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Inngangur

Markmidid med pessu kynningarriti er ad gera adgengilegar a einum stad
allar helstu upplysingar sem naudsynlegar eru fyrir foreldra (og adra
adstandendur) fyrst eftir ad barn peirra hefur greinst med Phenylketonuria
(PKU) en PKU er sjaldgeefur medfeeddur efnaskiptagalli sem kemur i veg fyrir
edlilegt nidurbrot likamans a protini i faedu.

i ritinu er m.a. svarad helstu almennum spurningum um PKU. Hvad er PKU og
hvad veldur pvi? Hvernig er PKU greint og i hverju felst medferd vid pvi? Pa
verdur fjallad um matarraedi sem skipar veigamikinn sess i medferd vid PKU,
neeringarradgjof sem og réttindi einstaklinga og/eda foreldra barna med PKU
auk ymissa annarra almennra upplysinga.

P6 ad peer upplysingar sem hér fara a eftir séu fyrst og fremst aetladar
foreldrum og 6drum adstandendum nygreindra barna er pessu riti einnig
etlad ad vera almennt kynningarrit um PKU og mun pad verda adgengilegt a
heimasidu PKU-félagsins & islandi (www.pku.is) sem og vidar.
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Hvaé er PKU?

Phenylketonuria (PKU) er sjaldgeefur medfaeddur arfgengur efnaskiptagalli
sem veldur pvi ad likaminn getur ekki brotid nidur aminésyruna phenylalanin
sem er ein af 20 amindsyrum sem prétin samanstanda af. Phenylalanin er i
flokki lifsnaudsynlegra amindsyra og vid getum ekki buid hana til heldur
verdum vid ad fa hana Ur feedunni. Astaeda pess ad phenylalanin er ekki
brotin nidur med edlilegum haetti er su ad litil eda engin virkni er a svokoélludu
PAH ensimi (sja skyringarmynd) i lifur. Hja heilbrigdum einstaklingum breytir
petta ensim umframmagni phenylalanins i adra amindsyru sem heitir Tyrdsin
(sja skyringarmynd) en hun er likamanum naudsynleg m.a. fyrir framleidslu a
ymsum horménum og hudlitarefninu melanin. Pessi litla virkni ensimsins hja
einstaklingi med PKU gerir pad hins vegar ad verkum ad phenylalanin safnast
fyrir i blodi og vefjum likamans sem leidir til pess ad skemmdir verda a
midtaugakerfinu og ef ekkert er ad gert verdur einstaklingur fyrir alvarlegri
proskahémlun. Pa kemur skortur & Tyrésin i veg fyrir framleidslu & hormonum
og 68rum mikilveegum efnum sem likaminn parfnast. Rétt medferd tryggir hins
vegar ad einstaklingar med PKU proskist og vaxi edlilega.

N
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an PKU

Hja einstaklingi sem ekki er med PKU breytir PAH ensimié Phenylalanini i
Tyrésin sem likaminn notar vid framleidslu & hudlitarefninu Melanin og
hérmoénunum Thyroxin, Dépamin og Adrenalin.

Phenylalanin == -w
Einstaklingur

med PKU Phenylketon
Hija einstaklingi med PKU veldur litil eda engin virkni PAH ensimsins hins

vegar pvi ad engin umbreyting verdur yfir i Tyrosin og Phenylalanin safnast
fyrir i blodi og vefjum likamans.
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Hvad veldur PKU og hver er tioni pess?

Pad sem veldur PKU er stdkkbreyting i geni & langa armi 12. litnings. Petta
gen, PAH, inniheldur leidbeiningar til pess ad bua til PAH ensim sem kallast
phenylalanin hydroxylase. Stékkbreytingin orsakar galla a PAH ensiminu sem
brytur nidur phenylalanin. Alls hafa fundist meira en 500 stokkbreytingar i
PAH geninu i heiminum og hafa paer mismunandi afleidingar eftir pvi hvar i
geninu stdkkbreytingin verdur. Med 68rum ordum pa reedst virkni ensimsins
sem brytur nidur phenylalanin af pvi hvada stokkbreytingar um er ad reeda.
Pegar virknin er mjég litil er einstaklingur med pad sem kallad er klassisk
tegund af PKU (e. classical PKU) en pegar virknin er meiri er talad um milda
tegund af PKU. Einstaklingar med klassiska tegund af PKU pola pvi minna
magn af prétini en peir sem eru med milda tegund.

Tidoni PKU er mismunandi eftir I6ndum. Almennt & Vesturldndum er tidnin
u.p.b. einn af hverjum 10 pdsund einstaklingum og & pad einnig vid um island.
Deemi eru pé um nagrannalénd, t.d. Finnland par sem tidnin er mun minni
(1/100.000) og irland par sem tidnin er mun meiri (1/4.000). Hér & landi er
talid ad u.p.b. einn af hverjum 50 sé pad sem kallad er "beri", p.e. sé med
gallad stokkbreytt gen sem veldur PKU jafnvel p6 vidkomandi einstaklingur sé
heilbrigdur. Likurnar & ad barn foreldra sem baedi eru "berar" fai PKU eru pvi
25%, p.e. helmings likur eru & ad barn erfi gallad gen fra f6dur og helmings
likur eru & ad pad erfist fra médur. (sja skyringarmynd)
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Hvernig greinist PKU og hver eru fyrstu skrefin eftir greiningu?

