd a pfimo souvisi s nasim skute¢nym odpocinkem
bez vahy a dietnich kucharek. | letos byl zajistén program pro
déti pIny her, soutézi a malovani, tentokrat pod vedenim Han-
ky Pytlikové a Dany Pokorné.

Patek byl planovan formou informativni a ukonceny piijem-
nym predstavovanim a seznamovanim. Mistopredseda klubu
Radek Puda ndm predstavil zicastnéné firmy a zahdjil prezen-
taci. Pfitomni byli celkem t¥i zastupci firem vyrabéjici a distribu-
ujici nizkobilkovinné a PKU vyrobky. Firma Bezgluten, Balviten
a pani Harantova. Zastupci firem nam predstavili své znacky,
provedli nas firmou od jejiho zalozeni, pres vyrobu az po kom-
pletni seznam nabizenych vyrobkl. Sezndmeni bylo piinosné,
presto byl pro nas daleko zajimavé;jsi prodej vyrobku pfimo od
téchto vyrobcl. Na kazdého se dostalo vieho, co potieboval.

Jak objednavat vyrobky:

Bezgluten, a.s.: Piehled nabizeného sortimentu naleznete na www.bezgluten.cz. Adresa pro pisemny kontakt: Bezgluten a.s., Teslova
1192/2,702 00 Ostrava, tel. 773 559 559. Kompletni prehled sortimentu si mlzete vyzadat v podobé tisténého katalogu na vyse uve-

Kazdy si mohl vyrobek prohlédnout, zanalyzovat si dostupnost
vyrobkl a tolerance svych déti. Musime konstatovat, Ze nase
déti okouzlila moznost ochutnavky velkého mnozstvi potravin
a rovnou po ochutnavce jit s rodici ,jako do obchodu” a po-
prosit o zakoupeni konkrétniho koblizku nebo susenek. Véta:
,Mami, koupila jsi mi ty slané brambrky?” byla to odpoledne
nejvic slyset. Pate¢ni vecer ozvucila budovu diskotékova muzi-
ka michana dydzejem Pepou. Déti tancily, zpivaly a dohlizejici
rodice se vlnili do rytmu mimo tanecni parket s pocitem, ze
dnes vecer je parket jen déti.

Druhym dopolednem tohoto setkani nas provedly firmy Mi-
lupa a SHS. Predstavily ndm své vylepsené aminokyselinové
preparaty a nové prichuté, sezndmily nas téZ se svymi progra-
my a plany na pfisti rok. Tyto spolec¢nosti nas provazeji kazdym
rokem a diky nim mohou déti ochutnat pfimo na setkani tfeba
i parecky PKU. Kazdé z déti se prece jen nejvic tési na darkové
tasky od Milupy ¢i SHS, kde najdou vzdycky néjakou dobrotu
Ci darek.

Po obédé a sezndmeni se s novymi ¢leny jsme si na terase
u kdvy predavali nové informace a praktické zkusenosti tyka-
jici se diety, stravovani ve skolkach a Skolach atd. Priibéhu této
diskuse a seznamovani se zucastnila MUDr. Renata Pazdirkova,
kterd na tomto setkdni zajistovala zdravotnickou sluzbu. Za
svou rodinu mohu vyzdvihnout dobrovolnou ucast pani dok-
torky na téchto setkanich. Poznava nas jako RODINU, déti jako
OSOBNOST], klub jako SNAHU néco pro déti s metabolickymi
onemocnénimi vylepsit ¢i prosadit, prateleni se mezi rodinami
s PKU aj. DMP jako soucast lécby a kompenzace. Pani doktorky
jsme se ptali na ocekdvané novinky v lécbé PKU a informace
o rozriiznénosti mutaci DMP. Vecer jsme se vsichni sesli u ta-
boraku, opekli si klobasky a buftiky i PKU parecky, hrdlo se na
kytaru a kdo mohl, zpival.

