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Wykaz skrotow

BH,-Tetrahydrobiopteryna

BMI - ang.Body Mass Index

dL - decylitr

g- gram

1Q - Intelligence Quality

kg -kilogram

mc - masa ciata

mg - miligram

umol - mikromol

OUN - Osrodkowy Uktad Nerwowy

PHE - ang. Phenyloalanin (fenyloalanina)
PKU- ang. Phenyloketonuria (fenyloketonuria)
PAH- ang. phenyloalanin hydroxylase (hydroksylaza fenyloalaninowa)
Wsp - wspotautorzy

WHO - ang. World Health Organization (Swiatowa Organizacja Zdrowia)



Wstep

Fenyloketonuria (ang. Phenyloketonuria - PKU, OMIM 261600) jest najczgsciej
wystepujacym genetycznie uwarunkowanym wrodzonym bledem metabolizmu (okoto
1:10000 zywych urodzen) [72], w Polsce jej czesto$¢ wystepowania jest szacowana na
1:7000-1:8000 zywych urodzen (dane Zaktadu Badan Przesiewowych Instytutu Matki
1 Dziecka w Warszawie). Dziedziczy si¢ w sposob autosomalny recesywny. Istotg schorzenia
jest podwyzszone stezenie poziomu aminokwasu fenyloalaniny (ang. Phenyloalanin Phe)

w surowicy. Historia badan nad chorobg datuje si¢ od roku 1934, kiedy dr Asbjorn Folling
zidentyfikowal wysokie st¢zenie posredniego metabolitu przemian fenyloalaniny- kwasu
fenylopirogronowego w moczu gleboko uposledzonego rodzenstwa [41].

Natomiast w rokul939 Jervis, jako pierwszy wnioskowal, ze choroba jest uwarunkowana
genetycznie. Ten sam naukowiec w roku 1953 dowiodl, ze podiozem choroby jest
niezdolno$¢ metabolizowania fenyloalaniny do tyrozyny, spowodowana brakiem aktywnosci
uktadu hydroksylujacego fenyloalaning. Przelomu w metodyce leczenia choroby dokonal dr
Horst Bickel, ktory opracowat i zastosowat, jako pierwszy diete niskofenyloalaninowg [18].
Kamieniem milowym diagnostyki bylo opracowanie w 1960 roku przez Guthriego testu do
oznaczania fenyloalaniny we krwi wlo$niczkowej, badanie to zostalo powszechnie
zastosowane w skreeningu (badaniu przesiewowym) choroby, stuzy takze monitorowaniu
stezen aminokwasu w trakcie leczenia pacjenta [70,83,97,98]. Dzigki wybitnym polskim
pediatrom, prof. B. Cabalskiej oraz prof. K. Bozkowej skreening u noworodkéw polskich
zostal wdrozony juz w roku 1964 i1 z powodzeniem, po unowoczesnieniu jego metod, jest
kontynuowany do dzi$ [29,97].

Dzigki powyzszym osiggnigciom udato si¢, zatem wprowadzi¢ powszechnie badania
przesiewowe 1 zastosowa¢ wczesne leczenie, co pozwolito od wielu lat zapobiegac
wystepowaniu klasycznych objawdéw choroby, uzyskujac zwykle prawidlowy rozwoj
intelektualny pacjentéw [7,65,69,128]. Przestrzeganie restrykcyjnej niskofenyloalaninowej
diety z zastosowaniem bez 1 niskofenyloalaninowych mieszanek aminokwasow, jako
podstawowego Zrddta bialka jest jednak nadal najistotniejszym sposobem

leczenia PKU [1,129].



Podstawowe biatkowe mieszanki bezfenyloalaninowe s3 refundowane, a roczny koszt
refundacji wynosi okoto 30000 PLN rocznie [19]. Od konsekwentnej realizacji zatozen
dietetycznych zalezy intelektualne i emocjonalne funkcjonowanie pacjenta, dlatego tak istotna
jest znajomo$¢ czynnikdw wplywajacych na przestrzeganie rezimu dietetycznego

stanowigcego o powodzeniu terapii.

1. Fenyloketonuria (PKU)

1.1 Definicja, etiopatogeneza, cz¢stos¢ wystepowania.

Fenyloalanina nalezy do grupy egzogennych aminokwaséw aromatycznych, a glownym jej
zrodlem sa biatka pokarmowe. Phe w organizmie cztowieka ulega hydroksylacji poprzez
enzym hydroksylaze fenyloalaninowg (PAH) 1 jest metabolizowana do kolejnego aminokwasu
aromatycznego - tyrozyny. Proces hydroksylacji Phe do tyrozyny zachodzi w watrobie [34].
Katalizatorem (kofaktorem) enzymu hydroksylazy fenyloalaninowe;j jest tetrahydrobiopteryna
(BH4). BH4 powstaje w okreslonym cyklu przemian biochemicznych, katalizowanych przez
grupe enzymow [25,103]. Tyrozyna ulega nastepnie transaminacji do
p-hydroksyfenylopirogronianu, ktéry przeksztalcany jest do homogentyzynianu za
pos$rednictwem  hydroksylazy  p-hydroksyfenyloalaninowej.  Homogentyzynian  jest
metabolizowany do fumaranu i acetooctanu. Metabolitami przemian Phe, sa z kolei kwas
fenylopirogronowy, fenylooctowy 1 ortohydroksyfenylooctowy. Cz¢s¢ wolnej Phe
transportowana jest do tkanek 1 wykorzystywana w syntezie biatek ustrojowych, biosyntezie
substancji barwnikowych (melanin), hormonow tarczycy (tyroksyna, trdjjodotyronina) i amin
biogennych (noradrenalina, adrenalina).(Rycina 1)

Fenyloketonuria polega na catkowitym lub czgsciowym zablokowaniu hydroksylacji
fenyloalaniny do tyrozyny, spowodowanym brakiem lub niedoborem enzymu hydroksylazy
fenyloalaninowej. Uszkodzenie enzymatycznego systemu prowadzi do zwigkszenia stezenia
fenyloalaniny 1 zmniejszenia st¢zenia tyrozyny we krwi a w nastepstwie tego do m.in.
nieodwracalnych uszkodzen o$rodkowego uktadu nerwowego, ktorych schemat wyjasniono
ponize;j.