PKU er greint med svokalladri kembileit sem gerd hefur verid a o6llum
nyburum & Islandi fra arinu 1972. Tekin er blédprufa Ur hael barna & pridja til
fijorda degi eftir feedingu og ef nidurstada blodprufunnar synir heekkandi gildi
phenylalanins bodar leeknir foreldra til vidtals par sem peim er greint fra pvi
ad sterkar likur séu a pvi ad barn peirra sé med PKU. Er pa tekid annad proéf
og ef stadfesting faest & pvi ad um PKU sé ad raeda er pegar i stad hafin
medferd. Fyrst um sinn felst medferdin i pvi ad gefa saman annars vegar
briéstamjélk eda purrmjélk og hins vegar svokallada amindsyrubléndu i
pannig hiutféllum ad gildi phenylalanins i blédi haldist stédugt. Talid er
naudsynlegt ad medferd hefjist eigi sidar en 2-3 vikum eftir feedingu barns.

A fyrstu manudum barnsins er kannad hvada stékkbreytingar pad eru sem
valda PKU hja pvi. Tekin er blodprufa og hun rannsékud og leida nidurstddur
i lj6s hvada tvo stOkkbreyttu gen barnid hefur erft fra médur og fédur.
Genaprofid er naudsynlegt til ad skera ur um pad hvers konar tegund af PKU
barnid er med sem skiptir miklu mali, t.a.m. vardandi pad hvort vidkomandi
geti i framtidinni farid a svokallada BH4 medferd en nanar verdur fjallad um
hana hér a eftir.

I hverju felst medferd vié PKU?

Faodismedferd og inntaka aminésyrubléndu

Medferd vid PKU felst i pvi ad koma i veg fyrir ad phenylalanin safnist upp i
bl6di og vefjum likamans. Pad er gert med svokalladri faedismedferd sem
snyst i meginatridum um ad sneida hja protinrikri faedu, s.s. kjoti, fiski og
mjolkurvérum og neyta pess i stad faedu par sem magn proétins er hlutfallslega
litid, s.s. avaxta og graenmetis og vérum framleiddum ur peim auk sérfeedis
sem nanar verdur fjallad um hér & eftir. Naudsynlegt er ad fylgjast med magni
phenylalanin i blédi og eru pvi reglulega teknar blédprufur til ad meaela gildi
pess. Gildi phenylalanins i blédi reedur pvi hversu miklu magni af protini hver
einstaklingur getur neytt.

Eins og fyrr segir er protin samansett ur fjolimérgum amindsyrum en adeins
ein af peim, phenylalanin, er skadleg fyrir einstaklinga med PKU. Adrar
amindsyrur i protini eru hins vegar lifsnaudsynlegar svo einstaklingar vaxi og
proskist edlilega. Til ad einstaklingar med PKU fai pessar naudsynlegu
amindsyrur purfa peir pvi ad neyta tiltekins magns af amindsyrubléndu a
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hverjum degi. | sumum tilvikum er aminésyruduft gefid i téfluformi (e. Avonil
tablets). Pa getur einnig verid naudsynlegt ad taka inn vitamin og steinefni ef
pessi efni eru ekki i amindsyruduftinu. A8 &dru leyti eru engin lyf gefin i
medferd vid PKU.

Adur fyrr var talid ad medferd pyrfti einungis ad vera fyrstu aeviarin og voru pa
einstaklingar latnir haetta medferd vid unglingsaldur og jafnvel fyrr. Reynslan
leiddi hins vegar i ljos ad ymsir kvillar urdu algengir eftir ad medferd var heett,
s.s. punglyndi, utbrot, skortur a einbeitingu og hdéfudverkur auk pess sem
einstaklingar poldu illa sélarljos vegna skorts & melanini. Hin sidari ar hefur
medferd pvi verid vid pad midud ad hun vari fyrir lifstid. Hafa pvi margir
einstaklingar sem heettu medferd a sinum tima byrjad a henni aftur. Pad hefur
po ekki alltaf reynst einstaklingum audvelt ad fara aftur & proétinskert feedi eftir
ad hafa vanist neyslu a éllum almennum matvérum. Pad er po stadreynd ad
flestir af peim sem fara aftur a sérfeedi eru sammala um ad lidan peirra, baedi
andleg og likamleg, verdi betri i kjdlfarid.