V nedéli se nam doma nechtélo, po tak klidném vikendu na-
skocit do obvyklého pracovniho a ,vaficiho” tydne byla dfina.
Za ptipravu a planovani takovychto setkani dékujeme a tésime
se na pristi rok. Jitka a Dita

s

prodejnu zdravé vyzivy. Pokud tato prodejna jiz vyrobky spolecnosti Bezgluten odebird, predlozite objedndvku vybranych potravin,
a do tydne je budete mit pripravené k vyzvednuti. V piipadé, ze tyto vyrobky jesté neodebiraji, zkontaktujete internetovou prodejnu
Bezgluten (adresa vyse) a dodate jim adresu vami vybrané prodejny zdravé vyzivy. Spole¢nost Bezgluten s touto prodejnou poté vstoupi

do jednani.

Balviten: Kompletni prehled nabizeného sortimentu vam na vyzadani zasle spolec¢nost www.shprodiet.cz. Adresa: SH ProDiet s.r.o.,, Na
Priihonu 124,413 01 Védomice, tel. 416 836 038. Potraviny poté mlizete objedndvat pisemné, telefonicky ¢i pies internetovou prodejnu,

zaslany vdm budou na dobirku.

Ing. Dana Harantovd: Kompletni piehled vyrobk{ naleznete na http://www.vltava2000.cz/diety/. Adresa: Ing. Dana Harantova, Fejfaro-
va 912,198 00 Praha 9, tel. 222 932 847. Dle vami vybrané moznosti vam bude zbozi zaslano dobirkou, dovezeno osobné ¢i pfimo si je

mUzZete osobné vybrat v prodejné.

SHS:V soucasné dobé je mozné objedndavat kompletni sortiment zn. Loprofin — SHS prostfednictvim e-shopu www.loprofin-
webshop.de. Tento e-shop je v této chvili dostupny pouze v némeckém jazyce, ale planuje se jeho preklad do ceského jazyka

na podzim tohoto roku.

Hana Konarikovd

- Dedicné metabolické poruchy

Rok s rokem se sesel, nastal kvéten a odbornici se ve
dnech 13.-15. 5. 2009 znovu sesli.

24. pracovni dny DMP, které tentokrat poradala Labora-
tof dédi¢nych metabolickych poruch LF UP v Olomouci
spolu s dalSimi zdravotnickymi subjekty (Spole¢nost Ié-
kafské genetiky, Ceska pediatrickd spole¢nost a Spole¢-
nost klinické biochemie), probihaly v krdsném prostiedi
lazeriského komplexu v Jeseniku. Hlavnimi sponzory byla
jiz tradi¢né Nutricia zastoupend firmami Milupa a SHS.
Ve stfedu odpoledne, jesté pred oficidlnim zahajenim
celé akce, se opét sesla uzsi skupina odbornik, ktefi se
vénuji screeningu a lé¢bé PKU - navazali tak na lorisky
PKU workshop, kde jiz tehdy zaznély myslenky sjednoce-
ni pravidel pro Ié¢bu PKU v CR a SR - tzv. guideliness pro
tento obor. Lékari se skute¢né snazi viem nastavit ,stej-
nou latku” pti l1é¢bé fenylketonurie jak z pohledu vyhod-
nocovani laboratornich testl hladiny Phe pfi 1é¢bé PKU,
nasledné péce v ambulancich, tak i co se tyce celozivotni
diety, ktera je ve svété velmi propagovana. Zvlastni po-
zornost byla také vénovana pfipravé na graviditu a dieté
v dobé téhotenstvi, hovofilo se i o spravné motivaci mla-
dych zen s PKU.

Jako kazdoro¢néiletos se pak cely odborny program skla-
dal z pfedndasek a mnoha ,posterd”, kde autofi mimo nam
znamé metabolické poruchy (jako je PKU, homocystinurie
apod.) prezentovali znalosti o jinych, velice specifickych

a pro nas laiky malo zndmych metabolickych poruchach,
o laboratornich metodach pfi vysetifovani a detekci téch-
to vzacnych onemocnéni. Jako vzdy ke kazdému poste-
ru hovoril jeden z uvedenych autor(i a bylo mozné klast
otazky tykajici se pravé prezentovaného tématu.
Pristi setkani nad problematikou DMP bude jiz 25. v pora-
di a probéhne v Bratislavé.

