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GHID INFORMATIV PENTRU PARINTII COPIILOR CU
FENILCETONURIE

Informatii traduse si adaptate dupa Editia a 2 a, 2006 a Ghidului informativ - Fenilcetonurie
(PKU INFORMATION BOOKLET, second edition, 2006) elaborat in cadrul Spitalului de Copii British
Columbia, Vancouver, Canada, Sectia de Boli Genetice Metabolice §i alte surse bibliografice de
specialite.
Strategii terapeutice in unele boli metabolice si digestive la copil —de Antonia Popescu si Nicolae Miu
Fenilcetonuria este o boald rara si necesita tratament!

1 CE ESTE FENILCETONURIA (PKU)?

Fenilcetonuria este o boald geneticd ce afecteazd capacitatea organismului de a utiliza
corespunzator proteinele din alimente. Toate proteinele sunt formate prin asamblarea unor mici
componente numite aminoacizi care sunt insiruiti unul dupa altul ca margelele intr-un sirag.

Cand o persoana consuma alimente care contin proteine, enzimele din organismul nostru le
fragmenteaza in aminoacizi pe care apoi corpul uman 1i utilizeaza pentru a forma tesuturi noi si
substante de care organismul nostru are nevoie pentru a functiona corespunzator, cum sunt
hormonii si enzimele.

Pentru oamenii cu fenilcetonurie, aminoacidul numit fenilalanind (notat si phe) nu poate fi
metabolizat din cauza insuficientei unei enzime hepatice (numite fenilalanin hidroxilaza, notata si
PAH) care lipseste complet sau la unii pacienti cu PKU nu actioneaza corespunzator. Aceasta
enzima realizeaza in mod normal conversia fenilalaninei in tirozina .

Desi deficitul enzimei PAH este localizat in ficat, principalele leziuni sunt localizate la nivelul
creierului si ele s-ar datora efectelor nivelurilor crescute de Phe asupra proceselor celulare. Acestea
conduc la tulburari in sinteza proteica, tulburari de mielinizare si furnizare deficitard de
neurotransmitatori. Deci, efectele clinice majore ale fenotipurilor metabolice se vor exprima prin
tulburari in dezvoltarea si functiile creierului.

Fara fenilalanin hidroxilaza, se acumuleaza in sange fenilalanina care trece apoi la nivelul
creierului si in alte tesuturi, fara posibilitatea de a se sintetiza tirozina. De asemenea, din
fenilalanina in exces se formeaza prin oxidare si alte substante numite fenilcetone eliminate prin
urind (de aici si numele bolii in engleza: Phenyl Keton Uria).

Excesul fenilalaninei la nivelul creierului 1l impiedica sa creasca si sd se dezvolte normal astfel
incat, dacd un copil cu PKU nu este tratat corespunzator din copilarie, acest exces va determina
modificari ale creierului si retard mental.



Daca rezultatul unui test facut la nasterea copilului arata ca este purtator al acestei boli si se
incepe rapid tratamentul (cu mentinerea fenilalaninei in limite acceptate), retardul mental poate fi
prevenit.

a) Fenilcetonuria clasica netratata:

Sub aspect clinic copilul afectat este normal la nastere (lipseste orice manifestare clinicd).
Primele manifestari in fenilcetonuria clasicd nediagnosticatd si netratatd precoce devin clinic
manifeste Tn jurul varstei de 3-4 luni. Astfel, principalele simptome clinice sunt reprezentate de
retardarea mentala si tulburarile psihice, anomalii neurologice si simptome din partea altor organe.
Examenul fizic evidentiaza fenotipul blond - 80%, 20-40% pot prezenta eczema scleroderma-like,
care se agraveaza la expunerea la soare; pot prezenta un miros neplacut de transpiratie, iar urina
emana un miros asemanator urinei de soarece (datorita acidului fenilacetic eliminate anormal in
urind).

Cea mai constanta si cea mai importantd manifestare clinicd prin gravitatea sa, este suferinta
neuropsihica. Aceasta se manifestd prin hipotonie sau hipertonie generalizata, tulburari de statica
si dinamica, paraplegie spasticd. Dupa varsta de un an copilul devine hiperactiv, prezentand
migcari involuntare, de balansare, atetozd, comportament eratic, imprevizibil, greu de controlat,
tendinte distructive, autoagresare, impulsivitate, episoade de agitatie. Prezintd miscari bizare ale
corpului, miscari stereotipe ale degetelor si mainilor asemanatoare cu ale copiilor cu autism.
Comunicarea verbald si nonverbald este sever afectatd sau inexistentd. Semnele neurologice
semnificative sunt rare. Se poate intdlni cresterea tonusului muscular, in special la membrele
inferioare, raspuns plantar in extensie, exagerarea reflexelor osteotendinoase.

Semne clinice mai rar intdlnite sunt: torace proeminent, spatii interdentare mari, tulburari de
dezvoltare a smaltului dentar, cataracta, greutate micd (deficit de hormon de crestere). Au fost
semnalate, de asemenea, scaderea densitatii osoase si tulburari ale eruptiei dentare permanente, iar
la adulti osteopenie, osteoporoza si scaderea densitatii osoase.

Dupa inceperea tratamentului copiii nu mai prezintd crize, EEG-ul se normalizeaza, se
corecteaza microcefalia si parul 1si recapdtd culoarea naturala.

b) Fenilcetonuria clasica tratata constant precoce:

Fenilcetonuria clasica tratatd constant precoce Tnhainte de implinirea varstei de 3 luni se
caracterizeaza prin lipsa complicatiilor neuropsihice ale bolii. Dezvoltarea mentald si motrica a
acestor bolnavi este similara cu a copiilor de varsta lor.

c) Fenilcetonuria clasica tratata discontinuu:

Experienta acumulata a dovedit ca la unii pacienti cu PKU clasica tratati precoce, la care s-a
obtinut ameliorare evidentd a QI si a functiilor neuropsihice de integrare, dupa trecerea la o dieta
discontinud, se poate ajunge la instabilitate emotionala si de scadere a capacitdtii de concentrare.
Mai mult, unii dintre pacienti devin agitati, cu reflexe osteotendinoase vii, au tremurdturi si un
oarecare grad de tremurdtura intentionala. Aceste simptome retrocedeaza dupa reluarea unei diete
restrictive in proteine, suplimentate cu aminoacizi esentiali.