Pad getur reynst erfitt ad vera & strangri faedismedferd alla sevi og reynslan
hefur synt ad pau timabil koma sem erfitt getur verid ad halda medferdinni til
streitu. A petta einkum vid & unglingsarum pegar erfitt getur verid ad neita sér
um hluti sem flestum 6drum pykja sjalfsagdir. Vid pessu er reynt ad bregdast
a hverjum tima med adstod fagfdlks, s.s. félagsradgjafa og/eda salfreedinga
og hefur pad i flestum tilvikum gengid vel. P4 ma nefna ad su stadreynd ad
medferdin varir fyrir lifstid hefur leitt til pess ad urval sérfaedis sem fjallad
verdur um hér a eftir hefur aukist og a érugglega eftir ad aukast enn frekar i
framtidinni sem eetti ad leida til pess ad medferdin verdi audveldari en adur.

Mikilveegt er p6 ad hafa i huga ad pé svo einstaklingum med PKU, s.s. ungum
bérnum, verdi pad a i einstaka tilvikum ad borda faedi sem inniheldur
hlutfallslega mikid® magn af protini er ekki mikil haetta & ad pad valdi
vidkomandi skada eda hafi dhrif 4 proskaferli. A hinn béginn er naudsynlegt
ad hafa slik tilvik ekki ad engu og geeta pess ad pau endurtaki sig ekki. Rétt
medferd til langs tima tryggir ad hun verdi arangursrik.

Eftirlit med blodgildum

Rikur pattur i medferd vid PKU er eftirlit med blédgildum en eins og fyrr segir
rada pau pvi hve mikid magn phenylalanins/prétins einstaklingur getur neytt.
Blodprufur eru teknar og blédgildi maeld a Landspitalanum en pegar barn er
ordid nokkurra manada bydst foreldrum ad taka blodprufur sjalfir og koma
med peer til maelinga & spitalann. A fyrsta aeviari barns med PKU eru
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bl6dgildin maeld helst eigi sjaldnar en 2-3 sinnum i manudi. Sérstaklega er
petta eftirlit mikilveegt & fyrstu manudunum adur en genaprof hefur farid fram
og ekki er vitad med vissu um hvers konar tegund af PKU barnid er med eda
hvada stokkbreytingar um er ad raeda. Eftir pvi sem einstaklingar verda eldri
feekkar athugunum a blédgildum og hja fullordnum einstaklingum eru bl6dgildi
adeins meeld nokkrum sinnum & ari.

Hja flestum er magn phenylalanins i bl6di 1 eitt milligramm i hverjum desilitra
(mg/dl) eda 60 mikrémdl i hverjum litra (umol/L) en pad er su meelieining sem
oftast er notud. Hja peim sem eru med PKU getur magnid hins vegar verid allt
ad 3.500 til 4.000 pmol/L pegar vidkomandi er ekki a phenylalanin snaudu
feedi. Almennt er um klassiska tegund af PKU ad reeda pegar blédgildi fara yfir
1.200 pmol/L pegar einstaklingur er ekki & medferd en milda pegar qgildid er a
milli 600 og 1.200 pymol/L. Um mjég milda tegund er um ad raeda ef gildid er
undir 600 pmol/L. Markmid i medferd vid PKU er ad halda blédgildum undir
360 pmol/L fyrstu 10 eeviarin. Eftir pad mega einstaklingar haekka eitthvad en
vera undir 900 pymol/L til tvitugs. Eftir pad skal halda blodgildum undir 1.200
pmol/L.

Pad magn phenylalanins i feedu sem einstaklingar med PKU mega neyta er
meelt i milligrodmmum (mg) en u.p.b. 50 mg eru i einu grammi af prétini. Pol
einstaklinga med PKU fyrir phenylalanini i faedu er mjég mismunandi jafnvel
b6 peir beri sému stdékkbreytingarnar. Eins og fyrr segir pola peir sem eru med
klassiska tegund af PKU einna minnst eda um 200-300 milligrémm (mg) af
phenylalanini & dag sem jafngildir u.p.b. 4-6 gr. af protini. Peir sem eru med
mildari tegundir geta hins vegar polad allt ad 600 mg.

Pad ma pvi segja ad eftirlit med blédgildum snuist um ad halda magni
phenylalanins i bl6di undir tilskildum mérkum med pvi skammta pad i gegnum
feedu. Heekki blédgildin vid meelingu er dagskammturinn minnkadur a méti og
fliotlega gerd meeling & ny til ad vita hvort jafnveegi hafi aftur nadst. Leekki
blodgildin hins vegar er dagskammturinn aukinn. Sé pess geett ad blodgildin
haldist st6dug og fari ekki mikid upp fyrir tilskilin mérk til lengri tima er naesta
Oruggt ad medferdin verdur arangursrik. Blodgildi geta pd haekkad
timabundid, t.a.m. vid veikindi. Almennt er pé ekki radlagt ad vikja fra
radlogdum dagskammti nema um langvarandi veikindi sé ad reeda.
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BH4 meoferd