Wysokie stezenie fenyloalaniny powoduje, ze konkuruje ona skutecznie z innymi

aminokwasami hamujac ich dostep do synaps osrodkowego uktadu nerwowego (OUN).



Skutkuje to m.in. zaburzeniami procesu mielinizacji. Ponadto na skutek braku enzymu
hydroksylazy fenyloalaninowej dochodzi do zmniejszenia st¢zenia tyrozyny, ta za$§ jest
bezposrednim prekursorem produkcji neurotransmiteréw: dopaminy, katecholamin

1 serotoniny [9,38,47,62,131]. Udokumentowane doniesienia wskazujg na nieprawidlowosci
budowy istoty bialej i niedobdr dopaminy w obszarach kory przedczotowej w badaniach post
mortem u pacjentdOw z nieleczong fenyloketonurig [9,54,124]. Skutki kliniczne wywiera takze
niedobor kolejnego aminokwasu w cyklu przemian- tryptofanu [9]. Metaanalizy dokonane

w ostatnich latach dokumentuja $cistg zaleznos¢ ilorazu inteligencji od st¢zenia Phe we krwi
u chorujacych z PKU [32,116].

Enzym hydroksylaza fenyloalaniny jest kodowany przez gen PAH, zlokalizowany na 12
chromosomie w regionie q22-24.1. Zidentyfikowano ponad 400 mutacji genu PAH w ré6znym
stopniu wplywajacych na ograniczenie aktywnosci enzymu, w populacji polskiej jak dotad
zidentyfikowano ponad 90 wariantow mutacji powyzszego genu [21]. Inng, duzo rzadziej
wystepujaca postacig choroby jest brak kofaktorow reakcji enzymatycznych przemian

fenyloalaniny w tyrozyne — biopteryn [25,26,27,34].

1.2 Objawy i podzial kliniczny.

Obraz kliniczny nieleczonej PKU ma charakter postgpujacej choroby wielonarzadowe;,
dotyczacej jednak przede wszystkim osrodkowego uktadu nerwowego. Do typowych
objawow uszkodzenia OUN nalezy opdznienie psychomotoryczne przebiegajace zwykle

z glebokim zaburzeniem rozwoju mowy. Do istotnych objawéw zalicza sie takze wystepujace
w okresie noworodkowym 1 niemowlecym uporczywe wymioty, charakterystyczny ,,mysi
zapach” pojawiajacy si¢ przed ukonczeniem drugiego miesigca zycia, zmiany skorne

o réznym nasileniu, przypominajace skazg biatkowa, wyprysk alergiczny lub tojotokowy.
Matogtowie nieujawniajace si¢ po porodzie, a postepujace z wiekiem obserwowane jest

u okoto 68-94% nieleczonych dzieci. W ponad 50% przypadkach wystgpuja drgawki czesto
majace posta¢ napaddéw zgieciowych. U chorych stwierdza si¢ patologiczny zapis EEG.
Czestos¢ napadéw maleje z wiekiem [34,112]. Pozostate objawy neurologiczne s3 mniej
charakterystyczne. W wiekszosci przypadkéw stwierdza si¢ obnizenie napigcia migsniowego
ze wzmozeniem odruchow, chod atetotyczny. Niepetnosprawnos$¢ intelektualna dzieci

nieleczonych jest bardzo gieboka, osiagaja one iloraz inteligencji (IQ) 20-40.



Pojawiaja si¢ takze zmiany charakterologiczne 1 zaburzenia emocjonalne. W$réd wzorcow
zachowan dominuja stereotypowe ruchy rak, nieregularne tiki, rytmiczne, wielogodzinne
kiwanie si¢ do przodu i do tylu, tendencja do siedzenie ze skrzyzowanymi

nogami [6,28,47,60]. Badania obrazowe (w tym rezonans magnetyczny) ujawniajg u
nieleczonych pacjentoéw zaburzenia istoty bialej, jak rowniez zmiany w zakresie istoty szarej,
wzgobrza oraz hipokampa [60].

W obecnych czasach klasyczne objawy fenyloketonurii praktycznie obserwujemy, jedynie

u chorych pdzno rozpoznanych, przed wprowadzeniem badan przesiewowych (od 1964 roku),
ktorzy czesto sg pensjonariuszami Domow Pomocy Spotecznej, poniewaz nie sg w stanie
samodzielnie funkcjonowa¢ w spoteczenstwie 1 zyciu codziennym. Obserwacje m.in
Gizewskiej wskazujg na fakt, ze nawet u dorostych, nieleczonych chorych wiaczenie typowej
diety niskofenyloalaninowej poprawia ich status kliniczny. Niestety na $wiecie jest jeszcze
wiele krajow gdzie nie istnieje badanie przesiewowe, tym samym nadal obserwuje si¢
naturalny przebieg choroby.

Rycina 1. Schemat metabolizmu fenyloalaniny. Opracowanie wlasne na podstawie

[25,26,27,34].
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1.3 Diagnostyka i leczenie.

Od kilkudziesigciu lat fenyloketonuria jest diagnozowana w badaniu przesiewowym

w okresie noworodkowym, zgodnie ze schematem, ktorego podstawowe zalozenia
opracowano w 1960 roku [70]. Od maja 1994 roku wszystkie noworodki w Polsce objete sa
obligatoryjnie dwoma testami przesiewowymi w kierunku fenyloketonurii. Badania
przesiewowe prowadzone s3 na podstawie standardu opracowanego w Instytucie Matki

i Dziecka, kontrolowane sg na kazdym etapie. Badanie przeprowadza si¢ w trzeciej dobie
zycia noworodka.

W zaleznos$ci od uzyskanego wyniku noworodki kwalifikuje si¢ do trzech grup.