Prevenirea complicatiilor invalidante la copiii cu fenilcetonurie se realizeaza prin diagnostic
precoce urmat de o interventie terapeutica sustinutd pe parcursul intregii vieti.

Se poate spune ca Phe este probabil agentul neurotoxic in PKU. Metabolitii Phe in boala umana
se considerd cd nu prezintd concentratii suficient de mari pentru a induce tulburdri metabolice si
chimice in creierul uman si nici la modelul animal al bolii.

Consecintele neurotoxicitatii PKU pot fi acute si reversibile sau cronice si ireversibile. In
ambele situatii este alterata functia cognitiva.

Fenilcetonuria este o boald genetica, adicd o boald mostenitd de copil de la parintii sai.

Geneticienii estimeaza ca noi toti oamenii, purtam fiecare 4 sau 5 defecte genetice. Ambii
parinti ai unui copil cu fenilcetonurie poartd acelasi defect genetic si sunt ,purtitori” ai
fenilcetonuriei.

Aceasta inseamna ca fiecare parinte are o gend normald, care ,,lucreaza” bine si una care este
defecta, adica nu codifica enzima fenilalanin hidroxilaza (PAH). Nici unul dintre parinti nu a fost
niciodata afectat de aceasta boald pentru ca gena normala pe care o contine fiecare dintre parintii
copilului cu fenilcetonurie produce intotdeauna suficientd enzima pentru a transforma fenilalanina
in tirozina.

Atunci cand 2 parinti ,,purtdtori” ai fenilcetonuriei au copii, fiecare dintre parinti are 50% sanse
sa transmitd copilului gena lor ,,defecta”, care nu lucreaza. Astfel, la fiecare sarcind pentru acesti

1 Copilul nu are fenilcetonurie, nu este ,,purtator” al fenilcetonuriei----25% sanse;
2 Copilul nu are fenilcetonurie, este ,,purtator” al fenilcetonuriei----50% sanse;

3 Copil cu fenilcetonurie — primeste ambele gene bolnave de la ambii parinti----25% sanse.
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Aceasta inseamna ca fiecare copil cu fenilcetonurie a primit 2 gene bolnave de la parinti si

enzima fenilalanin hidroxilaza (PAH) nu poate lucra corespunzitor pentru a metaboliza
fenilalanina in tirozina.



Se estimeaza ca una din 70 de persoane este ,,purtator” al fenilcetonuriei, iar boala afecteaza
un individ la cca 10 000 copii nascuti in aria geografica a Romaniei. Incidenta bolii variaza mult
in diferite populatii. Astfel, incidenta este mai mare — 1 la 4500 nasteri (in Irlanda) sau mult mai
mica: 1 la 100 000 nasteri (in Finlanda).

2. CUM SE TRATEAZA FENILCETONURIA?

Administrarea dietei cu continut scazut in fenilalanind este pand acum principalul tratament in
fenilcetonurie. Dieta trebuie sa fie corespunzatoare pentru a mentine nivelul sanguin al
fenilalaninei 1n limitele sigure. Astfel, dacd dieta este Inceputd destul de devreme dupa nasterea
copilului si urmata corespunzator, dezvoltarea copilului va fi normala in aproape toate cazurile.
Daca insd, nivelul fenilalaninei este slab controlat, se va constata un declin in performantele
mentale si comportamentale ale copilului.

Fenilalanina este un aminoacid esential si este necesar pentru organismul uman, inclusiv pentru
cei cu fenilcetonurie. Varsta copilului, rata cresterii si starea de sanatate la un moment dat pot
afecta necesarul de fenilalanina. In functie de activitatea fenilalanin hidroxilazei (PAH), o cantitate
mica de fenilalanina din dieta poate fi totusi toleratd. Aceastd cantitate este diferiti de la un copil
la altul si depinde de natura defectelor genetice (tipul de mutatii ale genei PAH).

Cantitatea de fenilalanina tolerata de un copil cu fenilcetonurie este determinata prin testele de
verificare succesive a nivelului de fenilalanina din sange. In functie de acestea, prescrierea dietei
este apoi ajustata de medic sau dietetician.

Pentru un adult sandtos, o alimentatie obisnuita contine aprox. 4000-5000 mg (sau 4-5 grame)
de fenilalanina. Indivizii cu fenilcetonurie (PKU) pot consuma zilnic o cantitate cuprinsa intre 200-
1000 mg (0,2-1 gram) de fenilalanina, in functie de toleranta lor individuala.

Pentru asigurarea necesarului de proteine si a celorlalti nutrienti la copiii cu fenilcetonurie s-
au introdus preparate medicale (FORMULE SPECIALE) alaturi de dieta restrictivda (CU
CONTINUT SCAZUT) in fenilalanina.

Pacientii cu fenilcetonurie vor consuma acest tip de preparat (care contine vitamine, minerale
si aminoacizi in care este o cantitate mai mare de tirozini DAR FARA FENILALANINA).

3. TRATAMENTUL, DIETA iN PRIMELE 6 LUNI DE VIATA

Sugarii de aceastd varsta vor primi un preparat special destinat sugarilor cu PKU. Acest
preparat contine necesarul de proteine (fard aminoacidul fenilalanind) precum si alti nutrienti cum
sunt vitaminele si mineralele care sunt necesare cresterii unui sugar.

Odata cu normalizarea valorii fenilalaninei sanguine (plasmatice), sugarul are nevoie sa fie
alimentat la san sau cu lapte praf obisnuit pentru a i se oferi necesarul minim de fenilalanina pentru
crestere si dezvoltare:



- Daca mama copilului poate alimenta la san, atunci copilul va primi o anumita cantitate din
preparatul special (formula) INAINTE de alaptare. Apoi se va alipta copilul pani cand este
satul;

- Daca se alege varianta alimentarii cu lapte prafin locul alaptarii, se va asocia Intr-o anumita
proportie laptele praf cu preparatul special (formula).

In functie de valorile Phe sanguine verificate periodic, specialistul va ajusta cantitatea
preparatului special (cu Phe scazuta dar bogat in nutrienti). Dupa cateva saptamani, se va obtine
stabilizarea nivelului de Phe prin ajustarea cantitatii preparatului special. Cu toate acestea, sunt
necesare verificari ale fenilalaninei sanguine deoarece copiii cresc si se schimba mereu necesarul,
insd modificarile nu vor mai fi atat de frecvente precum in primele saptdmani de viata.

