Fenylketonurie (PKU)

Fenylketonurie je autozomalné recesivni onemocnéni (vyskyt 8-10 pripadd / 100 000 jedinc() podminéné
absenci ¢i snizenou aktivitou fenylalaninhydroxylazy. Ta fyziologicky katalyzuje hydroxylaci Phe na Tyr. Pfi
defektu enzymu dochdzi k alternativnimu odbourdvéani Phe - vznika fenylpyruvat (transaminace), fenyllaktat,
fenylacetat ¢i fenylethylamin. Tyto latky se hromadi v tkanich a télesnych tekutinach a vyvolavaji typicky
zapach moéi po mysiné. Nékteré z nich zpUsobuji zdvazné poskozeni mozku.

Fenylketonurie byla prvnim objevenym lidskym genetickym defektem metabolismu aminokyselin a v soucasné
dobé je jednim z onemocnéni, u kterého se provadi screening u vsech novorozenc(l. Pokud ji totiz dokdZzeme
rozpoznat jesté v tomto véku, mizeme zabranit poskozeni mozku prisnou dietou s omezenim Phe.

2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Fenylketonurie.
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