Einstaklingar med PKU hafa i auknum meeli farid a svokallada BH4 medferd
pegar peir hafa nad unglingsaldri. Hun felst i pvi ad gefid er hjalparensimid
BH4 i t6fluformi sem adstodar vid ad brjota nidur phenylalanini og umbreyta
pvi yfir i Thyroxin. Ekki eru pé allir einstaklingar med PKU sem svara
medferdinni. Adallega eru pad einstaklingar med milda typu sem geta nytt sér
hana en p6 eru deemi um ad hun virki einnig fyrir pa sem eru med klassiska
typu. Margir sem svara BH4 medferdinni geta byrjad ad neyta allrar
venjulegrar feedu eda geta a.m.k. slakad verulega & hinni hefébundnu
feedismedferd. Pad ma pvi segja ad pessi medferd sé mjdg akjésanleg fyrir
pa sem & annad bord geta nytt sér hana. bann fyrirvara verdur p6 ad gera ad
ennpa er ekki komin fullnaegjandi reynsla a BH4 medferdina. Rannsoknir hafa
po synt ad hun virki vel hja einstaklingum sem hafa verid & henni i nokkur ar
po i sumum tilvikum hafi purft ad haekka styrk BH4, p.e. auka téfluinntdku.

Prekunil meodferd

Ein medferd vid PKU er inntaka & lyfinu Prekunil. Segja ma ad lyfid hindri eda
dragi verulega ur flutningi phenylalanins til heilafrumna og midtaugakerfis og
komi pannig i veg fyrir pann skada sem uppséfnun phenylalanins hefur a
bessi liffaeri. Skiptar skodanir eru um Prekunil medferd vid PKU. Olikt BH4
medferdinni pa brytur Prekunil ekki nidur phenylalanin og umbreytir pvi yfir i
Tyrésin. Einstaklingar & Prekunil medferd geta bordad alla almenna feedu en
verda ad taka inn amindsyrubléndu. Styrkur phenylalanins i blédi verdur pvi
har pé lyfid verji heilann og midtaugakerfid. Pessi medferd hefur ekki verid
notud hér a landi né i flestum 68rum Evrépuléndum. Undantekning er pd
Danmoérk par sem pessi adferd hefur verid notud sem medferd vid PKU. pPa
hefur medferdin talsvert verid notud i Bandarikjunum, sérstaklega a
unglingsarum pegar hvad erfidast hefur reynst ad halda hefédbundinni
feedismedferd til streitu.

Hugsanleg medferdarurreedi i framtidinni

Stdédugt er unnid ad rannsdknum a PKU med pad ad markmidi ad finna ny
medferdarurreedi sem fela pad i sér ad einstaklingar geti neytt allrar
venjulegrar feedu eda a.m.k. aukid protinskammt umtalsvert.

Undanfarin ar hafa sjonir manna einkum beinst ad svokalladri genamedferd
en peirri teekni hefur i auknum meeli verid beitt gegn ymsum sjukdémum. Til
eru nokkrar adferdir til ad koma PAH geni inn i lifrarfrumur og hefur pad tekist
vel i frumuraektunum & rannséknarstofum. Pad hefur hins vegar ekki tekist
jafn vel i lifandi lifverum. Tilraunir hafa verid gerdar a musum en ekki hefur
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tekist ad virkja PAH genid nema i mjég skamman tima og pa adeins hja
karlkyns musum.

Lifrarigraedsla er hugsanlegur moguleiki til ad leekna PKU. Enn sem komid er
er pé margt sem kemur i veg fyrir ad slik adgerd geti talist raunheef medferd
fyrir pa sem eru med PKU. Adgerdin er ekki haettulaus auk pess sem ekki er
Oruggt ad naist ad bua til adsteedur par sem nyjar lifrarfrumur med PAH virkni
hafa betri méguleika a ad vaxa en peer lifrarfrumur sem fyrir eru (voru).

Loks ma nefna ad fundist hefur ensim i pléntum sem brytur nidur
phenylalanin. Kallast pad Phenylalanine ammonia-lyase (PAL). PAL er haegt
ad taka i t6flum eda gefa i a0. Par sem pad parf ekki (hjalparpattinn) BH4 til
ad brjéta nidur phenylalanin (framkveema hvarfid) getur nidurbrot hugsanlega
farid fram i meltingarveginum sem og i frumum likamans. Rannsdknir & pessu
ensimi eru p6é enn sem komid er adeins a tilraunastigi en peer nidurstédur
sem nu liggja fyrir lofa gédum arangri.

PKU og medganga

Mikilveegt er ad konur med PKU sem eetla ad eiga bdérn hugi vel ad
feedismedferd en hatt magn phenylalanins i blédi veldur barni i modurkvidi
miklum skada, s.s. hjartagalla auk pess sem hofud pess verdur smagert. Sé
gildi phenylalanins i bl6di hins vegar haldid lagu eda innan vid 360 pmol/L &
medgdngu eru allar likur & ad barnid verdi heilbrigt. Pvi er naudsynlegt ad
Ofriskar konur med PKU séu & strangri faedismedferd alla medgdnguna og
einnig a peim tima sem barnid er a brjésti. Jafnvel er radlagt ad farid sé ad
huga vel ad gildi phenylalanins i blédi nokkru adur en pungun a sér stad.

