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Co je PKU

Fenylketonurie je onemocnéni zplsobené nedostatkem enzymu, ktery u zdravych lidi
zpracovava jednu velmi obvyklou slozku potravy — aminokyselinu fenylalanin. Nezpracovany
fenylalanin, se kterym si organismus nemocného ¢lovéka neumi poradit, se potom ve velkém
mnozstvi hromadi v téle. To je vysokymi koncentracemi fenylalaninu poSkozovano, pfitom
zvlasté Skodlivé je ukladani vysokych koncentraci fenylalaninu pro lidsky mozek.

Dédiéné metabolické poruchy

Fenylketonurie patfi mezi takzvané dédiéné metabolické poruchy . Tato onemocnéni
vznikaji tehdy, pokud v organismu chybi nebo je poSkozen néktery enzym zodpovédny za
zpracovani latek z potravy. Jestlize néktery z téchto enzym @ neni k dispozici, hromadi se
nezpracovana latka (metabolit) na urditych mistech v téle. Kupodivu ne vSechny dédi¢né
metabolické poruchy musi byt vazné — existuji i takové, které svym nositelim nezpUsobuji
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témeér Zadné potize a mohou byt objeveny pfi Iékafském vySetieni pouhou nahodou.
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