www.pkuegyesulet.hu
Tisztelt Betegiink/ Tisztelt Sziilo!

On /Gyermeke azért kapja ezt a levelet, mert kordabban HPA-val (hyperphenylalninaemia)
vagy klasszikus PKU-val gondoztuk/gondozzuk és szeretnénk emlékeztetni azokra a
veszélyekre, amellyel a varhatoan bekiovetkezd varandossdaga jar.

A HPA a velesziiletett anyagcserezavarok egyik enyhe forméja. Lényege, hogy egy enzim
nem tokéletes mikodése kovetkeztében, az elfogyasztott természetes fehérjék lebontas soran,
a phenylalanin nevli aminosavnak egy masik aminosavva a tirozinna val6 atalakulasa zavart
szenved.

Szerencsére azonban az On/Gyermeke esetében ezen enzim aktivitisianak mértéke még
elégséges ahhoz, hogy barmilyen diéta nélkiil, normadlis taplalkozas mellett is megfeleld
keretek kozott tudja tartani a vérben a phenylalanin szintet.

Ez azért 1ényeges, mert a phenylalanin egy meghatarozott vérszint felett mar “idegméreg”
amely maradand¢ karosodast okozva rombolja az idegrendszert. Ilyen esetekeben viselkedési
zavarok léphetnek fel, visszamaradas kovetkezhet be a szellemi képességekben, memoridban,
tanulasi készségben stb .

Miutén On/Gyermeke esetében a csecsemd, kora-gyermekkori ellenérzések kapcsan a vér
phenylalnin szintje végig az elfogadhatoé tartomanyban volt, nem volt sziikség fehérjeszegény
diéta bevezetésére. Ez egyben azt jelentette, hogy ismert, enyhe anyagcsere zavara ellenére
mindenfajta korlatozas nélkiil, teljes életet élhetett illetve élhet jelenleg is. [ly mdédon azonban
sokan, betegségtudat jogos hianyaban elhanyagoljak az egy-két évente sziikséges orvosi
ellendrzéseket, nem kiildenek sziir@papiros vérmintat phenylalanin meghatarozasra, €s lassan
teljesen elfeledkeznek errdl az egész problémarol.

Mindez azonban teljesen mas megvilagitasba keriil a csaladalapitas, egy esetleges terhesség
vallalasa kapcsan!

Az a mérsékelten emelkedett Phe szint ugyanis, ami az On/Gyermeke esetében semmiféle
negativ kivetkezménnyel nem jart illetve jar, - a magzatban 1,5-2,5 x magasabb, mar
sulyosan toxikus szérum koncentrdaciot eredményez! Ennek kovetkezménye pedig a fejlodo
embrio illetve magzat méhen beliili sulyos kdarosodads lesz!

Az esetek egy részében spontan vetélés kovetkezik be, mas esetekben pedig az 1jsziilott
kisebb sullyal, kisfejliséggel-microcephalidval, velesziiletett szivhibakkal sziiletnek, és a
késObbi ndvekedésben, idegrendszeri fejlddésben is sulyos visszamaradas, karosodasok
tapasztalhatok.

Ennek a veszélynek, “maternalis PKU” nak nevezett tiinetcsoport kialakuldsanak kivédése
csak a terhesség tervezésével valosithatdé meg! A vér phenylalnin szintjét — rendszeres
ellendrzés mellett - olyan biztonsdgos mértékiire kell csokkenteni, amely a magzati vérben is
még elég alacsony ahhoz, hogy a fent emlitett karosodasok ne kdvetkezhessenek be.

Ennek érdekében a sok olyan HPA- s esetében, akiknél kordbban semmiféle diétas
megszoritasra nem volt sziiksége, a terhesség vallalasa el6tt, fehérjeszegény diéta bevezetése
sziikséges, amelyet azutan a terhesség alatt mindvégig tartani kell. Miutén a diéta ilyenkor
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bizonyos egyéb, a szervezet szamara nélkiilozhetetlen aminosavak hianyat is eredményezheti,
a magzat megfeleld fejlddése érdekében ezeket phenylalanin mentes aminosav keverékekkel,
specialis tapszerek fogyasztasaval sziikséges potolni a terhesség elott €s alatt.
Ezt kovetden a terhesség alatt mindvégig monitorizalni sziikséges (heti gyakorisaggal) a
gravida szérum Phe szintjét illetve a magzat méhen beliili fejlodését.

Kérjiik, fontolja meg az olvasottakat, és Csalddalapitisi szandék esetén, egy terhesség

vallalasa elott feltétleniil keresse fel anyagcsere gondozo kozpontjdat!

o

A karosodast megelozo, feltétleniil javasolt szérum phe koncentracidok:

Varanddssagot megel6zd 3 honapban: maximum 400 umol/l.
Varandossag alatt: 60 — 240 umol/I.