Litlar likur eru & ad barn erfi PKU fra f6dur eda modur. Ef annad foreldrid er
med PKU er skilyrdi ad hitt foreldrid sé beri til ad moguleiki sé & ad PKU erfist.
Ad pvi gefnu ad svo sé eru 50% likur & ad barnid fai PKU. Eins og &dur segir
er talid ad einn af hverjum 50 sé beri. | raun ma pvi segja ad likurnar & pvi ad
barn foreldris med PKU fai sjukdéminn einnig séu einn & mati eitt hundrad.
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PKU 3 Islandi

A [slandi hafa 27 einstaklingar veri® greindir med PKU. Af peim eru 19 sem
greinst hafa fra arinu 1972 pegar skipuldgd kembileit héfst og hafa pvi strax
fra upphafi hlotid vidhlitandi medferd. Pa eru nokkrir einstaklingar sem
feeddust fyrir 1972 sem po6 greindust pad snemma ad fljétlega var haegt ad
hefja medferd og eru peir pvi heilbrigdir einstaklingar i dag. Eins og fyrr segir
er tidni PKU 4 Islandi sambaerileg og vidast hvar annars stadar eda u.p.b.
einn einstaklingur af hverjum 10 pusund. Pad jafngildir ad eitt barn med PKU
feedist ad medaltali annad hvert ar. Fra pvi skipulégd kembileit hofst hér &
landi hafa p¢ 1idid allt ad tiu ar a milli feedinga barna med PKU og einnig eru
daemi um ad 2-3 born hafi feedst & sama arinu. P6 flestir af peim sem greinst
hafa med PKU hér a landi séu drengir (u.p.b. 34) er kynjahlutfall almennt
nokkud jafnt.

Fjoldi einstaklinga sem faedst hafa & Islandi med PKU & Islandi.

Eins og adur segir hafa fundist yfir 500 stékkbreytingar i PAH geninu sem
valda PKU. Ein af pessum stékkbreytingum hefur adeins fundist & islandi og
nefnist hun Y377fsdelT eda islenska stokkbreytingin eins og hun er oftast
nefnd. Pessi stokkbreyting er jafnframt su algengasta hér a landi en af peim
25 einstaklingum sem hefur verid gert genaprof a eru 16 med pessa
stokkbreytingu. Par af eru fimm par sem badar stékkbreytingarnar fra f6dur og
médur eru su islenska. Islenska stokkbreytingin veldur klassiskri tegund af
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PKU. Pad gerir einnig su stékkbreyting (P281L) sem er neest algengust en
han hefur fundist hja 11 einstaklingum. Til vidbotar vid pessar tveer eru niu
adrar stokkbreytingar sem fundist hafa hér a landi. Pad parf pvi kannski ekki
ad koma a dvart langflestir greindir hér a landi eda u.p.b. 85% séu med
klassiska tegund af PKU. Flestir af peim sem eru & medferd eru pvi a
hefdbundinni faedismedferd. P6 eru tveir einstaklingar sem eru a BH4
medferd og likur eru & ad nokkur af peim bérnum sem nu eru a hefébundinni
feedismedferd muni eiga pess kost ad taka inn BH4 t6flur pegar pau hafa nad
unglingsaldri.
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Fjoldi stokkbreytinga i 25 einstaklingum med PKU & Islandi.

Pess ma geta ad samkveemt rannsokn sem gerd var arid 1997 er talid ad
islenska stdkkbreytingin eigi reetur sinar ad rekja til Sudurlands en meirihluti
forfedra peirra sem arid 1997 baru stékkbreytinguna komu padan, nanar
tiltekid ur Vestur- og Austur-Skaftafellssyslu og Rangarvallasyslu en pessar
syslur eru samliggjandi @ Sudurhluta islands. Ekki er vitad med vissu hvad
hefur valdid stokkbreytingunni eda hvenaer hun vard. Po6 er talid liklegast ad
hun hafi ordid vegna skyldleika (eins og flest stokkbreytt gen sem valda PKU)
4 timabilinu fra 1600 til 1700. [ lj6si pess hve algeng pessi stokkbreyting er hér
a landi a medal peirra sem eru med PKU ma jafnframt leida ad pvi likur ad ef
hun hefdi ekki ordid veeri PKU mun fatidara hér & landi en annars stadar a
Vesturléndum.
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Nanar um faedismedferd og matarraedi

Eins og fyrr segir felst medferd vid PKU i svokalladri faedismedferd. EJli
malsins samkvaemt verda einstaklingar med PKU ad sneida fram hja allri
feedu sem inniheldur mikid magn af prétini. Vérur sem alls ekki ma neyta eru
t.d. kjot, fiskur, flestar tegundir mjélkurvara og hveiti (p.m.t. braud). Ekki ma
heldur neyta matveela sem innihalda seetuefnid Aspartam E-951 (Nutrasweet)
en pad inniheldur miki® magn phenylalanins.