ESTE IMPORTANT CA FAMILIA SA PASTREZE UN DOSAR COMPLET CU REGIMUL
ALIMENTAR ZILNIC, MODIFICARILE CANTITATIVE. EXPERIENTA ARATA CA ESTE
BINE CA NOTAREA ACESTOR DETALII SA SE INCEAPA LA AMIAZA SI SA SE
COMPLETEZE PROGRAMUL PANA IN ZIUA URMATOARE LA AMIAZA. ACEST
SISTEM VA EVITA COMPLETAREA SEARA TARZIU SI EVENTUAL PERMITE
CORECTAREA, AJUSTAREA A 2-A ZI DIMINEATA. PENTRU PRIMUL AN DE VIATA, SE
RECOMANDA CA CEA MAI LUNGA PERIOADA DINTRE MESE SA NU DEPASEASCA 8
ORE.

Invitarea pregatirii preparatului (formula) se face usor, la fel cum se invata pregitirea laptelui
praf. Singura diferenta se refera la faptul ca acest preparat special trebuie cantdrit pe un cantar
foarte precis (se recomanda cantarul electronic care masoard cant. de 1g pana la cant. minima totala
de 500g); este bine daca puteti alege, sd procurati un cantar cu adaptor la prizd dar si cu baterii.
Este importanta cantarirea tuturor ingredientelor corect pentru a fi siguri ca, copilul primeste exact
cantitatea necesara!

PREPARAREA FORMULEL:
- Verificati marcajul pentru data expirarii;
- Pastrati cutiile nedeschise la temperatura camerei Intr-un loc uscat, racoros, ventilat;

- Cutia inceputd pentru folosire se va pastra inchisa in frigider (la 4 grade C, mai in spate) si
se va utiliza in decurs de o luna de la desigilare;

- Odata preparata formula speciala, se va utiliza doar in decurs de 24 h, pastrandu-se in
frigider sticla respectiva cat mai In spate pentru evitarea alterarii la deschiderea frecventa
a acestuia; in decursul a 24h volumul respectiv se poate incdlzi de maxim 2 ori.

- NU INCALZITI PREPARATUL LA CUPTORUL CU MICROUNDE!!!!

Inceperea tratamentului dietetic se va face in functie de valorile Phe din plasma:



Phe in sange (plasma)

Phe din dieta

(HmoliL) (mg/dL) (mgrkg)
< 605 <10 70
> 605 to = 1210 > 10to<20 55

> 1210 to = 1815 >20to=30 45

> 1815 to = 2420 >30to < 40 35

> 2420 > 40 25

Mai apoi se va ajusta cantitatea de Phe din dietd in functie de valorile Phe sanguine.

Atentie, Intre 3 si 5 luni necesarul Phe per kg corp din dietd poate scadea semnificativ.

Recomandari ale aportului zilnic al nutrentilor la sugari, copii, adulti cu PKU

varsta
Phe Tirozina Proteine Energie Lichide
_ (ma/kg) (mgrka) (g/kg) (kcal’kg) (mL/kg}
sugari
0to<3mo 35-70 300 - 350 3.50-3.00 120 (145 - 95) 160 - 135
3to <6 mo 20-45 300 - 350 3.50-3.00 120 (145 - 95) 160 - 130
6 to < 9 mo 16- 35 250 - 300 3.00 - 2.50 110 (135 - 80) 145- 125
9to <12 mo 10 - 35 250 - 300 3.00-2.50 105 (135 - 80) 135 - 120
(mg/day) (g/day) {g/day) (kcal/day) (mL/day)
fete, baieti
Tto<dyr 200 - 400 1.72-3.00 =30 1,300 ( 900 - 1800) 900 - 1,800
dto < Tyr 210 - 450 2.25-350 =35 1,700 (1300 - 2300) 1,300 - 2,300
Tto<11yr 220 - 500 2.55-4.00 =40 2,400 (1650 - 3300) 1,650 - 3,300
femei
11to <15 yr 250 - 750 3.45-5.00 =50 2,200 (1500 - 3000) 1,500 - 3,000
1510 < 19 yr 230 - 700 3.45-5.00 =65 2,100 (1200 - 3000) 1,200 - 3,000
=19 yr 220 - 700 3.75-5.00 =60 2,100 (1400 - 2500) 2,100 - 2,500
barbati
1Mto<15yr 225 - 900 3.38-550 =55 2,700 (2000 - 3700) 2,000 - 3,700
15t0 <19 yr 295 - 1,100 442 -6.50 =65 2,800 (2100 - 3900) 2,100 - 3,900
=19 yr 290 - 1,200 4.35-6.50 =70 2,900 (2000 - 3300) 2,000 - 3,300




Alimente pentru dieta Phe restrictiva

Lista prod. alim. gi prep. formula Nutrienti

PHE TYR proteine Energie
{mg) {(mg) (a) (keal)

paine, cereale, 30 20 0.6 30
grasimi 5 4 0.1 &0
fructe 15 10 0.5 60
legume:s 15 10 0.5 10
Formlula "free food A" 5 4 0.1 65
formula "free food B" 0 0 0.0 55
Aliment formula cu fier (Alimentum protein hydrolysate) _ 86 29 1.86 68
. gata prep., 100ml
Lapte de mama, 100ml 48 55 1.07 72
Isomil, formula cu soia, gata prep, 100ml 88 GO 1.66 68
Similac cu Fier pt sugari, gata prep, 100ml 59 58 1.40 68
Lapte de vaca integral, 100ml 164 164 3.39 63

4. DIVERSIFICAREA, ADMINISTRAREA ALIMENTELOR SOLIDE

Dupa varsta de 6 luni, ca la orice copil, se va introduce méancarea cu lingurita. Se va incepe cu
alimente foarte sdrace in fenilalanina, cum este marul ras, in locul cerealelor prescrise celorlalti
copii (acestea fiind bogate in fenilalanind). Nu va ingrijorati, copilul dumneavoastra va primi
suficient fier din preparatul special (formula) chiar daca nu-i dati cereale.