Mirka Plecitd

Metabolicke diagnostickeé

centrum

Projekt Metabolické diagnostické centrum byl pfipraven
pro 2. vyzvu v ramci Finan¢niho mechanismu Evropského
hospodaiského prostoru/Norska (EHP/Norska) pro priorit-
ni oblast 4 Zdravotnictvi a péce o dité a zaméreni priority
4.4 Programy podpory déti se specifickymi problémy.

Projekt je spolufinancovan Norskym finané¢nim mecha-
nismem (85 %, tj. 1 086 268 €) a VFN (15 %, tj. 191 695 €).
Norsky finanéni mechanismus (Norway Grants) byl zfi-
zen Norskym kralovstvim ke sniZzovani socidlnich a hos-
podafiskych rozdild v Evropském hospodaiském prostoru
financovanim grantl na investi¢ni a rozvojové projekty
v prioritnich odvétvich, kterymi jsou napft. ochrana a ob-
nova kulturniho dédictvi, ochrana Zzivotniho prostredi,
podpora soudnictvi, zdravotnictvi a péce o dité aj. Celko-
va vyse finan¢niho prispévku ¢ini 567 milionl €.
Hlavnim cilem projektu je prispét vyznamnym zpUso-
bem ke zvyseni efektivity diagnostiky dédi¢nych meta-
bolickych poruch (DMP) v UDMP u pacientd v CR.

Toho chceme dosdhnout rozsifenim a zkvalitnénim dia-
gnostiky v laboratofi UDMP:

1. bude obnoveno a doplnéno pfistrojové vybaveni la-
boratofe Spickovymi analytickymi pfistroji;

2. bude upraven a rozsifen soubor provadénych dia-
gnostickych metod a diagnostickych postupd;

3. bude rozsifen systém interni a externi kontroly kva-
lity;

4. kvalita laboratofe bude ovéfena jeji akreditaci podle
CSN EN ISO/IEC 15189;

5. ke zvyseni urovné klinické diferencidlné diagnostické
rozvahy osetfujicich |ékafd bude vydana kniha ka-
zuistik pacientd s DMP a budou poskytovéany telefo-
nické a internetové konzultace;

6. budou vydany 2 informaé¢ni brozury o UDMP.

Vsechny aktivity projektu jsou vzdjemné provazany a ve
svém dusledku zaméreny na pomoc cilové skupiné. Ne-
usilujeme o pouhé zvyseni kapacity pracovisté se zvyse-
nim poctu vySetfovanych pacientd (zdvojnasobeni poctu
vysetfovanych pacientd by vyzadovalo zdvojnasobeni
finan¢nich zdrojli, persondlu, pftistroji i prostor), ale
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predevsim o zvyseni kvality diagnostického procesu, tj.
o zvyseni poctu diagnostikovanych pacientd.

Cilovou skupinou projektu jsou pacienti s DMP z celé
CR, ktefi budou diky realizaci projektu diagnostikovani ve
zvyseném poctu, a jejich rodiny, kterym bude po stanove-
ni presné diagnézy nabidnuto ve vétsim poctu genetické
poradenstvi a event. i moznost prenatalni diagnostiky.
Projekt je financovan z Finan¢niho mechanismu Nor-
ska (85 %, tj. 1 086 268 €) a VFN (15 %, tj. 191 695 €)
a bude realizovan v letech 2008-2011.

Ustav dédi¢nych metabolickych poruch Vieobecné fa-
kultni nemocnice v Praze a 1. Iékaiské fakulty Univer-
zity Karlovy je celostatni centrum, které se komplexné
vénuje problematice dédi¢nych metabolickych poruch,
tj. diagnostice, [é¢bé, monitorovani kompenzace, gene-
tickému poradenstvi, prenatalni diagnostice, vyzkumu
a vzdélavani.