Segja ma ad pau matveeli sem einstaklingar med PKU mega neyta skiptist i
pria flokka. Fyrsti flokkurinn inniheldur sérfeedi en seinni tveir almennar
matvorur sem eru a bodstolum i matvéruverslunum.

Innflutt sérfadi

Segja ma ad stor hluti i feeduvali einstaklinga med PKU sé svokallad sérfaedi,
p.e. matvdérur sem sérstaklega eru framleiddar fyrir pa pola einungis
takmarkad magn protins i faedu. Pessar vorur innhalda ymist mjog litid eda
alls ekkert magn af phenylalanini. Er hér adallega um ad raeda pasta, hveiti,
mjolk, braud, morgunkorn, kex, kokur, snakk, nagga, hamborgara-mix o.fl.
Urval sérfaedis og fjdlbreytileiki hefur aukist gridarlega 4 undanférnum &rum.
Hér a landi hefur fyrirtaekid Icepharma sérheeft sig i innflutningi a
prétinskertum vérum. Innflutningur hefur adalega verid fra Bretlandi og
Danmérku en nylega hof fyrirteekid einnig ad flytja inn vérur fra
Bandarikjunum. | Lyfju i Lagmula er allnokkurt urval af algegnustu
prétinskertu vérutegundunum en vérur er einnig haegt ad panta beedi i Lyfju
0g einnig beint hja Icepharma. Pa eru margar netverslanir starfandi erlendis
sem audvelt er ad panta beint fra. Vorur fra peim eru sendar i pdsti beint til
vidtakenda. Deemi um slikar verslanir eru danska netverslunin
www.allergikost.com og pyska netverslunin www.hammermuehle-shop.de
o.fl. Ekki er p6 heegt ad panta beint fra netverslunum i Bandarikjunum.

Vérur med hlutfallslega litid prétininnihald

Talsvert er af almennum mat- og drykkjarvérum sem innihalda tiltélulega lagt
magn proétins og par med phenylalanin. Pessara matveela geta eintaklingar
med PKU neytt, i mismiklum meeli po eftir pvi hve mikid magn phenylalanins
peir geta broti® nidur. Deemi um pessar vérur eru ymsar tegundir af
morgunkorni eins og Rice Krispies og Coco Puffs. Hér ma einnig nefna rijdma
(Matreidslurjéma), tilteknar tegundir af osti (Whitehall), snakk, poppkorn o.fl.
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Vérur med ekkert eda mjog litid magn prétins

Hér a landi er midad vid ad einstaklingar med PKU megi neyta pvi sem neest
an takmarkana allar mat- og drykkjarvérur sem innihalda minna en 1 gr. af
prétini i 100 gr. ESli malsins samkveemt er hér adallega um ad reeda helstu
tegundir af avoxtum og greenmeti og vorum framleiddar ur peim, s.s.
avaxtadrykkir (djus o.fl.), avaxtagrautar og sultur (marmeladi). Adrar vorur
sem innihalda litid sem ekkert prétin eru gosdrykkir (b6 ekki sykurskertir
gosdrykkir sem innihalda aspartam), ymsar gerdir af sdésum, smjér, smjorliki,
oliur o.fl.

Aminésyrudrykkur

Ef einstaklingur med PKU myndi einungis neyta peirra matveela sem getid er
um hér ad ofan myndi hann skorta m.a. prétin, vitamin, steinefni og kaloriur.
Pess vegna er naudsynlegt ad drekka amindsyrubldndu sem inniheldur 4l
pessi efni utan phenylalanin. Pannig feer einstaklingur allt pad prétin og
neeringarefni sem hann parfnast. Skammtasterdir og tegundir
aminosyrudrykksins eru mismunandi eftir aldri einstaklings. Pa er moéguleiki
fyrir pa sem eldri eru ad fa toflur i stad drykks. Talid er eeskilegt ad neyta
radldgdum dagskammti af amindsyrudrykk a.m.k. prisvar & dag.
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Neeringarradgjof

Neeringarfreedingur i samradi vid leekni akveda pad magn sem einstaklingur
med PKU ma fa af phenylalanini ur feedu a grundvelli blodgilda. Eins og fyrr
segir getur petta magn verid minnkad eda aukid a milli maelinga allt eftir styrk
phenylalanins i blodi. Til lengri tima er magnid p6 svipad og pegar komid er
fram yfir unglingsaldur er sjaldgeeft ad radldgdum dagskammti sé breytt.