Nu uitati cd momentul mesei trebuie sa fie relaxant si vesel, iar copilul trebuie sd nvete sa
manance cu lingurita!

Dupa introducerea marului ras se vor putea administra si alte pireuri de fructe si legume alaturi
de cantitatile de lapte si formula speciala. Se vor cantari alimentele si se va stabili o dietd cat mai
exactd pentru a nu depasi cantitatea de Phe admisibila.

5. NIVELELE FENILALANINEI DIN SANGE

Concentratia normala a Phe in sangele indivizilor fara PKU este de 0,5-1,5 mg% (sau 0,5-1,5
mg/dl, sau 30-90 umoli/l). Pentru copiii cu PKU pana la 10 ani tratamentul trebuie sa asigure un
nivel al Phe din snge de 2-4 mg%lI (sau 120-240 umoli/l). Cele mai bune efecte au fost gasite la
cei cu nivele ale Phe constant mentinute intre 2 si 4 mg/dl. Concentratia Phe din sange este
influentatd de un numar de factori, nu doar de aportul Phe prin dietd; aportul energetic si proteic,
rata cresterii si starea de sdnatate vor afecta de asemenea nivelele Phe.

Exemple:

» Nivele ale Phe prea ridicate pot aparea cand:



o Exista un aport prea mare a Phe in dieta;
o Nu exista un aport energetic (caloric) suficient;
o Nu exista suficiente proteine in dieta;
o Boli febrile.
» Nivele prea scazute ale Phe:
o Aport prea mic de Phe;
o Cresterea efortului depus;
o Boli recente care tocmai s-au vindecat.

Depistarea valorilor necorespunzatoare intervalului 2-4 mg/dl trebuie urmata de stabilirea
cauzelor de cétre specialist impreuna cu parintii si ajustarea dietei Tn mod corespunzator.

6. RECOLTAREA SANGELUI

Ideal dozarea periodica a Phe din sange se va face de 2 ori/sdptimana, iar de la varsta de 7 luni
frecventa va scadea la 1 data/saptdmana. Pand la varsta la care copilul va Incepe sa mearga,
recoltarea picaturilor de singe se va face din célcai, iar apoi din deget.

Dupa aproximativ 13 luni, frecventa scade la 1 data la fiecare 2 saptamani, cu exceptia
situatiilor speciale (imediat dupa constatarea unor nivele in afara valorilor 2-4 mg/dl) cand este
benefica dozarea mai frecventa cu ajustarea dietei pentru revenirea la intervalul 2-4 mg/dl.

7. DIETA PKU- CE URMEAZA?
Pentru a recapitula, scopul tratamentului este:
a) sa asigure cantitatea necesara de Phe pentru o crestere si dezvoltare normali;
b) sa previni excesul phe care se acumuleazi in organism.

Pe masura ce organismul creste, el va fi in stare sa preia o varietate mai mare de aliment. Dieta
se va extinde si va cuprinde:

- preparatul special (formula) similar variantei pentru sugar dar fabricata special pentru copii
mai mari

- cantitati calculate, cantdrite de fructe si legume
- cantitati foarte mici, cantdrite de cereale, orez, cartofi (in functie de toleranta la Phe)

- cantitdti masurate de alimente cu continut scdzut de Phe (paine, paste fainoase si alte
produse cum sunt cele de panificatie, prajiturile, etc) adica alimentele speciale



- alimente fara continut proteic care contin doar glucide sau grasimi.

Preparatele (formulele) speciale sunt cele mai importante din dieta PKU si copiii cu PKU
trebuie intotdeauna sa consume aceste produse. Ele permit stabilirea dietei astfel incat sa existe un
aport adecvat In proteine, calorii, vitamine esentiale si minerale.

Parintii vor da aceste preparate inaintea altor alimente, ambele pentru a satisface necesarul
nutritional si de asemenea apetitul copiilor.

Dieta copilului nu va include niciodata:

Lapte si produse lactate (cu exceptia celor calculate in preparatele formuld);
- Friptura, gratar, carne de porc, curcan, peste;

- Oua;

- Branza Tofu si alte produse din soia;

- Fasole si linte;

- Alune si seminte;

De asemenea, painea obisnuitd, pastele fainoase si multe cereale contin cantitati mari de Phe
pentru a fi incluse in dieta copiilor cu fenilcetonurie.

Obiectivul principal al tratamentului este prevenirea tulburarilor neurologice, acesta fiind
conditionat de un diagnostic precoce (screening neonatal ), de continuare a tratamentului toata
viata.

Necesarul de proteine se va asigura atét prin alimente naturale, cat si prin substituenti proteici
lipsiti sau cu continut redus de Phe.

Se va asigura un aport echilibrat in toti ceilalti nutrienti (hidratide carbon, lipide), minerale,
oligoelemente, vitamine si lichide.

Punctul de pornire al calculului pentru stabilirea regimului dietetic in practica va fi ,,toleranta
la fenilalanind”, cu alte cuvinte cantitatea de Phe exprimata in mg/kgc/zi pentru care nivelul sub
plasmatic se mentine in limite normale de 60-240gm/l (1-4 mg%), aport care permite dezvoltarea
normald a copilului.

Toleranta la Phe trebuie determinata la fiecare caz in parte, ea fiind diferitd de la un bolnav la
altul. In primul an de viatd necesarul de Phe este relativ mare, datoritd cresterii accelerate a
sugarului. Astfel, acesta utilizeaza 50% din Phe alimentara pentru sinteza proteica, restul de 50%
se transforma 1n tirozina. Spre deosebire de sugar, copilul mic si cel de varsta scolara utilizeaza
numai 20% din Phe alimentara pentru sinteza proteica, restul de 80% transformadu-se in Tyr sub
actiunea PAH

Toleranta la Phe la pacientii cu PKU:
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Varsta Toleranta la Phe (mg/kgc/zi)
0—6 luni 70-20
6—12 luni 50-15
1-4ani 40-15
4 -7 ani 35-15
7 —15 ani 30-15
1519 ani 30-10

Tn Intocmirea regimului dietetic se vor avea in vedere si nevoile in principii alimentari, energie
si lichide. Aceste necesitati difera in functie de varsta si sunt reprezentate in tabel:

Varsta Protein Calorii Lipide Hidrati de Lichide
carbon
(glucide)
(9/kge/zi) | (Kcal/kgce/zi) (9/kgc/zi) (9/kgc/zi) (ml/kgc/zi)
0-6luni 2,5 112 54-6,0 11,0-125 140
6 — 12 luni 2,5 95 41-46 11,0-125 110
1-4ani 1,2-25 102 35-4,0 13,0-14,0 110
4 -7 ani 1,1 90 3,0-35 135-145 90
7-10ani 1,0 73 25-3,0 115-125 65
10-13 ani 1,0 54 -61 18-23 75-9,0 50
13 - 15 ani 1,0 46 — 53 15-19 6,0-7,0 40
15-19 ani 0,8-0,9 41— 45 1,3-17 55-6,5 35

Model plan dietetic pe 24h pentru sugar PKU in varsta de 6 saptiamani cu G-4000g

Phe Proteine Lipide (g) | Hidrati de | Kcal | Lichide(ml)
(mg) (9) carbon(g)
Necesar/kgcpe
24h 45 2,2 5,4-6,0 11,0-12,5 112 140
Necesar zilnic 180 8,8 21,6-24,0 44,0-50,0 448 560
Alimentatie la
sticla41g
Aptamill 180 4,8 10,2 23,3 205
(440mgPhe%gr
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8gMilupaPKU1(5
g?oteinelloogpulb 40 L7 23
ere)
129 ulei vegetal 12 112
12g amidon N:fbgillIJ 103 42
:tsrggsjrcl (fjreuctoza 150 00
560ml apa 560
Total 180 8,8 22,2 50,3 442 560
Exemplu de regim pentru sugari 0-4 luni cu toleranta Phe 100-300mg/zi
PHE MG/ZI

100 | 120 | 140 | 160 | 180 | 200 | 220 | 240 | 260 | 280 300
APTAMIL
1(g) 22 27 | 31 | 3 | 40 | 45 | 50 | 54 | 58 | 63 67
PKU1(g) 17 16 15 14 | 13 | 12 | 11 | 10 9 8 7
Ulei floarea
soarelui(g) 23 23 21 21 |19 | 19 | 17 | 15| 15 15 13
Amidon(g) 16 16 | 16 | 16 | 16 | 16 | 16 | 16 | 16 | 16 16
Zahar(g) 30 25 | 25 | 20 | 20 | 15 | 15 | 10 | 10 5 5
Apa (ml) Circa 650

EX un pranz de legume si cartofi.
Masa de pranz
50 mg Phe 70 mg Phe 100 mg Phe
Legume diferite+ Legume Legume
grame cartofi cartofi diferite+cartofi diferite+cartofi

Conopida 40+20 50+30 70450
Fasole verde 45+20 55+30 70+50
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Morcovi 70+30 80+45 100+70
Gulii 50+30 65+40 110+50
Spanac 20+30 40+30 45+50
Rosii 90+30 100+45 130+70
Cantitati a diferite fructe care asigura un aport de 5-10 sau 20mg Phe
Fructe Continut in Phe
5mg Phe 10mg Phe 20 mg Phe

Mere 55g 110 ¢ 2209
Portocale 259 509 100g
Banane 159 30g 609
Piersici 3049 559 110g
Mandarine 209 409 80g
Capsuni 209 409 80g
Cirese 3049 60 g 125g

Exemple de plan dietetic : pentru copil de 2 ani cu toleranta de 280 mg /zi

Micul dejun circa 50mg Phe

Masa de pranz, circa 90mg Phe

150 ml suc portocale

130 g gulii

70 g paine sdraca in proteine

70 g paine sdraca in proteine

10 g unt

10 g unt

Intre mese circa 50mg Phe

Desert din 8 g de budinca de vanilie + 5 g zahar
+ 100 ml apa

110 g banane

Masa de seara 70 mg Phe

50 g paine sdraca in proteine

50g paine saraca in proteine

10 g margarina

5 — 10 g margarina

Suc de lamaie

130 g castraveti sau rosii
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Exemple de plan dietetic : pentru copil de 6 ani cu toleranta de 320 mgPhe

Micul dejun circa 50mg Phe

Masa de pranz, circa 110mg Phe

100 g paine saraca in proteine

Cartofi pane cu salata:

10 g margarina

80g Cartofi + 5g ceapa + 10g ulei + 20g
ciuperci + 20g salata verde si 5 g ulei de floarea
soarelui + otet si sare.

30 g mere

Masa de seara 70 mg Phe

25 g priersici

150 ml suc de mere

100 g suc de portocale

50 g paine saraca in proteine

Micul dejun circa 40mg Phe

5 g margarind

50 g paine sdraca in proteine

5g pasta de rosii (ketchup)

10 g margarina

30 g nudli

10 g pasta vegetala

50 g castraveti

Tntre mese circa 40 mg Phe

50 g rosii

150 g piersici

50 g ardei

40 g napolitane sdrace in proteine

5 g ulei, otet

Exemple de plan dietetic : pentru copil de 10 ani cu toleranta de 430 mg Phe

Micul dejun circa 40mg Phe:

Masa de pranz 130 mg Phe

100 g suc de portocale

60 g nudli

100 g apd minerala

150 g supa de rosii

70 g paine sdraca In proteine

5 g ulei de floarea soarelui

10 g margarina

25 g ceapa

25 g marmelada de capsuni

40 g morcovi

Gustare la scoala 70mg Phe

30 g salata verde + 5 g ulei de floarea soarelui
+ otet

70 g paine sarca in proteine

Masa de seara 110 mg Phe

5 g margarina

150 ml suc de mere
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15 g pasta din vegetale

80 g paine saraca in proteine

70 g rosii 20 g margarina

Tntre mese circa 80 mg Phe 20 g pasta vegetala

70 g mere 60 g ridichi

30 g banane 100 g castraveti

50 g piersici Necesarul zilnic de PKU 2 se administreaza in

mai multe portii!!!