Klicovou aktivitou UDMP, na kterou navazuji viechny
ostatni aktivity, je v rdmci selektivniho screeningu (tj.
u pacientl s ptiznaky onemocnéni) diagnostika DMP na
¢tyrech zakladnich urovnich (metabolity, buriky, enzymy/
nekatalytické proteiny, DNA), aby byla DMP jednoznac¢-
né identifikovana, aby bylo mozno cilené |é¢it pacienty
s DMP, a rodiné umoznit, aby udélala kvalifikované roz-
hodnuti o dalsi reprodukci.

UDMP zajistuje cca 90% selektivniho screeningu DMP
u pacient(i z celé CR. Vétsinu vy3etfovanych pacientd tvo-
fi déti.

UDMP také provadi novorozenecky screening fenylketo-
nurie a screening hyperfenylalaninémie u téhotnych a je
pfipraven celonarodni novorozenecky screening vybra-
nych DMP tandemovou hmotnostni spektrometrii.
UDMP se Gcastni systém0 externi kontroly kvality a sam
organizuje systém externi kontroly kvality (ERNDIM Di-
agnostic Proficiency Testing) pro biochemicko-genetic-
ké laboratore stfedni a vychodni Evropy. Byla zahajena
ptiprava k akreditaci laboratofe podle CSN EN ISO/IEC
151809.

Dédi¢né metabolické poruchy (DMP) jsou vyznamnou
pfi¢cinou mortality a dlouhodobé morbidity ve vsech vé-
kovych kategoriich, hlavné u déti.

Mnoho pacientdl s DMP pravdépodobné unika spravné
diagnéze. Mnozi pacienti s DMP s chronickym postizenim
maji za sebou fadu diagnostickych hospitalizaci, aniz
bylo pomysleno na DMP. Pozdni diagnéza DMP s akutni
dekompenzaci vyrazné zhorsuje jiz tak vdznou progné-
zu pacientl, mlze vést k umrti bez stanoveni diagnoézy
a eventualné k narozeni stejné postizenych sourozencd.
Nejtézsi formy nékterych DMP jsou neslucitelné se zivo-
tem, ale i v takovém pfipadé je tfeba udélat vSechno pro
to, aby byla stanovena spravna diagndéza, aby bylo mozno
nabidnout rodiné prenatalni diagnostiku v dal$im tého-
tenstvi.

Ro¢né je v UDMP vysetifeno cca 2000 novych pacientd
a DMP je diagnostikovana u cca 80 pacient(, tj. u jednoho
z pétadvaceti vysetfovanych.

G. F. Hoffmann odhaduje, ze v Némecku zUstava 60 %
pacientd s DMP celozivotné bez diagnézy (Hoffmann G

F: Selective screening for inborn errors of metabolism -
past, present and future, Eur J Pediatr. 1994 Dec;153/7
Suppl 1:52-8).

Pokud pfijmeme tento odhad, méli bychom diagnostiko-
vat ro¢né 200 novych pacient(.

Naroky na diagnostiku DMP jsou vysoké:

* pracovisté pro kvalitni diagnostiku DMP musi zajis-
tovat Spickovou diferencidlné diagnostickou rozvahu
s aplikaci propracovanych racionalnich diagnostic-
kych postupl,

* pracovisté musi byt vybaveno modernimi diagnostic-
kymi pfistroji a provadét optimalizovana laboratorni
vysetieni;

* pracovisté musi mit Spickovy, trvale se vzdélavajici
personal;

» kvalita laboratofe musi byt trvale zajistovana a ové-
fovana systémem interni a externi kontroly kvality
a akreditaci laboratofe.

Cilem viech aktivit UDMP je trvalé zlep3ovani diagnos-
tiky DMP v CR, zvys$eni poc¢tu diagnostikovanych, a tedy
i 1é¢enych pacientd, zvyseni kvality 1é¢ebné péce o dia-
gnostikované pacienty a jejich rodiny, vcetné péce psy-
chologické, a zlepseni prognézy pacienti s DMP.