Neeringarfreedingur veitir einnig nanari leidbeiningar um hvert sé magn
phenylalanins i mismunandi faedu- og voérutegundum. Almennt er mjég
mismunandi hvort eda hvernig magn phenylalanins/prétins er merkt a
umbudir vérutegunda. Ad pvi er vardar sérfeedi er pé naer alltaf tilgreint magn
phenylalanins i vidkomandi véru, ymist i tilteknum skédmmtum eda 100 gr.
Hvad almennar vérutegundir vardar er prétinmagn ad jafnadi tilgreint i 100 gr.
Pess ber p6 ad geta ad margir islenskir matveelaframleidendur gefa ekki upp
prétinmagn i vérum sinum enda ekki skylda til pess samkveemt islenskum
[6gum.

Eins og fyrr segir eru u.p.b. 50 mg af phenylalanini i einu grammi af proétini.
Petta er po alls ekki algilt og hafa margar feedutegundir verid rannsakadar til
ad finna ut raunverulegt magn phenylalanins og eru nidurstédur peser ad
innihaldid getur i vissum tilvikum verid Orlitid meira eda minna. Pannig er
t.a.m. magn phenylalanins i adurnefndum Whitehall osti minna en
prétininnihald & pakkningu gefur visbendingu um. Almennt er p6 reiknad ut fra
prétinmagni nema fyrirliggjandi séu upplysingar um annad.

En hvernig er magn phenylalanins i feedu reiknad ut? Svarid vid pessu er
einfallt. Sé magn préteins i tiltekinni faedutegund 3,2 gr i 100 gr (eins og
prétinmagn er oftast gefid upp) er magn phenylalanins 160 mg i 100 gr
(50*3,2) eda 160 phen eins og pad er oftast nefnt. Til ad finna hve mérg phen
eru t.a.m. i 40 gr af faedutegundinni er reiknireglan pessi:

(160 mg/100 gr) * 40 gr = 64 mg (phen)
Audvelt er ad muna margféldunarstudla fyrir algengustu feedutegundir sem
neytt er. Margféldunarstudullinn fyrir feedutegundina hér ad ofan er t.a.m. 1,6

(160/100). Ef magnid veeri 60 gr er su pyngd margféldud med 1,6 sem pydir
ad 96 phen veeru i umraeddu magni.
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Neeringarfreedingur fylgist einnig naid med bdérnum fyrstu eeviarin, s.s. hvort
pau séu ad fa oIl pau naudsynleg neeringarefni ur feedu sem pau parfnast.
Pad er gert med pvi ad fylgjast vel med pyngd barna og einnig fylla foreldrar
reglulega ut matardagbaekur par sem neysla (feedutegund og magn) er skrad
nokkra daga i senn.

Matreidsla

P6 voérudrval og innflutningur & prétinskertum vérum sem tilbunar eru il
neyslu hafi aukist mikid & lidnum arum (s.s. braudi) skipar matreidsla og/eda
bakstur ut hraefnum a.m.k. enn sem komid er stéran sess i feedismedferd vid
PKU. Pad ma pvi segja ad faeedismedferdin snuist ad miklu leyti um ad bua til
og skiptast a uppskriftum ad matréttum, braudvérum, kékum o.fl. Mikid af
uppskriftum er ad finna & heimasidu PKU-félagsins 4 Islandi, www.pku.is. P4
ma nefna bandarisku matreidslubdkina Apples to Zucchini sem inniheldur
mikid af uppskriftum af greenmetisréttum.

18



PKU_kynningarrit.gxp 1.10.2008 12:47 Pag 9

Helstu réttindi a grundvelli laga og reglugerda

Greidslupatttaka Tryggingastofnunar i sérfaoi

A grundvelli reglugerdar nr. 378/2007 (sem ték gildi 2. mai 2007) tekur
Tryggingastofnun (TR) patt i kaupum a prétinskertu sérfaedi fyrir einstaklinga
med PKU. Greidir TR 90% af kostnadi & grundvelli skirteinis en hamarks
greidslupatttakan er 25.000 kr. @ manudi fyrir bérn 6 manada til 9 ara og
37.000 kr. fyrir 10 ara og eldri.

Greidslupatttaka Tryggingastofnunar i aminésyrubléndu

TR greidir allan kostnad vegna amindsyrubléndu & grundvelli utgefins
skirteinis auk fylgihluta ef med parf. Apotek hafa milligéngu um afgreidslu
amindsyrubléndunnar og velja einstaklingar sjalfir pad apdtek par sem peir
vilja fa hana afgreidda. Magnpantanir eru gerdar i samradi vid lyfjafraeding
vidkomandi apoteks.

Umonnunargreidslur

A grundvelli laga nr. 99/2007 og reglugerdar nr. 504/1997 geta foreldrar
(forradamenn) barna og ungmenna med PKU sétt um umdénnunargreidsiur.
Foreldrar utbua umsdékn og sem peir senda til TR asamt laeknisvottordi. Hja
TR fer pa fram umoénnunarmat og a grundvelli pess eru umdnnunargreidslur
akvednar. (sja umsokn & www.tris). Almennt er nidurstadan ur
umoénnunarmati vegna barna med PKU svokalladur 3. flokkur (25%) en pad
bydir ad greitt er 25% af fullum uménnunargreidslum. A drinu 2008 er nemur
pessi upphaed um 25.000 kr. skattlausum greidslum a manudi. Ef um aukna
uménnum er ad reeda, s.s. vegna sonduneeringar eda 6drum ipyngjandi
pattum geta uménnunargreidslur verid heerri.

