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a csecsemőkori tömegszűrés 
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PKU

Phenyl Keton Uria

Mit jelent a PKU?

A PKU a fenilketonúria megbetegedés rövidítése.

Ez egy veleszületett megbetegedés, mely során a fehérjének  
egy alkotóelemét nem tudja megfelelően feldolgozni a szervezet. 
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PKU és a fehérje

A PKU negatívan befolyásolja  
a fehérje lebontását a szervezetben.

Ez azért probléma számunkra, mert  
a szervezetnek feltétlenül szüksége 
van a fehérjére a növekedéshez és  
a fejlődéshez.

Számos általunk fogyasztott  
ételnek magas a fehérje tartalma.



Hogyan működik a test?

Építő  
folyamatok

Lebontó  
folyamatok

Az anyagcsere olyan biokémiai folyamatok összessége,  
amelyek a test sejtjein belül zajlanak.
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A M I N

S A V A K

O

Miből áll a fehérje?



S
A V A K

enzimek

Hogyan alakulnak át fehérjék aminosavakká 
a szervezeten belül?
A fehérjék az enzimek segítségével bomlanak részekre. Ezt úgy kell elképzelni, 
mintha  „biokémiai ollóval” lennének széthasítva a szervezeten belül.

Majd az enzimek még tovább,  
aminosavakká bontják a fehérjéket.
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enzi
mek

Phe Tyr

Tyr
Phe

Mi történik PKU-ban?

PKU esetén, a fenilalanin-hidroxiláz nevű enzim  
hiányzik a  szervezetből.

Ez azt jelenti, hogy a szervezet nem képes lebontani  
a fenilalanin nevű aminosavat.

Ennek eredményeképpen a fenilalanin felszaporodik  
a vérben és az agyban is.



Mi jellemezi a PKU-t?

A fenilalanin  
nevű aminosav  
felszaporodik  
a vérben

Túl sok  
ketontest  
megjelenése  
a vizeletben
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Mi lehet a káros következménye ennek?

A felszaporodott fenilalanin  
az agy károsodásához valamint  
tanulási és viselkedési zavarokhoz  
vezethet.

A korai felismerés és kezelés  
megelőzheti az agyi károsodásokat  
és a későbbi tanulási nehézségeket.

Megfelelő odafigyeléssel ezek elkerül-
hetőek, ha következetesen betartják  
a fehérjeszegény diéta szabályait! 

A diétát egy egész életen át kell tartani!



Hogyan diagnosztizálják a PKU-t?

A kötelező csecsemőkori vérvételkor mérik a vérben felszaporodó fenilalanin  
mennyiségét és ennek segítségével diagnosztizálják a PKU-t. 



FEHÉRJE
PÓTLÓ

KÉSZÍTMÉNYEK

Milyen az optimális diéta?

A magas fehérjetartalmú élelmiszerek kerülése

Számított mennyiséguvÉ fenilalanin bevitel

Fehérje pótló készítmények

Speciálisan kifejlesztett fehérjeszegény élelmiszerek

Aszpartam kerülése



Magas fehérje tartalmú  
élelmiszerek

Az alábbi élelmiszerek magas  
fehérje-, és fenilalanin-tartalmúak:  
hús és húskészítmények, halak,  
tojás, tej és tejtermékek, gabona félék 
és az ebből készült élelmiszereink  
(pl: kenyér, tészta, stb), olajos mag-
vak (pl: dió, mandula, stb.), szója és 
szójakészít mények.

Azok az élelmiszerek és italok,  
melyek bizonyos mesterséges édesí-
tőszert (pl: aszpartam) tartalmaznak, 
szintén kerülendők.



BEVITEL

Számított  
fenilalanin-bevitel

Fenilalaninra szüksége van a szerve-
zetnek, de csak az orvos vagy a diete-
tikus által kiszámított mennyiségben. 

Csecsemőkorban, a számított  
mennyiségű fenilalanin bevitel  
az anyatejből és a csecsemőknek 
szánt speciális tápszer/élelmiszerből 
származhat.

A napi megengedett mennyiség 
meghatározásához kérje orvosa  
illetve dietetikusa segítségét!

Fontos, hogy a mennyiséget rendsze-
resen újra kell számolni és ellenőrizni, 
ehhez a dietetikus valamint a kezelő 
orvos nyújt segítséget.



FEHÉRJE
PÓTLÓ

KÉSZÍTMÉNYEK

Fehérjepótló készítmények

A fehérje helyettesítése esszenciális  
szervezet számára.

A mennyiségének fedezni kell a csecsemő 
napi fehérje, energia, vitamin és ásványi 
anyag szükségletét.

A fehérje helyettesítésére a kezelő orvosa 
speciális gyógyászati célra szánt táp-
szereket/élelmiszereket javasolhat.
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Fehérjeszegény élelmiszerek

Sokféle fehérjeszegény élelmiszer  
kapható a boltokban, ezek a gyümölcsök 
és bizonyos zöldségek. Kérjen informá-
ciót dietetikusától a választékról. 

A fehérjeszegény lisztek és tészták  
speciális boltokban érhetőek el. 
Ezek segítenek biztosítani a napi meg- 
felelő energiát és a diéta változatossá-
gát. 



BETEGSÉG 
ESETÉN

Kell-e a változtatni a diétán betegség alatt?

Gyermekkori betegségek alatt, a katabolikus 
folyamatok és a fehérje bontása felgyorsul, 
ezért fokozottan megemelkedik a fenilalanin  
a vérben.

Nagyon fontos, hogy ilyenkor is folytassuk 
a diétát, amennyire csak lehetséges.
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DIÉTA 
ELLENŐRZÉS

Hogyan ellenőrizhető és követhető a diéta?