Znalost skute¢né incidence jednotlivych DMP ndm umoz-
ni prosazovat v ramci systému zdravotnictvi v CR dalsi
zlepseni podminek pro komplexni diagnostickou, |éceb-
nou a preventivni péci pro tyto pacienty.

Usilujeme o zlepseni diagnostiky DMP v CR tak, abychom
dosahli co nejvyssi trovné, kterd by konkurovala urovni
ve vyspélych zapadoevropskych zemich.

Jen sprdvné a vcas diagnostikovani pacienti mohou byt
sprdvné léceni.

Prim. MUDr. Sylvie Stastnd
Ustav dédi¢nych metabolickych poruch VFN a 1. LF UK
Praha

Na odborné téma

Novorozenecky screening
fenylketonurie ve Fakultni
nemochici Kralovské Vinohrady -

Vyvoj a soucashost

Pti v¢asném odhaleni nékterych zivot ohrozujicich vroze-
nych onemocnéni je mozné je Uspésné a efektivné lécit.
K odhaleni nékolika z nich slouzi celoplosny novoroze-
necky screening Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady
(FNKV) pfi 3. Iékarské fakulté Univerzity Karlovy, zajistujici
detekci fenylketonurie (PKU), kongenitalni hypotyredzy
a kongenitalni adrenalni hyperplazie. Spektrum vysetfova-
nych nemoci stale roste, v soucasné dobé provadime pilot-
ni studie zachytu cystické fibrézy a momentalné jsme ve
fazi priprav spusténi ¢tvrtého celoplosného screeningu.
Celosvétové prvnim a stdle nejrozsifenéjsim screeningem
je zachyt PKU. Incidence klasické formy PKU se v Ceské re-
publice udéva 1: 9 400 a vsech hyperfenylalaninémii (HPA)
1:7 280. Tato metabolickd porucha bez Iécby vede k ne-
zvratnému tézkému poskozeni CNS. V¢asné zahajeni die-
ty a jeji dlouhodobé a presné dodrzovani zajisti normalni
vyvoj v détstvi a prakticky normalni zivot omezeny pouze
dietou.

V Cechéch a na Slovensku byl celoplo3ny screening zave-
den v r. 1975. Od zahajeni screeningu do konce roku 2008
bylo v laboratofi Kliniky déti a dorostu FNKV vysetifeno
2 469 572 vzorkl ze suchych krevnich kapek. Za tuto dobu
bylo diagnostikovano 346 pacientd s hyperfenylalaniné-
mii, pticemz z toho bylo 261 pacientt s klasickou PKU. Do

Seznamka

v

poloviny roku 2008 jsme k detekci PKU pouzivali klasickou
Guthrieho metodu, nyni pouzivdme novou enzymo-kolo-
rimetrickou metodu pro kvantitativni stanoveni fenylala-
ninu pomoci Quantase™ Neonal Phenylalanine Screening
testd spole¢nosti BIO-RAD. Nespornymi vyhodami téchto
testd oproti Guthrieho metodé je plna kvantifikace, rych-
lost stanoveni, a navic metoda neni ovlivnéna antibiotiky.
Pouzivana limitni hodnota (cut off hodnota) byla stanove-
na na 3,5 mg/dl. Pfi této hodnoté je recall pfiblizné 0,06 %.
K detekci se pouziva spektrofotometricky reader spolec¢-
nosti BIO-RAD, ktery mlze byt v kombinaci s jejimi testy
rovnéz pouzivan na monitoring PKU, screening cystické
fibrézy a detekci jinych onemocnéni.
R. Zatloukalovd, MUDr. R. Pazdirkovd,
Klinika déti a dorostu
FNKV a UK - 3. lékarskd fakulta UK, Praha

Maminka Jana s desetimésicnim Vladickem

Dobry den,

jmenuji se Jana a pred ¢tvrt rokem jsem se zaregistrovala se
svym desetimési¢nim synem Vladimirem, u kterého je dia-
gnostikovana klasickd forma PKU, do Narodniho sdruzeni
PKU. VIadicek ma jesté sestricku Andulku (jsou to dvojc¢atka),
ktera je zdravotné v pofadku. Jsme z Usti nad Labem a radi
bychom se seznamili s nékym se stejnym zdravotnim posti-
zenim, podobného véku a ze Severoceského kraje - nejlépe

z Usti nad Labem, kde v sou¢asné dobé bydlime, nebo z Brna,
kde mam rodice a kam casto jezdime.

