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Co je PKU

Fenylketonuria je ochorenie spdésobené nedostatkom enzymu, ktory u zdravych ludi
spracovava jednu velmi obvyklu zlozku potravy — aminokyselinu fenylalanin . Nespracovany
fenylalanin, s ktorym si organizmus chorého ¢loveka nevie poradit, sa potom vo velkom
mnoZstve hromadi v tele. To je vysokymi koncentrdciami fenylalaninu poskodzované, pritom
obzvlast skodlivé je ukladanie vysokych koncentracii fenylalaninu pre fudsky mozog.

Dediéné metabolické poruchy

Fenylketonuria patri medzi takzvané ,dedi¢né metabolické poruchy”. Tieto ochorenia
vznikaju vtedy, ak v organizme chyba alebo je poSkodeny niektory enzym zodpovedny za
spracovanie latok z potravy. Ak niektory z tychto enzymov nie je k dispozicii, hromadi sa
nespracovana latka (metabolit) na urcitych miestach v tele. Napo¢udovanie nie vSetky
dedi €éné metabolické poruchy musia byt vazne — existuju aj take, ktoré svojim nositefom
nespobsobuju takmer Ziadne tazkosti a m6zu byt objavené pri lekarskom vySetreni len
nahodou.
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