60 g portocale

Aceasta imagine ({intd) este usor de vizualizat pentru stabilirea alimentelor permise in PKU. Cu
cat alimentele se indeparteaza de centrul tintei, cu atat sunt mai bogate in Phe si deci trebuie evitate
cele enumerate in afara tintei nu sunt incluse in planul dietetic al regimului sérac in Phe al copiilor

cu PKU.

friptura de
vita

carne
de porc

branza

PRODUSE CU
CONTINUT SCAZUT
IN PROTEINE

FORMULA
SPECIALA

paste SUCURI
fainoase | DIN LEGUME
obinuite | SAU FRUCTE

FENILCETONURIE

LEGUME

cartofi
prajiti

alune

FRUCTE

hamburger

mazare

carne de pui

fasole, linte,
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Fiecare copil are propriile nevoi de Phe si depinde de activitatea enzimei PAH a fiecaruia,
de varsta precum si de rata cresterii.

Acea cantitate de Phe necesara fiecarui copil cu PKU trebuie repartizata pe parcursul zilei
astfel:

= Y la micul dejun
= Yilapranz
= Yilacind
* i % in cadrul gustarilor dintre mesele principale (snacks).
,»Nutra sweet” sau aspartamul:
- contine Phe si este un indulcitor artificial;
- se gaseste in bauturi, alimente, medicamente;

- verificati intotdeauna inscrisul de pe aceste produse privind continutul lor si cereti si
farmacistului sa verifice continutul preparatelor respective ori de cate ori administram un
medicament copilului.

8. ENERGIA SI CALORIILE iN PKU

Cele 3 componente majore in alimente sunt proteinele, carbohidratii (sau glucidele) si
grasimile.

Carbohidratii si grasimile aduc energie care se mdsoara in calorii (kilocalorii). Proteinele sunt
necesare in primul rand pentru crestere si refacerea tesuturilor. Daca insd aportul energetic prin
dietd este inferior necesarului, organismul va utiliza (va cataboliza) si proteine pt. a obtine energie.
Aceasta va determina cresterea Phe sanguine pentru ca aceasta este depozitatd in proteinele din
muschi.

Apetitul copilului poate varia si este important ca parintii s invete care alimente sunt sarace
in Phe. Daca Intr-o anumita zi copilul este infometat, ei pot alege alimente sdrace in Phe astfel pot
manca o cantitate mai mare. Cand apetitul lor e mai mic, se pot alege alimente cu continut ceva
mai bogat Tn Phe.

Exemple:
Fructe cu continut mic de Phe: Legume cu continut mic de Phe:
- mere - morcovi
- pere - telina
- ananas - castraveti
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- struguri - gulii

- fructe de padure

Fructe cu continut mediu de Phe: Legume cu continut mic de Phe:
- caise - fasole verde
- kiwi - sfecla
- cirese - conopida
- piersici - rosiile

Fructe cu continut mare de Phe: Fructe cu continut mic de Phe:
- bananele - broccoli
- portocalele - ciupercile

- mazdrea, porumbul

Unele alimente sunt considerate ,,alimente libere” fiind cu continut scazut de proteine sau Phe
ele sunt importante conferind energie aditionald sau calorii. Acestea sunt: dulciurile concentrate,
limonadele, gelatinele cu continut scdzut de proteine, grasimile si uleiurile, s.a.

9. RETETE PKU

,PAINE CU OU” SI FRUCTE DE PADURE
0 g proteine si 127 kcal / portie

INGREDIENTE (pentru o portie):
e 1 linguriti Inlocuitor de ou Loprofin
¢ 3 lingurite Loprofin Drink
e un cubulet mic unt
e 0 felie de paine PKU
e scortisoard si fructe de padure

MODUL DE PREPARARE

1. Mixeaza bine inlocuitorul de ou si Loprofin Drink pana se omogenizeaza.

2. Intr-o tigaie incinsa topeste untul.

3. Trece felia de paine prin compozitia cu Inlocuitorul de ou pand o inmoi bine.

4. Pune felia de paine la prajit in tigaie si Intoarce-o constant pand se rumeneste pe ambele parti.
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5. Decoreaza felia de paine cu scortisoara si fructe de padure si serveste-o calda.

GUACAMOLE (PASTA DE AVOCADO)
1,3 g proteind, 68,67 mg Phe, 180 kcal / portie

INGREDIENTE ( pentru 2 portii mari) :

184 g (1 buc mare fara sambure) avocado

2-3 lingurite zeama de lamaie (proaspat stoarsa)

4 g (1 catel mare) de usturoi / 15 g ceapa rosie

10 ml (o lingurd) ulei de masline extravirgin presat la rece
sare si piper dupa gust

MODUL DE PREPARARE:

Avocado se taie de-a lungul in jumatate. Se scoate samburele, iar cu o lingura se scobeste miezul
si se pune intr-ul bol mic sau o farfurie mai adanca. (sau se curitd coaja cu un cutit,apoi se taie
cubulete).

Cu o furculitd sau lingurd de lemn se paseaza putin pulpa de avocado pana devine ca un fel de
pasta. (De preferabil sa nu folosesti blenderul ca sa nu distrugi prea tare fibrele sau alti nutrienti si

sa nu se oxideze atat de rapid).
Se adaugd uleiul de masline, zeama de 1dmaie si usturoiul (/ceapa) tocat marunt, sarea si piperul.
Gusta si daca tu consideri ca trebuie sa adaugi mai mult dintr-un condiment sau altul, nu ezita!

SUPA CREMA DE MORCOVI
1,23 g proteina, 46,11 mg Phe, 63,5 kcal / portie

INGREDIENTE (pentru 6 portii)

300 g morcovi ( 4-5 buc. mari)

40 g ceapa alba

120 g cartofi

70 g telind medie

1,5 1 apa plata

10 g (o lingurd) ulei de masline

condimente sau plante aromatice dupa gust si preferinte.

MODUL DE PREPARARE

Taie legumele cubulete si pune-le la fiert in apa. Dupa ce au fiert toate legumele, strecoara-le fara
sa arunci apa de pe ele. Intr-o cratitd paseazi legumele cu blenderul si adauga treptat apa in care
au fiert pana obtii consistenta doritd. Condimenteaza supa dupa gust si preferinte. Serveste apoi n
farfurie cu un strop de ulei de masline si optional crutoane din paine specialda PKU.