Pierwsza grupa to noworodki zdrowe ze stezeniem Phe 2-4mg/dL. Do drugiej naleza
noworodki z nieznacznie podwyzszonym poziom Phe - 4-8mg/dL, wymagajace powtorzenia
badania. Trzecia grupa to noworodki z duzym prawdopodobienstwem choroby

1 Phe >8mg/dL, wymagaja one natychmiastowej diagnostyki i ewentualnego leczenia.
Najcigzsza posta¢ choroby, w ktorej stezenia fenyloalaniny przekraczaja 20 mg/dL

(1200 umoli/dL) przy braku stosowania diety jest wynikiem catkowitego braku lub bardzo
znaczacego niedoboru enzymu hydroksylazy fenyloalaninowej [27,34,73]. W postaciach
tagodniejszych zachowana jest szczatkowa aktywno$s¢ enzymu. W  przypadku
nieprawidlowych wynikéw laboratorium prowadzace badania przesiewowe powiadamia o
nieprawidlowym wyniku osrodek koordynujacy leczenie zgodnie z rejonizacja, ktoéry wzywa
rodzicow z dzieckiem. Wyltonione droga przesiewu noworodki przechodza proces
rozszerzonej diagnostyki w warunkach szpitalnych, w ktorym nie tylko okresla si¢ stezenie
fenyloalaniny, ale takze posta¢ choroby.

Obecnie przyjmowany jest nastepujacy podziat choroby, w zaleznosci od stezenia
wyjsciowego fenyloalaniny w okresie noworodkowym:

1. stezenie Phe > 20 mg/dL(>1200 umol/dL) — klasyczna PKU
2. stezenie Phe15-20 mg/dL (900-1200 pmol/dL) - umiarkowana PKU
3. stezenie Phe 10-15 mg/dL (600- 900 pmol/dL) - fagodna PKU

4. stezenie <10 mg/dL (< 600 pmol/dL) - tagodna hyperfenyloalaninemia (uwzgledniono
aktualne wartosci z European PKU Guidelines [24,44,129].
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W przypadku potwierdzenia podwyzszonego stezenia Phe - wyklucza si¢ réwniez postac
choroby zalezng od deficytow kofaktora BH4 lub jego pochodnych. Obligatoryjne jest
badanie molekularne pozwalajace na okreslenie typéw mutacji [21,27,37,128].
Fenyloketonuria jest pierwszym wrodzonym bledem metabolizmu gdzie zastosowanie
leczenia dietetycznego daje w pelni prawidlowy rozwoj leczonego pacjenta. Istoty
skutecznego leczenia choroby, ktorej podstawy stworzyt Bickel jest restrykcyjne ograniczenie
fenyloalaniny w pozywieniu. Prawidlowo stosowana dieta niskofenyloalaninowa chroni
dziecko przed stezeniami Phe w surowicy krwi, wyzszymi niz te przyjete za graniczne. Tylko
takie postgpowanie, ktore jest obowigzujacym standardem uchroni dzieci chore na
fenyloketonuri¢ przede wszystkim przed nieodwracalnym uszkodzeniem OUN. Leczenie
klasycznej postaci fenyloketonurii opiera si¢, wigc na stosowaniu restrykcyjnej diety
niskofenyloalaninowej, ktora zapewni prawidtowy poziom fenyloalaniny, tyrozyny we krwi,

a rOwnoczesnie zapewni optymalng ilo$¢ skladnikéw odzywczych oraz witamin i umozliwi
prawidtowy rozwdj psychoruchowy dziecka. Dieta powinna by¢ wprowadzona po ustaleniu
diagnozy i kontynuowana przez cate zycie [1,35,130,132,134].

Istnieja nadal kontrowersje w opracowaniu optymalnych dla poszczegdlnych okresow Zycia
stezen fenyloalaniny gwarantujacych wlasciwy rozwdj psychomotoryczny i sprawnosé
intelektualng. Promowane dopuszczalne st¢zenia fenyloalaniny w okresie dojrzewania

1 dorostosci r6znig si¢ migdzy poszczegdlnymi krajami [64,115,129,132,136] zatwierdzony w
roku 2017 consensus ustala gorny, tolerowany poziom fenyloalaniny u nastolatkéw oraz
dorostych (od 12 roku zycia) na 10 mg/dL, podczas gdy u dzieci mtodszych tolerancja
dotyczy stezenia do 6 mg/dL [133,134]. Niewielka grupa pacjentow z fenyloketonurig

(okoto 10%), u ktorych stwierdza si¢ zaburzenia enzyméw szlaku biopteryn wymaga
zastosowania do leczenia preparatow biopteryn. Na podstawie przeprowadzonych badan
okoto 10 % pacjentéw w Polsce jest obarczonych mutacja typowa dla BH4 zaleznej formy
choroby (okoto 100000 PLN rocznie) [104,89].

Terapia niskofenyloalaninowa jest mozliwa dzigki temu, Ze fenyloalanina jest aminokwasem
egzogennym, a wigc w catosci dostarczanym wraz ze spozywaniem produktow zawierajacych
biatko. Dieta niskofenyloalaninowa polega na wyeliminowaniu produktow zawierajacych
wysokofenyloalaninowe biatko. Biatko konieczne jest do prawidlowego rozwoju, dlatego

okoto 80% zapotrzebowania chory otrzymuje w postaci preparatu leczniczego
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(zwykle mieszanka syntetycznych aminokwasow), ktory jest substytutem biatka, pozostata
okreslona ilo$¢ musi by¢ dostarczona z pokarmem i stanowi podstawe piramidy Zywienia w

PKU [2,87,93].

Schemat 2. Piramida zywieniowa w PKU. Zrédto: MacDonald [87].

Zapotrzebowanie na fenyloalaning u chorych ustalane jest indywidualnie, w oparciu o wiek

1 masg ciala oraz poziom Phe we krwi. Tolerancja kazdego pacjenta na ilosci dostarczanej

z pozywieniem fenyloalaniny jest indywidualna i zmienia si¢ z wiekiem, wptyw na wahania
ma takze np. okres zwigkszonego wysitku, infekcje itp. Glownym czynnikiem na, ktory
nalezy zwraca¢ uwagg w przygotowaniu positkow jest zawartos¢ fenyloalaniny

w poszczegoOlnych produktach spozywczych. Dla utatwienia produkty te zostaly podzielone
na trzy grupy:

- dozwolone w nieograniczonych ilosciach, nie zawierajace fenyloalaniny (midd, cukier, olej
roslinny, woda, cukierki owocowe),

- dozwolone w ograniczonych ilosciach, w ktorych nalezy przeliczy¢ zawartos¢ fenyloalaniny
(jarzyny, owoce),

- zabronione, zawierajace bardzo duzg ilos¢, fenyloalaniny (ryby, migso, mleko i jego
przetwory, produkty zbozowe, aspartan).