Nas kontakt je:

Jana Kuzelkova

Beethovenova 32

400 01 Usti nad Labem

tel. 774 90 97 95

e-mail: jana.kuzelkova@centrum.cz
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Listarna

Nemoc mé dcery ma jen deset Cechti

Moje dcera Pamela se narodila pred jedendcti lety a nic nena-
svédcovalo tomu, Ze je vdzné nemocnd. Nastésti jsme jeji ne-
moc odhalili véas a zabranili tak nejhorsimu.

Pamela byla odmali¢ka o dost vyssi nez ostatni déti a také az do
svych ctyr let péknd baculka. Potom uz ale jen rostla a na vaze ne-
pribyvala. ,Ta holka vam za chvilku preroste pres hlavu. Budeme
ji muset poslat na vysetieni,” sdélila mi jednou osetiujici Iékarka.
Kvali nadmérnému rlstu jsme zacaly dochazet na endokrinologii,
kde lékafi z krve zjistovali, zda nemize jit o hormondlni poruchu
rGstu.V tomto sméru bylo vie v poradku.

V prvni tfidé si Pamelka zacala stéZovat na bolesti bricha, a tak
jsme musely na endokrinologii znovu. Z krevnich test( vysla Spat-
néd hodnota na celiakii, coz by znamenalo alergii na lepek. ,Jesté
se nemusite znepokojovat, odbér po case zopakujeme, a teprve
pokud se vysledek nezméni, budeme muset vzit kousek streva,
ktery diagnézu potvrdi,” sdélila mi lékarka, ¢imz mé trochu vydési-
la, a na endokrinologii jsme se dva roky neukdzaly. Jenze mé neu-
stale tizilo svédomi. Co kdyby ...

Na podzim lorského roku jsme se vypravily na endokrinologii
znovu a nezbyvalo nez doufat, ze vSechno bude v poradku. Pani
doktorka provedla kompletni odbér na metabolické poruchy
a moc mé nepotésila. Sice se plivodni diagnéza nepotvrdila, ale
objevila se vysokd hodnota methioninu, jedné z aminokyselin.
Normadlni hladina by se méla pohybovat kolem 50 umol/l, ale Pa-
melina byla sedmkrat vyssi. Oznamili ndm neradostnou zpravu, ze
musime ihned na specidlni genetické vysetreni. Byl to pro nas vel-
ky Sok. Viibec jsem nechapala, o co se jedna. Myslela jsem, ze jde
o prechodny stav, ktery se vyléci. Vysoka hodnota homocysteinu
ukazovala na vzacnou metabolickou nemoc.

Na den, kdy mi zavolali z genetiky, nerada vzpominam. Hned mi
do telefonu fekli, at se co nejdriv dostavim, ze mi sdéli, o co se jed-
na a Zze musim s Pamelkou ihned do Prahy na vysetieni. Byla jsem
v Soku! Kdyz deset let vite, ze mate zdravé dité a pak se dozvite, ze
ma tuto nemoc od narozeni, tak to je opravdu moc nepfijemné!
Homocystinurie je podobna nemoc jako fenylketonurie, s tim roz-
dilem, ze fenylketonurie se zjisti hned pfi narozeni.V Praze nam pak
homocystinurii bohuzel potvrdili! U¢ili mé ,pocitat” dietu a sdélili
nam, Ze musime kazdé tfi mésice dojizdét z Ostravy do Prahy na
kontroly a pro léky. Viysvétlili mi, Ze tato nemoc u Pamely vznikla
uz pii poceti, protoze oba s manzelem mame Spatnou polovinu
genu a pfi oplodnéni je 25% riziko, Ze se tyto Spatné poloviny spoji.
Bohuzel se tak stalo a nase dcerka je od narozeni postizend homo-
cystinurii, kterou podle statistik onemocni jeden ¢lovék z 340 000.
Byla jsem z toho hodné nestastng, rodina samoziejmé taky a nikdo
z okoli viibec netusil, Ze existuji takové druhy nemoci...