SUPA CREMA DE ARDEI COPT
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1,63 g proteina, 67,49 mg Phe, 80,6 kcal / portie

INGREDIENTE (pentru 6 portii):

400g ardei kapia copti

40 g ceapa rosie

9 g (2-3 catei) de usturoi

70 g morcov

50 g radacina patrunjel

140 g cartof dulce

40 g telina

20 ml (2 linguri) ulei de masline

apa plata

condimente : oregano, cimbru patrunjel, busuioc, turmeric etc.

MODUL DE PREPARARE:
Toacd legumele cubulete mici (fard cartoful dulce si ardei) si da-le pe razatoare , apoi pune-le la

inndbusit cu uleiul si putind apa pentru aproximativ 15 minute. Pune si cartoful dulce tdiat cubulete

si adauga apa cat sd le acopere. Lasa sd fiarba aproximativ 20 minute. Dupa ce au fiert toate, adauga

ardeiul si mai lasa 2 minute. Ia de pe foc si adauga condimentele. Pune totul in blender si mixeaza
pana obtii o cremd. Mai adauga apa daca doresti o consistentd mai lichida.

PASTE APROTEICE CU SOS DE ROSII SI CIUPERCI
1,93¢g proteina, 90,472mg Phe, 380,4 kcal / portie

INGREDIENTE (pentru 5 portii)

1 pachet paste aproteice (500 g)

9 g (3 catei) de usturoi

30 g ceapa

200 g ciuperci Champignon tocate marunt (sau ciuperci din conserva)
200 g rosii opdrite, decojite si blenduite / sos de rosii

busuioc verde

oregano uscat

5 ml ulei de masline

optional : chilli / cayenne

Se fierb pastele aproteice intr-o oala incadpatoare cu foarte multd apa. Dupa ce s-au fiert, se
strecoard. Separat, intr-o tigaie se calesc ciupercile, usturoiul si ceapa (si chilli) intr-un strop de
ulei. Se adauga rosiile blenduite (sosul de rosii), busuiocul si oregano si se lasd 5 minute pe foc
pana ciupercile sunt bine patrunse. Se adauga pastele 1n tigaie si se amesteca bine.
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SALATA DE VARA
1,45 g proteind, 40,5 mg Phe, 153 kcal / portie

INGREDIENTE (pentru 2 portii):
e 75 g castraveti decojiti, fara samburi si tdiati cubulete
e 70 g dovlecel zucchini, decojit, fara sdmburi si taiat cubulete
e 144 grosii taiate cubulete
e 18 gceapa tocatd marunt
e | lingura otet balsamic
e 2 linguri ulei de masline extravirgin
e sare si piper dupa gust

MODUL DE PREPARARE

Tntr-un bol incapitor amesteci bine dovlecelul si castravetii cu un pic de sare si lasa si stea asa
timp de 30 minute. Aruncd apoi apa ce s-a scurs si adaugd peste salatd restul ingredientelor.
Amesteca bine si serveste.

FRIGARUI COLORATE
3,24 g proteina , 116,64 mg Phe, 191 kcal / portie

INGREDIENTE ( pentru 5 portii)
e 200 g ciuperci champignon
e 200 grosii cherry
e 40 g ceapa rosie
e 120 g ardei gras galben
e 120 g ardei gras rosu
e 200 g zucchini
e 200 g vinete
e ulei de masline
e condimente: sare, piper, oregano, busuioc, zeama de lamaie etc.

MODUL DE PREPARARE

Se taie toate ingredientele cubulete si se infig pe bete de frigarui. Se stropesc cu un pic de ulei de
masline, se asezoneaza cu condimente in functie de gust si preferinte si se pun apoi pe gratar (sau
n tigaie grill), intorcandu-se pe o parte si pe alta pana ce se gatesc bine legumele.

INGHETATA DE BANANE CU ZMEURA
2,391g proteina, 66,37 mg Phe, 144 kcal / portie

INGREDIENTE ( pentru 2 portii)
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e 236 g (2 bucati) banane congelate felii
e 150 g zmeura (proaspata sau congelatd)

Tot ce trebuie sd faci este sa treci prin blender toate ingredientele pana capata o consistentd usor
cremoasa, aproximativ 1 minut si apoi sa ornezi inghetata dupa bunul plac cu: pudra de roscove,
menta sau fulgi de cocos si mure sau alte fructe de padure. (atentie, se calculeazd Phe in functie de
fiecare ingredient nou adaugat). Daca ti se pare ca inghetata e prea moale, poti sa o mai lasi cateva
minute la congelator.

SHAKE DE CAPSUNI SI KIWI
0,5 g proteina, 25 mg Phe, 113 kcal / portie

INGREDIENTE (pentru 2 portii):
e 200 g capsuni taiate
e | kiwi decojit si taiat
e 200 ml Loprofin Drink

MODUL DE PREPARARE

1. Pune capsunile si kiwi in blender si mixeaza pana se obtine o pasta.
2. Adauga Loprofin Drink si mai mixeaza 1-2 minute.

Serveste.

LIMONADA CU PEPENE ROSU
0,7 g proteina, 20 mg Phe, 30 kcal / portie

INGREDIENTE (pentru 6 portii)

e 600 ml pepene rosu proaspdt dat prin blender acasa (pe cat posibil sa fie cu tot cu pulpa,
deci nu doar sucul, si fara samburi)

e zeama de la o 1amaie (sau mai mult, depinde cat de tare vrei sa se simtd gustul de lamaie)
+ cateva feliute de décor

e 800 ml apa

e un condiment la alegere (sau mai multe) in functie de gust si preferinte : scortisoara,
ghimbir, frunze proaspete de menta, frunze proaspete de busuioc, etc.

MODUL DE PREPARARE
Se amesteca bine toate ingredientele. Pentru a se infuza mai bine aromele ar fi bine sa lasi limonada
cam 30 minute la frigider Tnainte de consum!
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10.STARILE DE BOALA DIN CADRUL COPILARIEI

Toti copii fac boli infectioase si bineinteles cei cu PKU nu fac exceptie!

In cursul diverselor boli (dar mai ales a celor febrile) organismul catabolizeaza (digerd) unele
proteine depozitate in muschi. Acestea elibereaza aminoacizi inclusiv Phe in fluxul circulator si
pot creste nivelul Phe in sdnge. Pentru a preveni acest fenomen este importanta asigurarea aportului
adecvat de proteine si energie. Proteinele se vor administra prin preparatul special (formula), iar

caloriile tot din acest preparat alaturi de alimente si bauturi cu continut mare caloric dar scazut de
Phe.