Wazne jest rozpoczgcie leczenia w okresie noworodkowym, optymalnie w 7-10 dniu zycia.
Rozpoczgcie leczenia obejmuje trzy etapy:

I etap (3 dni) - dieta z deficytowa podaza Phe ($rednio 15-18 mg/kg mc./dobe) na bazie
preparatéw niskofenyloalaninowych lub bezfenyloalaninowych z uzupetnieniem pokarmem
matki lub mieszankami mlecznymi,
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II etap- dieta z podaza fenyloalaniny 40-45 mg/kg mc./dobe, oparta na preparatach

i niewielkiej ilosci biatka niskofenyloalaninowego poza preparatem,

III etap- dieta ograniczong podazg Phe, dostosowany indywidualnie dla kazdego pacjenta

w zaleznosci od wieku, masy ciala i tolerancji Phe.

Dwa pierwsze etapy prowadzone s3 w warunkach szpitalnych [34,35].

Leczenie dietetyczne musi by¢ kontrolowane, dlatego od rodzicow dziecka wymaga si¢
systematycznego oznaczanie poziomu Phe we krwi. Przy wypisie ze szpitala otrzymuja oni
kodowane bibuty do pobierania krwi w domu i zobowigzani sg wysyta¢ pobrane probki do
laboratorium przesiewowego. Sposob kontroli stezen fenyloalaniny jest stosunkowo prosty

1 polega na nakluciu opuszki palca i przeniesieniu uzyskanych kropli krwi na bibule oraz
dostarczenie tak przygotowanego zestawu do pracowni diagnostycznej zgodnie z rejonizacja.
Standard opracowany przez Soersen i wsp. opiera si¢ ona na oznaczaniu Phe do drugiego
miesigca zycia dwa razy w tygodniu, nastepnie, 1x w tygodniu 1 wizytach kontrolnych

w poradni metabolicznej, co miesigc do 1 roku zycia, nastepnie kontrolowanie pacjenta kilka
razy do roku, w zalezno$ci od stopnia przestrzegania diety i poziomoéw fenyloalaniny.
Powyzej dwunastego miesigca zycia oznaczenia kontrolne Phe odbywaja si¢, co najmniej raz
w miesigcu a wizyty lekarskie, co 2-3 miesigce [31,33,129,134]. Nawet przy prawidtowym
przestrzeganiu diety do§wiadczenie wskazuje jednak, ze istnieje konieczno$é czestych wizyt,
co 3 miesigce, przez caly okres prowadzenia pacjenta, takze nastolatka oraz dorostego.
Leczenie dietetyczne zmienia si¢ wraz z wiekiem dzieci. W okresie noworodkowym

1 niemowlgcym dieta opiera si¢ na stosowaniu preparatow nie zawierajacych, fenyloalaniny
lub zawierajacych ja w niewielkiej ilosci z uzupelieniem pokarmem matki lub mieszanki
mlecznej w ograniczonej ilosci 1 potrawami z niskg zawarto$cig fenyloalaniny np. zupa
jarzynowa, w ktérej migso zastgpiono mastem, oliwg z oliwek lub olejem, sok owocowy

i owoce. Zywienie dzieci po ukonczeniu pierwszego roku zycia zmienia sie, dzienny jadtospis
powinien sktada¢ si¢ z pieciu positkéw i zawiera¢ niskobiatkowe produkty stanowiace 20%
dziennego zapotrzebowania na biatko (owoce, warzywa, pieczywo niskobiatkowe, makarony,
ciasta) natomiast 80% dziennego zapotrzebowania uzupelniamy preparatami biatka.

Preparat powinien by¢ podawany przynajmniej w trzech porcjach w trakcie positku. Obecnie
opracowane s3 coraz lepiej przyswajalne i bardziej akceptowalne przez pacjenta produkty,
zwykle w formie jednorazowych preparatéw ptynnych lub proszku do rozpuszczania, co

znaczgco utatwia funkcjonowanie codzienne [87].
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Nalezy pamigta¢, ze wartos¢ Phe w danym produkcie zmienia si¢ w zaleznosci od sposobu
jego przetworzenia. Dieta dziecka musi by¢ smaczna, atrakcyjna i regularna, dzigki czemu
zapewni wszystkie niezbedne sktadniki energie, biatko, Phe, witaminy [2,3]. Zywienie dzieci
starszych, mtodziezy oraz dorostych jest podobne do tego opisanego powyzej, dieta staje si¢
nieco mniej restrykcyjna, poniewaz dopuszczalne stgzenie fenyloalaniny we krwi zwigksza
si¢. Podstawg jest nadal preparat, a w menu pojawia si¢ wieksza ilos¢ produktow naturalnych
niskobiatkowych. Rozszerzenie diety nie moze powodowaé przekroczenia dopuszczalnej
normy Phe w surowicy krwi.

Stezenie Phe w mozgu jest wprost proporcjonalne do stezenia tego aminokwasu we krwi
[112], dlatego konieczne jest monitorowanie poziomu Phe we krwi, jako podstawowa metoda

kontrolowania leczenia [78,79].

Obecnie wszyscy specjalisci leczacy chorych z PKU uwazaja, ze leczenie dietetyczne
powinno si¢ kontynuowa¢ do konca zycia, chociaz w minionych latach schematy byly rozne.
Nalezy nadmieni¢, z historycznego punktu widzenia, ze pierwsze zalecenia dotyczace diety
oraz monitorowania chorych obejmowaty pierwsze pot roku zycia dziecka, wydawato sie,
bowiem, ze pacjent wymaga restrykcyjnej diety i nizszych stezen fenyloalaniny tylko
w okresie intensywnego rozwoju moézgu [18]. Przez kolejne lata uwazano, ze leczenie
dietetyczne mozna bezpiecznie zakonczy¢ w wieku 7-10 lat. Nadal przyjmuje si¢, ze
w okresie niemowlecym oraz wczesnego dziecinstwa utrzymywanie st¢zenia fenyloalaniny
ponizej 6 mg/dL (360umol/dL) jest najwtasciwsze. Dalsze obserwacje kliniczne wykazaty
jednak, ze konieczno$¢ stosowania diety obejmuje takze okres do ukonczenia dziecinstwa,
ostatnie za$ lata przyniosty dowody na to, ze stosowanie diety takze w okresie dorostosci
gwarantuje sprawnos¢ intelektualng i dobre samopoczucie pacjentow [67,71,86,118,135].
Wiele uwagi po$wigcono ocenie rozwoju intelektualnego [20,32,62], jak rowniez ocenie
neurologicznej oraz psychiatrycznej leczonych pacjentow z PKU [30,66,68,121,124].
Powyzsze doniesienia wskazujg na nieodbiegajacy od normy rozwdj intelektualny oraz brak
patologicznych objawdéw neurologicznych u prawidtowo leczonych chorych. Powszechnie
zaakceptowana decyzja o przedluzeniu okresu stosowania diety skutkuje tym, Ze osoby
doroste, stosujace przez cate zycie diete niskofenyloalaninowg, a tym samym utrzymujace
niskie stezenia aminokwasu we krwi majg nieograniczone mozliwosci rozwoju