Nastésti se dd nemoc tlumit — Pamela bude do konce Zivota uzivat
patnact tablet denné a kromé toho musi dodrzovat nizkobilko-
vinnou dietu, pfi niz nesmi jist maso a masné vyrobky, ryby, vejce,
mléko, syry ani lusténiny, nebot vse obsahuje mnoho methioni-
nu. VSechno, co Pamelka sni, musime vazit a podle potravinovych
tabulek pocitat obsah methioninu ve stravé. Neustéle kalkuluji
a vymyslim, co a jaké mnozstvi ji dam. Aby ji nechybély bilkoviny,
pije dietni preparat HOM. Musi ho uzivat tfikrdt denné. Zprvu ho
Pamela nedokazala viibec vypit, ted' uz si zvykla. Dnes ma Pamela

diky v¢asné lécbé vsechny hodnoty v normalu. V tom jsme méli
velky kus $tésti, nebot vysoké hodnoty homocysteinu mohly zpu-
sobit vazné zdravotni problémy.
Nas Zivot se zménil v tom, Ze dcera musela zacit dodrzovat pev-
né stanoveny rezim (Iéky, dieta), musela jsem ji odhlasit ze Skolni
jidelny a vsechno jidlo pfipravovat a vazit doma. Jinak Pamelku to
zatim moc neomezuje, hovézi a veprové maso, Sunku, parky apod.
stejné nikdy témér nejedla, méla pouze rada kureci fizky a kure,
tak to ji chybi! Spoluzaci ji berou Uplné normdlné, ani se ji moc
nevyptdvali na jeji hospitalizaci v Praze, jen ji lituji, Ze nem{ize jist
maso.
Strasné se bojim budoucnosti! Aby se to nezménilo, aby dcera di-
etu zvladala porad stejné dobie jako doposud, aby tfeba v dospé-
losti nezacala mit chut na ty,zakdzané” potraviny. A hlavné, aby ji
ta nemoc nepfinesla néjaké vaznéjsi zdravotni problémy! Nejvic
se asi bojim jejiho pripadného téhotenstvi, nebot to bude pred-
stavovat urcitou zatéz... Také mam obavy, aby jeji Iéky nepfrestala
hradit zdravotni pojistovna, nebot pro informaci - dietni pfipravek
HOM na mésic stoji cca 22 000K¢!
A co mi poméha a dodava silu? Ze se kazdé tfi mésice $tastné vra-
time z Prahy a Ze nasledné vysledky jsou v normé.
Kazdy rodic se s takovym onemocnénim bohuzel musi vyrovnat,
nic jiného totiz nezbyva... a fikat si, Ze jsou mnohem horsi one-
mocnéni. A déti s homocystinurii je mi moc lito — ja sama jsem
velky ,jedlik” a neumim si predstavit, ze bych se do konce zivota
méla zacit stravovat timto zplsobem. Nicméné viem preju Stast-
ny Zivot, a hlavné dobré vysledky hladin homocysteinu.