Exemple pentru alimente cu continut mare caloric dar scazut de Phe:

sucul de mere;

bauturile de tip suc efervescent;

jeleurile;

dulciuri concentrate, dulciuri de tipul iaurtului cu fructe.

Chiar si asigurand aportul proteic si caloric amintit, Phe se va elibera din muschi, pentru a
compensa aceasta se scade total aportul de Phe cu aproximativ %60% pentru 1-3 zile in cursul
unei boli care evolueaza cu febra.

La sugarii cu varsta de pana la 6 luni se scade sau se poate scoate complet laptele (praf sau
matern) pe perioada bolii febrile si se va administra doar preparatul special (formula).

Este important insa a nu se prelungi aceasta restrictie de Phe pe o perioadad prea mare: dupa o
perioada de boald organismul se reface si in mod tipic nivelul Phe va scadea.

In aceasti perioadi este ideal a se tine legitura cu specialistul pentru a se putea ajusta dieta.

11.SANATATEA DENTARA
Unii copii cu PKU dezvolta carii dentare, mai frecvent decat ceilalti copii.
Cateva sfaturi vor ajuta Tn prevenirea acestor probleme:
- nu puneti copilul la culcare cu biberonul cu preparat de tip formula;

- curatati dintii copilului prin frecarea cu un material curat si umed pana cand (pe la 18 luni)
va fi suficient de mare pentru a se spala singur pe dinti;

- introduceti folosirea canii de la varsta de 9 luni astfel incat la 18 luni sa nu mai foloseasca
biberonul;

- pe masurd ce creste, copilul va avea 3 mese principale si 3 gustdri, toate incepand cu
administrarea preparatului special (formula);

- Curdtarea prin periaj si folosirea atei dentare de 2 ori pe zi;
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- Stabiliti programari periodice la stomatolog pentru copilul dumneavoastra.

12.INFORMATII CLINICE, URMARIREA SI COMUNICAREA

CERCETARILE AU ARATAT CA DIETA PENTRU PKU TREBUIE URMATA TOATA
VIATA!!!

Exista 3 puncte importante:
a) consumul preparatului special (formula) in cantitati adecvate, in fiecare zi;

b) mentinerea evidentelor privind alimentele administrate, bolile care survin (mai ales cele cu
febrda) in caiet, dosar etc. si asigurarea ca se respectd calculul cantitatilor necesare de
alimente, formula;

C) monitorizarea regulata a nivelului Phe; acest program al monitorizarilor regulate trebuie sa
asigure urmatoarele valori ale Phe in sénge:

» copii <10 ani - 20 - 240 umol/l (2-4 mg/dl);

copii scolari > 10 ani — 120 - 360 umol/l (2-6 mg/dl);

adolescenti — 120 - 360 umol/l (2-6 mg/dl);

adulti (cu exceptia femeilor PKU gravide) — 120 - 480 umol/I (2-8 mg/dl);

YV V V V

la femeile PKU gravide, pe perioada sarcinii — 60 - 250 umol/I (2-6 mg/dl), (1-4 mg/dl).

De retinut:

Experienta acumulata a dovedit ca la unii pacienti cu PKU clasic tratati precoce, la care s-
a obtinut ameliorare evidenta a QI si a functiilor neuropsihice de integrare, dupd trecerea la o dieta
discontinua, se poate ajunge la instabilitate emotionala si scadere a capacitdtii de concentrare. Mai
mult, unii dintre pacienti devin agitati, cu reflexe osteotendinoase vii, au tremurdturi si un oarecare
grad de tremuraturd intentionala. Aceste simptome retrocedeaza dupa reluarea unei diete restrictive
n proteine, suplimentate cu aminoacizi esentiali.

La pacientii adulti netratati instituirea tratamentului dietetic, amelioreaza comportamentul
si calitatea vietii.
Unii indivizi pot avea dificultdti in articularea si pronuntarea cuvintelor. Identificarea

precoce si implementarea logopediei poate asigura o buna dezvoltare a limbajului.

Renuntarea la dietd sau un control metabolic slab determind compromiterea functiilor
neuropsihice. Pacientii adulti care au intrerupt tratamentul in jurul varstei de 6 ani, tind s aibd un
QI mai mic comparativ cu cei care au continuat tratamentul. Dupa varsta de 10 ani valoarea QI
este relativ stabila. Abandonarea dietei si un control dietetic slab sunt asociate cu cresterea
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tulburarilor de comportament. Ele sunt intdlnite in special la baieti, la care au fost raportate

indiferent de dezvoltarea intelectuala, in timp ce la fete ele au fost raportate numai la cele cu un
QI<70.

Abandonarea dietei la varsta adultd nu produce modificarea valorii QI dar provoaca alte
disfunctii, cum ar fi: tulburari de atentie, reducerea abilitatilor de procesare a informatiei, scaderea
timpului de reactie, disfunctii electrice cerebrale, cresterea tonusului muscular, tremur, scaderea
mineralizarii osoase, tulburdri psihiatrice. Aceste simptome par a fi relationate cu nivelul Phe
plasmatice.

Complianta la dieta tinde sa scada dupa primii ani de viata. Mai multe studii au demonstrat
tendinta de crestere a concentratiei Phe plasmatice la copiii peste 4 ani, asociata cu relaxarea dietei
si cu scaderea frecventei monitorizarilor Phe plasmatice.

Cauzele care fac dificila aderarea la dieta sunt: dieta extrem de restrictiva, gustul neplacut
al suplimentelor proteice, costul ridicat al alimentelor speciale, dificultatea de a consuma aceste
alimente la scoala sau la locul de munca, frecventa mare a testarilor, conditiile psihosociale, planul
dietetic complicat, neintelegerea dietei.

Un studiu realizat in Noua Zeelanda pe 8 adulti cu tratament precoce privind experienta de
viatd cu PKU, aratd ca majoritatea relateazd cd modul de alimentatie 1i face sa fie mai putin
acceptati in societate sau chiar exclusi. Pe de alta parte, refuzul dietei le creeaza anxietate.

normale determina imbunatatirea timpului de reactie si comportament.

DIETA TREBUIE RESPECTATA TOATA VIATA !!!
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