intelektualnego 1 podejmowania pracy.
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Jedna z pierwszych osob, ktora juz w latach 70 sugerowata taki sposob postgpowania byla
prof. Cabalska [37]. Odstawienie diety, co stwierdzono w badaniach, a tym samym wysokie
stezenia Phe we krwi powodowaly wystgpienie niepozadanych objawoéw w postaci zaburzen
koncentracji, zmniejszajacej si¢ sprawnosci umystowej, wystgpowanie zaburzen
zachowania[35]. Podobne objawy obserwuje si¢ obecnie u dorostych chorych na PKU, ktorzy
odstepuja od stosowania diety. Wiarygodne, oparte na podwdjnej Slepej probie badania
wykazaty réwniez niekorzystny wptyw wysokich stezen Phe na zdolno$¢ do utrzymywania
uwagi oraz nastrdj chorych nastolatkow i dorostych, nawet jesli w okresie dziecinstwa $cisle
przestrzegali diety [24,50,74,122]. Zwrocono takze uwage na zaburzenia

w funkcjonowaniu socjalnym w grupie pacjentow dorostych nieprzestrzegajacych diety, co
czgsto bywa niezauwazane przez S$rodowisko rodzinne [62,67,111]. Ponadto do$¢
powszechnie nieprzestrzegajacy diety nastolatkowie i1 pacjenci dorosli skarzyli si¢ na
powtarzalne incydenty bolu glowy oraz uczucie cigglego zmeczenia, co skutkowato
kolejnymi trudno$ciami w szkole i miejscu pracy [12].

Nalezy jednak rowniez pamigtaé, ze konsekwencje podwyzszonych stezen Phe zaleza od
okresu zycia, kiedy dieta nie byla stosowana oraz od dtugosci okresu jej nieprawidtowego
stosowania [10].

Z do$wiadczen gdanskiej Poradni Leczenia Fenyloketonurii wynika rowniez, ze nastoletni

1 dorosli pacjenci nieprzestrzegajacy diety demonstruja nadmierng ,,lekko$¢” w podchodzeniu
do zyciowych probleméw, bywajg infantylni, z czestymi zmianami nastroju, niedostatecznie
przewiduja skutki swoich dziatan. Maja trudnos$ci adaptacyjne w pracy, wystepuja u nich
trudnosci w kontaktach spotecznych, te obserwacje potwierdzaja dane z

piSmiennictwa [12,73,137].

1.4. Problemy wynikajace ze stosowania leczenia dietetycznego.

Fenyloketonuria jest choroba przewlekla. Prawidlowy rozw¢j chorych na fenylketonurie
zapewnia tylko systematyczny rezim dietetyczny, ktorego przestrzeganie jest kontrolowane
stezeniami fenyloalaniny.

Stosowanie okreslonej restrykcyjnej diety stwarza caly szereg probleméw, wynikajgcych

miedzy innymi z braku pelnej jej akceptacji, czy trudnosci ze zrozumieniem konsekwencji jej
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ograniczenia badz zaprzestania [49,68]. Niezwykle istotna jest postawa rodzicow, innych
cztonkoéw rodziny oraz najblizszego otoczenia. Z wielokrotnie prowadzonych rozmow

z pacjentami wynika, ze czesto odczuwajg oni wstyd 1 zazenowanie z powodu koniecznos$ci
stosowania diety. Wplywa to na ich kontakty z rowiesnikami. Az 36% pacjentow
(Witalis-praca wieloosrodkowa, dotyczaca 218 polskich pacjentéw) nie chce, aby ich
rowiesnicy byli powiadamiani o chorobie [126]. Czeste sa przypadki ukrywania choroby
przed otoczeniem, zwtaszcza w szkole oraz pracy, co prowadzi np. do spozywania preparatow
w ukryciu. Stopien akceptacji choroby oceniany w wieloosrodkowym badaniu u pacjentow
polskich wynosi 71, 1% [126,127].

Wieloosrodkowe badania wykazuja, ze nawet u 30% leczonych pacjentéw stezenia PKU sg
wyzsze niz rekomendowane, procent ten wzrasta z wiekiem pacjenta [86,87,117].Wsrod
czynnikow wplywajacych na ten fakt wymienia si¢: koszt diety, nawyki kulturowe, trudnosci
z przygotowywaniem positkow, niewlasciwe stosunki rodzinne (np. rozwod rodzicow), stabe
wiezi rodzinne [23,85,86,96]. Do innych czynnikow nalezy niski poziom intelektualny nie
tylko pacjenta, ale takze rodziny, niech¢¢ do edukacji i trudno$ci z dostgpem do zespotow
terapeutycznych [13,16,85]. Rodzice i personel opiekujacy si¢ pacjentem moga wykazywaé
niezadowolenie, frustracj¢, gniew oraz brak satysfakcji, szczegélnie wtedy, gdy wktadaja
wiele pracy w edukowanie pacjenta i stwarzanie mu korzystnych warunkéw, a zamierzony
efekt, czyli utrzymywanie wiasciwych stezen Phe nie jest osiagany.