Rendszeres vérminta küldése  
és ellenorzése

Testmagasság, testtömeg mérése

Neurológiai fejlodés követése

A diétát hozzá kell igazítani az életkori  
sajátosságokhoz, a testtömeghez és  
a vér fenilalanin szintjéhez



Kromoszóma, gének, mutációk

 Az embereknek DNS-ből álló kromoszómája van.

 A gének a DNS részei, melyek hordozzák a genetikai információkat. 
Minden kromoszóma néhány ezer génből áll.

 A mutáció azt jelenti, hogy változás illetve hiba van  
a genetikai információban.

 A veleszületett kromoszómák egyik fele a női ivarsejtből  
a másik pedig a férfi ivarsejtből öröklődik.

 A gének ezekben a kromoszómákban hordozzák az információkat, 
melyek meghatározzák a tulajdonságainkat.
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Öröklődés

A PKU egy örökletes megbetegedés.  
Ezért nem lehet SEMMIT sem tenni, amivel meg tudjuk elozni

Mindenkinek van egy páros génje, ami a fenilalanin- 
hidroxiláz enzim mu ködéséért felel. PKU esetén,  
ezek a gének nem mu ködnek megfeleloen. Ezek a gyerme-
kek mindkét szülotol a hibásan mu ködo gént örökölték

A PKU-s gyermek szülei hordozzák ezt a hibás gént

A hordozók nem betegednek meg,  
hiszen a másik GÉNJÜK egészséges



Öröklődés – autoszomális recesszív öröklésmenet

Az édesanya  
hordozza  

a h ibás  
gént

Noi  
ivarsejtek

FÉRFI  
ivarsejtek

Az édesapa  
hordozza  
a h ibás  
gént



Öröklődés – lehetséges variációk

Az édesanya  
hordozza  

a h ibás  
gént

A gyermek 
nem fogja 
hordozni  

a hibás gént

A gyermek 
PKU-s lesz

A gyermek 
hordozni 

fogja  
a hibást  

gént

Édesapa 
hordozza  
a h ibás gént



Öröklődés – lehetséges variációk

Minden 4. terhességből  
1 lesz beteg,  

tehát 25% az esélye 
annak, hogy PKU-s lesz 

a gyermek

Minden 4. terhességből  
1 lesz egészséges,  

tehát 25% az esélye  
annak, hogy a gyermek 
egészséges lesz, tehát 

nem lesz hordozó  
és beteg sem

Minden 2. terhességből  
1 lesz hordozó,  

tehát 50% az esélye  
annak, hogy a gyermek 

hordozó lesz

Ha mindkét szülő hordozza a hibás gént, 
akkor minden egyes terhesség esetén  

az alábbi rizikókat kell figyelembe venni
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Legfontosabb információk

A PKU egy örökletes anyagcsere-zavar

A betegség lehetséges tünetei megelozhetok a megfelelo  
diéta és a speciális fehérjepótló tápszer/élelmiszer használatával

Mindig számolni kell a napi fenilalanin bevitelt  
valamint a kezeloorvosa által javasolt speciális 
fehérjepótló tápszer/élelmiszer mennyiségét

Rendszeresen ellenorizni kell a vér fenilalanin szintjét, 
ehhez vérmintát kell küldeni a szuroközpontba



Hasznos tippek

Mindig gyozodjön meg arról, hogy megfelelo mennyiségu  
fehérjeszegény élelmiszer és speciális fehérjepótló táp-
szer/élelmiszer áll rendelkezésre.

A speciális tápszer/élelmiszer csak a kezeloorvos javaslatára 
kapható. Ezek csak gyógyszertárban elérhetoek. A házhoz 
szállítás lehetoségérol érdeklodjön a gyógyszertárban.

Mindig gyozodjön meg arról, hogy megfelelo minoségu és 
mennyiségu vérvételi eszköz valamint szuropapír áll ren-
delkezésre.

Betegség esetén az általános gyógyszerek használhatóak,  
kizárólag a kezeloorvos javaslatára.



Útravalóként.....

A diétát egy egész életen át kell tartani! 

A nem megfeleloen tartott diétának káros következményei lehetnek.

A fehérjeszegény diéta szabályait betartva azonban ezek 
elkerülhetooek, és a teljesértéu élet biztosítható. 

A Csodabogár PKU-közösségben találkozhat olyanokkal akik már 
átmentek ezen az elso nehéz perióduson, segítséget nyújtanak 
a problémák megoldásában. 

ok már megtanulták a diétát, támogatják fogják Önöket is 
  a mindennapokban!

Látogasson el a www.csodabogar.hu oldalra, ahol további informáci-
ókat olvashat a Csodabogár-klub tagságról.



Hasznos információk

•  Kezelőorvos neve és elérhetősége:

•  Dietetikus neve és elérhetősége:

•  Szűrőközpont címe és elérhetősége:



Speciális gyógyászati célra szánt tápszer/élelmiszer, kizárólag orvosi felügyelet mellett adható.  
Enterális táplálásra, iható tápszerek/élelmiszerek. Ezen információs anyag egészségügyi szakemberek számára készült.  
A NUMIL Kft. nem vállal felelősséget a jelen anyag illetéktelen felhasználásáért. A NUMIL Kft. a jelen anyag  
jogosulatlan felhasználásából eredő következményekért minden felelősséget kizár. A csecsemő számára  
legjobb táplálék az anyatej. A legegészségesebb táplálási mód a szoptatás. Amennyiben nem áll rendelkezésre  
elegendő anyatej vagy a szoptatásnak más akadálya van, a speciális tápszer/élelmiszer kizárólag a gyermekorvos javaslatára,  
orvosi ellenőrzés mellett, a használati utasítás szerint alkalmazható.
Numil Kft. • 1134 Budapest, Váci út 35. • Telefonszám: 06 80 223 223
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