Elérhetoségeink:

Elérhetoségeink a kovetkezok:

Semmelweis Egyetem, I. Gyermekklinika, Anyagcsere Sziir6kozpont, 1476 Budapest, Pf.
181. vagy,

1083 Budapest, Bokay Janos u. 54. Tel: 06-1/459-1500.

Az anyagcsere kozpont
Vezetdje: dr. Szényi Laszlé docens

Elérhet6ségek

Levélcim: Semmelweis Egyetem, I. sz. Gyermekklinika, Anyagcsere Szlir6é és Gondozasi Kozpont,
1476 Budapest, Pf 181.

Személyesen: Budapest, 1083 Bokay Janos u. 53. Foépiilet 1. emelet, Belgyogydszati osztaly, a
Szakambulancian: Bokay Janos u. 54. foldszint.

Telefon: 459-1500/ 52737, munkanapokon: 10-14 6ra kozott. Szakambulancian elére egyeztetett
idépontban rendelés hétfon, és csiitortokon 9-14 oraig.

Elsésorban 18 év alatti PKU-sokkal foglalkoz6 orvosunk:

dr. Bokay Janos adjunktus
Elérhetoségek
Levélcim: Semmelweis Egyetem, 1. sz. Gyermekklinika, Anyagcsere Sziiré és Gondozasi Kozpont,
1476 Budapest, Pf 181.
Személyesen: Budapest, 1083 Bokay Janos u. 53. az udvarban a Csecsemdosztalyon mitk6do
ambulancian.
Telefon: 459-1500/52696, 0620-8258218 kedd-csitortok: 8-14 ora kozott. Szakambulancian eldre
egyeztetett idépontban rendelés kedden, szerdan és csiitortokon 9-14 oraig.

Dietetikusok:
Kiss Erika
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Elérhet6ségek
Levéleim: Semmelweis Egyetem, 1. sz. Gyermekklinika, Anyagcsere Sziiré és Gondozasi Kozpont,
1476 Budapest, Pf 181.
Személyesen: a Szakambulancian: Budapest, 1083 Bodkay Janos u. 54. f{0ldszint, email:
kisserikadietetikus@gmail.com. Szakambulancian el6re egyeztetett idépontban rendelés hétfo-
csiitortok 8-12 draig. http://pkudieta.blogspot.com.
Telefon: 0620-8258299, 459-1500/52707, munkanapokon: 7-15 6ra kozott.

Simon Erika

Elérhet6ségek

Levélcim: Semmelweis Egyetem, 1. sz. Gyermekklinika, Anyagcsere Sziir6 és Gondozasi Kozpont,
1476 Budapest, Pf 181.

Személyesen: a Szakambulancian: Budapest, 1083 Bodkay Janos u. 54. f{oldszint, email:
erika.simonova@gmail.com. Szakambulancian elére egyeztetett iddpontban rendelés hétfé-csiitortok
8-12 oraig.

Telefon: 459-1500/ 52725, 0620-8258284, munkanapokon: 8-16 6ra kozott.

Anyagcsere labor: dr. Szatmari Ildiké

Elérhet6ségek

Levélcim: Semmelweis Egyetem, 1. sz. Gyermekklinika, Anyagcsere Szlir6é és Gondozasi Kozpont,
1476 Budapest, Pf 181.

Telefon: 0620-6632549, vagy 459-1500/52726

A 18 ¢évnél 1désebbek gondozésa folyamatosan atadasra kertil, csupan orvosi szempontbol a
vérmintdk ellendrzése ugyanugy nalunk torténik, valamint a dietetikai, esetenként
pszichologiai konzultaciok is. A konzultdcidos napokon minden egy helyen (dietetika,
pszicholdgia) a Belklinikan torténik

dr. Reismann Péter egyetemi adjunktus.
Elérhetdségek
Levélcim: Semmelweis Egyetem, 1. sz. Belgyogyaszati Klinika.
Személyesen: Budapest, 1088 Szentkiralyi u. 46. az ambulancian. Telefon: 266-0926, 0620-6632114,
fax: 061/ 266-0816. Szakambulancian elére egyeztetett iddpontban rendelés szerdan 8-14 oraig.

Budapest, 2012. augusztus 10.

Egylittmiikodésében reménykedve varjuk jelentkezését:

Dr. Sz6nyi Laszlo
egyetemi docens
Velesziiletett Anyagcsere-betegségek Sziird- és Gondozasi Kozpontja
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