Nalezy wzig¢ rowniez pod uwage fakt, ze istotg diety niskofenyloalaninowej jest ograniczenie
w diecie produktéw miesnych, rybnych czy mlecznych powoduje to, ze zmniejsza si¢
znaczaco ilo$¢ dostgpnych produktow uzywanych w codziennym zywieniu. Dieta moze
wydawa¢ si¢ monotonna, co powoduje che¢ sprobowania zabronionych pokarméw 1 ich
”podjadanie” skutkuje to podwyzszeniem stgzen fenyloalaniny. Istotne znaczenie ma takze
fakt, ze produkty dozwolone zawierajg znaczne ilosci kalorii (weglowodany, ttuszcze), co
sprawia, ze wielu pacjentow, zwlaszcza plci zenskiej, ma tendencj¢ do nadwagi, a nawet
otytosci [9,52,88].

Pacjenci nie zawsze akceptuja proponowane preparaty aminokwasowe pozbawione
fenyloalaniny 1 konieczno$¢ ich codziennego, regularnego stosowania. Istotny jest takze
sposob podawania preparatow, preferowane sa plynne, zamknigte postacie preparatow,

podawane trzy razy na dobg, ale taki sposdb podawania wymaga systematycznosci [86].
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Pomimo  dostgpnosci na  polskim  rynku  roéznych  rodzajéow  preparatow
niskofenyloalaninowych o réznej konsystencji i smaku ich akceptacja przez pacjentéw bywa
trudna. Istnieje szereg strategii stuzacych poprawie, jakosci funkcjonowania pacjentéw z PKU
[14,86,136]. Wczesniejsze dane wskazywaly na fakt korelacji niskiej wiedzy pacjentow 1 ich
opiekundéw z wyzszymi stezeniami PKU [66].

Edukacja pacjentow i ich rodzin, z wykorzystaniem nowoczesnych form audiowizualnych
oraz metodyki pracy grupowej, czy praktyki wspdlnego gotowania jest metoda z wyboru,
bardzo rozpowszechniong takze wsrod polskich pacjentow. Zwraca si¢ takze uwage na
wzajemne relacje migedzy pacjentem oraz jego rodzing a zespotem leczacym [76]. Podobnie
jak w innych chorobach przewlektych zaangazowanie innych cztonkow rodziny ma takze
znaczenie.

Momentem przelomowym, czgsto decydujacym o skutecznym leczeniu pacjenta, jest
przejscie z okresu dziecinstwa, gdzie za stosowanie diety w zasadzie odpowiadajg rodzice

w okres samokontroli 1 samostanowienia [56,57,73,75,107,137,138]. Jak dotad tylko nieliczne
placéwki medyczne maja specjalne zespoty terapeutyczne obejmujac opieka osoby doroste

z PKU, w wigkszo$ci krajow ta opieka jest nadal sprawowana przez pediatrow.

U starszych pacjentow podkresla si¢ istnienie konfliktéw na linii rodzice - dziecko oraz
znaczacg zalezno$¢ od presji grup rowiesniczych [5]. Istotne jest, zatem wprowadzenie
takiego systemu edukacji oraz wychowania, ktoére umozliwi pacjentowi dos$¢ szybkie

przechodzenie na mechanizm samokontroli [32,108,130].

1.5 Jakosé zycia pacjentow w aspekcie stosowania rezimu dietetycznego.

Sukces terapii sprawit, Ze obecnie coraz wigkszg uwage przyklada si¢ do oceny, jakos$ci zycia
pacjentéw z fenyloketonurig.

Wedtug definicji Swiatowej Organizacji Zdrowia (WHO, World Health Organization) jako$é
zycia to indywidualny sposob postrzegania przez jednostke jej pozycji zyciowej w kontekscie
kulturowym 1 systemu wartosci, w ktérym zyje oraz w odniesieniu do zadan, oczekiwan

1 standardow wyznaczonych uwarunkowaniami $srodowiskowymi”[99].

Jednak w odniesieniu do chorych na fenyloketonuri¢ warto rozszerzy¢ ta definicje o inne

terminy, ktore tgcza w sobie pojecie jakosci zycia z uwzglednieniem stanu zdrowia.
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W oparciu o definicj¢ jako$ci zycia sformulowang przez WHO, w 1997 roku Saxena i Orley
wyodrebnili czynniki, ktore sktadajg sie, na jako$¢ zycia jednostki, a sg to: zdrowie fizyczne,
stan psychiczny, stopien niezaleznosci, relacje z innymi ludzmi oraz jako$¢ srodowiska,

w jakim zyje dana osoba. Definicja, jakos$ci zycia uwarunkowanej stanem zdrowia,

(ang. health related quality of life), oparta jest o parametry, ktérych wyznacznikiem jest
subiektywna ocena stanu zdrowia, subiektywna ocena nast¢pstw choroby i1 towarzyszacych
chorobie objawow. Tym samym z definicji tak rozumianej jakos$ci zycia wynika, ze poczucie
zdrowia jest jednym z podstawowych wyznacznikow dobrej jakosci zycia, a brak choroby
lub ograniczen w funkcjonowaniu i1 subiektywnie oceniany dobry stan zdrowia jest
roOwnoznaczny z dobra jakoscig zycia. Termin jako$ci zycia uwarunkowanej stanem zdrowia
zostat zdefiniowany dodatkowo przez Schippera, jako ,,funkcjonalny efekt choroby

1 konsekwencje jej leczenia z punktu widzenia pacjenta”[99]. Oczywiste jest, ze definiujac
jakos¢ zycia pacjentow z PKU korzystamy z definicji, jakosci zycia uwarunkowanej stanem
zdrowia. Nalezy wzig¢ pod uwage fakt, ze PKU jest chorobg o fagodnym, a nawet
bezobjawowym przebiegu, zwykle niewymagajaca hospitalizacji poza okresem
noworodkowym, jednak konieczno$¢ stosowania restrykcyjnej diety niewatpliwie wywiera
wpltyw, na jako$¢ zycia pacjentow. Wg danych z piSmiennictwa ocena jakosci zycia pogarsza
si¢ wraz z wiekiem pacjentdw i to juz po okresie wezesnego dziecinstwa [42,117,120].

Za szczegoOlnie istotny uwaza si¢ okres dojrzewania, kiedy che¢¢ do osiagniecia niezaleznosci

1 mozliwosci decydowania o swoim zyciu napotyka na konieczno$¢ stosowania rezimu
dietetycznego i samokontroli [56,86]. Podobny problem opisywany jest u pacjentdw z innymi
chorobami przewleklymi, szczegdlnie z cukrzycg typu I, mukowiscydoza [39]. Wg danych
Swiatowej Organizacji Zdrowia (WHO) w przypadku choréb przewlektych przestrzeganie
zalecen ma miejsce tylko u 50% chorych [86].