Nidurfelling a bifreidagjoldum

Foreldrar eda forradamenn sem njéta umdnnunargreidsina geta sott um
nidurfellingu a bifreidagjéldum. Umsoknareidublad er ad finna a www.tr.is og
kallast pad Umsokn um nidurfellingu bifreidagjalda. Starfsmenn TR stadfesta
ad foreldri fai uménnunargreidslur og senda umsoknina til Rikisskattstjora
sem fellir bifreidagjaldid nidur. Ef tveir bilar eru a heimili er fellt nidur
bifreidagjald af pyngri bilnum. Stundum getur verid naudsynlegt ad fylgja
pessu eftir, s.s. pegar barn fer i endurmat (nytt timabil) eda ef skipt er um bil
(nytt bilnumer).
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Framlenging a feedingarorlofi og dagvistun

Foreldrar barna med PKU hafa fengid sameiginlegan rétt til greidsina ur
feedingarorlofssjodi framlengdan i allt ad prja manudi. Feedingarorlofssjédur
er hja Vinnumalastofnun og er heegt ad nalgast umsoknir um framlengingu a
www.vinnumalastofnun.is. Samhlida umsdkn til feedingarorlofssjods er
naudsynlegt ad leeknir sendi vottord sem stadfestir ad barnid sé med PKU.
Hja flestum sveitarfélégum njéta bérn med PKU forgangs ad dagvistun i
leikskélum.

Onnur atridi

Auk framangreinds ma nefna ad innan spitala er bodid upp & pjonustu
félagsradgjafa sem hafa pad hlutverk ad stydja fjdlskyldur i gegnum erfidleika,
t.a.m. pegar bérn hafa nylega verid greind med PKU eda i tengslum vid
vandamal sem upp geta komid vid faeedismedferd. Pa ma geta pess ad i byrjun
ars 2008 voru gerdar breytingar a l6gum nr. 22/2006 um greidslur til foreldra
langveikra eda alvarlega fatladra barna. Ef bérn eru mjég veik (PKU og adrir
alvarlegir erfidleikar) og foreldri hefur nytt allan rétt sinn til greidslna fra
vinnuveitanda og Ur sjukrasjodi er mdguleiki & ad lata reyna a rétt til pessara
greidslna samkveemt pessum légum. Sja ndnar & www.tr.is.
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PKU félagié 4 Islandi

PKU félagid 4 islandi er félag einstaklinga med PKU eda skylda
efnaskiptagalla, foreldra peirra, aettingja og annars ahugafolks um velferd
peirra. Félagid var stofnad 1. april 1992 og er tilgangur félagsins m.a. ad midla
upplysingum og freedslu um PKU og skylda efnaskiptasjukdoma, fylgjast med
rannséknum og préun og vera vettvangur fyrir gagnkveeman studning
einstaklinga og fj6lskyldna.

Félagid heldur uti heimasidu www.pku.is par sem fram koma allar helstu
upplysingar og frodleik um PKU. Pa er ad finna a sidunni fjolda
mataruppskrifta.

Eftirfarandi adilar eru i stjorn PKU félagsins (2008) og veita peir alla frekari
upplysingar:

Halldér Snorrason, formadur
Ingdlfur Gislason, gjaldkeri
Steingrimur AEgisson, ritari
Sigurbjérg Olafsdéttir, medstjdrnandi
Arnar Geirsson, medstjornandi

Fagrad

Atli Dagbjartsson, laeknir
Anna Edda Asgeirsdottir, naeringarradgjafi
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Helstu heimasidur

www.pku.is - Heimasida PKU félagsins 4 islandi

www.espku.org - Heimasida European Society for Phenylketonuria (ESPKU)
www.pku.dk - Heimasida PKU félagsins i Danmd&rku

www.kennedy.dk - Heimasida Kennedy Centret i Danm&rku

www.pku.se - Heimasida PKU félagsins i Svipj6d

www.pkuno.org - Heimasida PKU félagsins i Noregi

www.pkunews.org - Heimasida National PKU News Organization i
Bandarikjunum. Samték sem hafa pad ad markmidi ad birta nyjustu
upplysingar um PKU, s.s. nidurstddur rannsdkna og énnur atridi sem hafa

pydingu fyrir PKU-fj6Iskyldur.

www.pkuworldlink.org - Heimasida par sem m.a. eru upplysingar um
einstaklinga med Pku vids vegar i heiminum.

www.ygyh.org/pku/cause.htm - Heimasida par sem m.a. er ad finna goda
myndraena skyringu & pvi hvad veldur PKU.

www.hammermuehle-shop.de - Pysk netverslun med prétinskertar matvorur.

www.allergikost.com - Dénsk netverslun med protinskertar matvorur.
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