Silvie Tomiovd
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Recepty

Knedliky

Suroviny:

150 g Damin; 150 g Finax modry; 50 g Finax zeleny (hruby);
17 g drozdi; 1 IZicka cukru; cca 200 ml vlazné vody; 1 Izice
oleje; sl

Postup:

Odlijte 100ml vlazné vody, do které pridate drozdi, 1zicku
cukru, 2 1zicky PKU mouky a nechate vzejit kvasek. Vsech-
ny druhy PKU mouky smichate zasucha se soli, pfidate vze-
sly kvasek, Izici oleje, postupné prilévejte vodu dle potreby
a pomoci elektrického Slehace zadélame tuzsi tésto. Nechte
kynout cca 30-40 minut. Z tésta udélejte dvé Sisky a nechte
jesté 5-10 minut kynout. Vaite v pare 17 minut (dno paraku
vystiikat olejem ve spreji nebo vymazat, aby se knedliky ne-
prichytily). Uvarené knedliky po vyndani na nékolika mistech
propichnéte, aby vysla para, nebo ihned nakrdjejte krajecem
na knedliky.

Ligprotein M|almis Garow Mitm

Croissanty

Suroviny:

500 g mouky Finax; 15 g suseného drozdi; 90 g cukru krystal;
15 g soli; 300 ml teplé ndhrazky mléka (295 ml vody + 30g
Milupa Lp Drink); 350 g mdsla, ndhrada 1 vajicka; 2 IZice
vody

Postup:

Prosijte mouku se Spetkou soli do nddoby mixéru. Pridejte
cukr, rozmichany Lp Drink v teplé vodé a drozdi. Michejte
pfi malé rychlosti 8-10 minut. Povrch tésta posypte mou-
kou, vyklopte do Siroké misky, ptikryjte ubrouskem (utér-
kou) a nechte vykynout na dvojnasobny objem (1,5-2

hodiny). Na val rozprostiete potravinovou félii, do jejiho
stredu polozte maslo a pfrikryjte druhou félii velikosti pra-
covni desky. Stlac¢te rukama naplocho a pomoci vélecku
udélejte placku o rozmérech 20 x 25 cm a vlozte ji i s folii
do chladnicky.

Odpocaté tésto vyklopte na pracovni desku posypanou
moukou. Znovu popraste moukou a rozvélejte tak, aby se
do tésta dala zabalit placka masla ulozena v chladnicce.
Odstrarite potravinovou félii z maslové placky a polozte
ji na stfed tésta. Zabalte maslovou placku do tésta jako
,do psanic¢ka” a mirné rozvalejte. Obalte potravinovou
folii a vlozte do chladni¢cky minimalné na 25-30 minut.
Tésto vyndejte z félie a rozvalejte. Valejte vzdy od stfedu
vale¢kem, aby se maslo spojilo s téstem. Znovu poskla-
dejte ,do psanicka” a znovu vlozte do chladnicky. Tento
postup opakujte jesté jednou. Naposledy nechte v chlad-
nic¢ce celou noc.

Druhy den vyndejte z chladnicky a rozdélte na 2 polovi-
ny. Jednu dejte zpét do chladnicky, druhou rozvalejte do
tvaru obdélniku maximalné 0,5 cm tlustého. Tésto rozkra-
jejte na trojuhelniky. Jednotlivé trojuhelniky srolujte do
rolicky. Dejte péct na plechu s pecicim papirem a poté
mUzete zpracovat druhou polovinu. Troubu pfedehfejte
na 190°C. Nechte jesté chvili kynout na plechu a poté po-
tiete vaje¢nou nahrazkou se 2 Izicemi vody. Pecte pfibliz-
né 15 minut dozlatova.
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~ Praktické baleni a maly objem
- Cisté prirodni slozeni a lahodnd chut

~ Lze snadno kombinovat s ostatnimi Milupa PKU pripravky
1 sacek PKU 2 shake = 7 g bilkovin

~ Jednoducha priprava - staci jen rozmichat obsah sacku ve 100 ml pitné vody,
protrepat v Sejkru a vypit

- Vhodny pro déti od 9 let véku

Zapojte se do soutéze s PKU 2 shake a vyhraite digitdini fotoaparat. |
Vice informaci naleznete na www.milupa.cz.

O zarazeni pripravku PKU 2 shake jahoda-vanilka a PKU 2 shake ¢okolada do vasi diety
se poradte s lékafem ve své ambulanci.