Dotychczasowe dane publikowane dla europejskich grup min. Thimm mtodziezy z PKU sg
optymistyczne, ocena jakosci zycia jest wysoka i nie odbiega od poréwnywanej do ich
zdrowych rowiesnikow [82,113,120]. Z kolei doniesienia wloskie Cotugno wskazuje na
wyzszg ocene jakosci zycia mtodych dorostych w stosunku do dzieci starszych i mlodziezy,
ten trend takze nalezy uzna¢ za pozytywny [45]. Z doniesien naukowych wynika jednak
takze, Ze u pacjentow, u ktorych stezenia Phe sa wyzsze niz referencyjne ocena jakosci zycia

jest nizsza niz roéwiesnikoéw [86,117].
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Na potrzeby chorob przewlektych wprowadzony zostat termin compliance oznaczajac
sytuacje, w ktorej utrwalone zwyczaje dotyczace stosowania diety, kontroli, itd. sa zgodne

z rekomendacjami specjalistow. W przypadku pacjentow z PKU czulym wskaznikiem
realizacji prawidlowego compliance sg przyjete za obowigzujace dla danej grupy wiekowe;j
stezenia Phe mierzone w okre§lonych odstepach czasu [86].

Ponadto u okoto 25% pacjentow compliance ulega zmianie z wiekiem (im miodsze dziecko
tym tatwiej jest utrzymywacé rezim dietetyczny, a tym samym prawidlowe stezenia Phe),

a u osob, ktore nie przestrzegaja w pelni zalecen zmniejszona jest istotnie ilo§¢ rocznych

pomiardéw oraz ich regularnos$¢ [11,31,117,119,120].

2.Metodologia badan wlasnych

2.1 Cel pracy.

Sciste przestrzeganie rezimu dietetycznego z ciaglym monitorowaniem poziomow
fenyloalaniny w surowicy krwi pozwala na prawidtowy rozwoj psychomotoryczny
1 funkcjonowanie spoteczne chorych na fenyloketonurie. W pismiennictwie znajduje si¢ wiele
pozycji oceniajacych socjoekonomiczne oraz psychosocjalne czynniki mogace pozytywnie
wptywaé na przestrzeganie przez pacjenta restrykcyjnego rezimu dietetycznego, jednak
wynikajace z nich wnioski nie sg jednoznaczne [14,20,48,63,105,126,127].
Celem pracy byla, ocena wybranych czynnikéw spotecznych i §rodowiskowych (w tym
uwzgledniajacych edukacje) wptywajacych, na jako$¢ i skuteczno$¢ prowadzonej terapii
dietetycznej. Uwzgledniono rowniez subiektywna ocen¢ jako$ci zycia pacjentéw, jako
kryterium akceptowania choroby, a wigc motywujacego do przestrzegania diety. W zakresie
praktycznym byta to proba znalezienia czynnikéw sluzacych do poprawy pracy
interdyscyplinarnego zespotu zajmujacego si¢ pacjentem z fenyloketonurig.
Dla osiagnigcia celu wysunigto hipotezy badawcze:
1. Czynniki spoteczne i1 $rodowiskowe wywieraja wplyw na przestrzeganie rezimu
dietetycznego przez pacjentdw z fenyloketonuria,
2. Poziom inteligencji 1 obiektywny poziom wiedzy wywiera wptyw na jakos¢
1 skuteczno$¢ stosowanego leczenia dietetycznego. Ciagla wieloplaszczyznowa

edukacja pacjenta wplywa na stezenia fenyloalaniny u pacjentow.
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3. Restrykcyjna dieta wywiera wpltyw, na jako$¢ zycia pacjentow, w szczego6lnosci na
kontakty spoleczne i samooceng, co skutkuje trudno$ciami w stosowaniu terapii
dietetycznej.

4. W miarg dorastania osobg regulujaca diete dziecka przestaja by¢ rodzice lub
opiekunowie, co przejsciowo moze wptywac na skutecznos$¢ stosowanej terapii

dietetyczne;.

2.2 Material i metody badan.

Badaniami obj¢to 49 pacjentéw Poradni Fenyloketonurii Uniwersyteckiego Centrum
Klinicznego w Gdansku 1 prowadzone byly w latach 2014-2016. Udzial w badaniu byt
dobrowolny 1 anonimowy, kazdy =z badanych wyrazil pisemng zgode na jego
przeprowadzenie. Objeci badaniem zostali poinformowani o celu i przebiegu badania.

W pracy wykorzystano metode sondazu diagnostycznego, na potrzebe, ktérego stworzono
autorski kwestionariusz ankiety. Dokonano biezacej oceny statusu metabolicznego,
kazdorazowo uwzgledniono $rednie wyniki badan stezenia Phe z ostatniego roku przed
badaniem oraz 3 lat wstecz. Dodatkowo u wszystkich respondentow wykonano pomiary
antropometryczne oraz badanie psychologiczne.

Badania zostaty zaaprobowane przez Niezalezng Komisj¢ do Spraw Badan Naukowych przy

Gdanskim Uniwersytecie Medycznym (NKBBN/86/2014).

2.3 Kryteria doboru badanej grupy.

W Poradni Metabolicznej Fenyloketonurii Uniwersyteckiego Centrum Klinicznego

w Gdansku w okresie prowadzenia badan byto leczonych 97 pacjentoéw. Do badan
zakwalifikowano wytacznie pacjentow z tzw. klasyczng postacig choroby w wieku powyzej
6smego roku zycia, u ktorych w tescie przesiewowym stezenie PKU wynosito powyzej

20 mg/dl (>1200 mmol/dL). Wszyscy zakwalifikowani pacjenci od okresu noworodkowego
byli leczeni z zastosowaniem niskofenyloalaninowej diety i suplementacji pozbawionych
fenyloalaniny aminokwasdéw. Wszyscy badani zachowuja diet¢ przez cate dotychczasowe
zycie. Kryterium wiekowe (pacjenci od 8 roku zycia) umozliwialo uzyskanie w pehni
swiadomych odpowiedzi na zadawane w ankiecie pytania oraz wiarygodng oceng testow

oceniajace wiedzg o chorobie i jej leczeniu.
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Badani pacjenci oraz ich rodzice badz opiekunowie byli rutynowo szkoleni odno$nie zasad
stosowania diety, z uwzglednieniem dziennej tolerancji fenyloalaniny (mg/dob¢) oraz podazy
biatka (g/dobg), jak 1 sposobu oraz czestosci podawania preparatow (przynajmniej 3x na
dobe). Edukacja zywieniowa zawierata takze nauke zasad planowania dziennego jadlospisu,

z obliczaniem ilos$ci kalorii oraz zawartosci biatka i Phe w produktach.

Kryteria wiekowe spetnito 53 dorostych 1 19 dzieci w wieku 8-17 lat. Z badan wykluczono 13
dorostych z powodu niepetnosprawnosci intelektualnej (bedacej wynikiem zbyt pdzno
postawionego rozpoznania badz nie przestrzegania diety w dziecinstwie), ktoére uniemozliwito
wiarygodne wypekienie ankiety. Do badan nie zakwalifikowano rowniez trzech pacjentow,

u ktorych niepelnosprawnos¢ intelektualna znacznego stopnia byla nastepstwem dziatania
czynnikow innych, niz fenyloketonuria (guz moézgu, wady CUN). Ponadto siedmiu pacjentow
nie wyrazito checi wzigcia udzialu w badaniach. Ostatecznie w badaniach wzigto udziat 49
pacjentow - 17 dzieci w wieku 8-17 lat oraz 32 dorostych w wiekul8-40 lat w tym 15 pitci
zenskiej wieku 18-40 lat 1 ptci meskiej 17 wieku 19-35 lat.

W przypadku kazdego pacjenta weryfikujac posta¢ choroby korzystano z danych dostgpnych
w bazie Poradni Badan Przesiewowych Noworodkow Szpitala Dziecigcego im.

M. Plazynskiego w Gdansku, ktéra obszarem dzialania obejmuje noworodki urodzone na
terenie wojewddztwa pomorskiego 1 kujawsko-pomorskiego. Uzyskano wyniki pomiarow
stezenia Phe krwi (badania z kropli krwi) z okresu noworodkowego. Stezenia fenyloalaniny
mierzono wg powszechnie przyjetej metody kolorymetrycznej [51].

W biezacej ocenie statusu metabolicznego i1 jakosci kontroli metabolicznej kazdorazowo
uwzgledniono $rednie wyniki badan stg¢zenia Phe z ostatniego roku oraz ostatnich trzech lat
zgodnie z zasadami proponowanymi przez Chanonn, Viau, ktore przeprowadzat personel
wymienionej wyzej placowki badan przesiewowych w oparciu o te same metody [42,135].
Stezenia Phe byly réwniez poréwnywane z normami dopuszczalnych dla danej grupy
wiekowej stezen obowiazujacymi w Polsce w latach 2014-16, tzn. nieprzekraczajacymi

12 mg/dL (720 mmol/dL) dla wieku powyzej 8 lat.

Dla uproszczenia w wynikach badan stezenia Phe podawano w jednostkach mg/dL.

Mierzono takze liczbe rocznych pomiarow. Zgodnie z przyjetymi przez Poradni¢ zasadami
pacjenci powyzej 6 lat (a wigc wszyscy objeci badaniem) powinni mie¢ wykonywane

pomiary 1 raz w miesigcu.
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Ustalono ponadto na podstawie szeregu prac, ze bledem metodologicznym byloby tworzenie
grupy kontrolnej. Specyfika choréb przewlektych stuzacych, jako poréwnawcze musialaby
uwzglednia¢ znaczacy rezim dietetyczny. Przy systemie uktadania pytan dla grupy pacjentow,
gdzie restrykcyjny rezim dietetyczny decyduje w sposob bezwzgledny o jakosci zycia,
poroOwnywanie z pacjentami stosujagcymi diet¢ np. z powodu nadwagi (przez krotki czas)
moze prowadzi¢ do nieadekwatnych wnioskoéw. Rozwazano porownywanie z chorymi na
celiakie, ale dieta w tym schorzeniu przy obecnej dostepnosci srodkéw bezglutenowych nie
stanowi dla pacjenta znaczacego problemu. By¢é moze celowe byloby poroéwnanie badanej

grupy ze stosujacymi diet¢ pacjentami z galaktozemig, ale ich liczba w Polsce jest niewielka.

2.4 Badania antropometryczne z uwzglednieniem wieku.

Pomiary masy ciata i wysokosci wykonano w pozycji stojacej zgodnie z obowigzujagcym
standardem 1 metodyka badania. Nastepnie z uzyskanych danych wyliczono wskaznik BMI
(od nazwy w jez. ang. Body Mass Index), okre$lajacy proporcje masy do wysokosci ciata,
ktory wylicza si¢ ze wzoru:

masa ciata kg
BMI=

wysokos¢ ciala (m?)

Wyniki pomiarow BMI dzieci i milodziezy w wieku 7-18 lat odniesiono do siatek
centylowych opracowanych przez Instytut ,,Pomnik- Centrum Zdrowia Dziecka” w latach
2007-2012 wyniki badania OLAF (PL0080). Kryteria oceny pomiarow:

e <10 centyla ponizej szerokiej normy,

e 10-90 centyla szeroka norma,

e 25-75 centyla waska norma,

e >90 powyzej szerokiej normy. W przypadku warto$ci pomiedzy 85-95 centyla

diagnozuje si¢ nadwage a >95 centyla otytosc.

Wyniki dorostych z PKU oceniono wg klasyfikacji stanu odzywienia w zalezno$ci od
wskaznika masy ciata (BMI):

e niedobor masy ciata <18,5

e prawidlowa masa ciata 18.5-24,9
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e nadwaga 25,0-29,9
e otylos¢ > 30 ( 1°30,0-34,9/ 11° 35,0-39,9/ 11I° >40,0) [77,81].

2.5 Badania ankietowe.

W badaniu wykorzystano autorski kwestionariusz ankiety, sktadajacy si¢ z trzech czesci:
Cze$¢ 1 zawierala pytania o dane demograficzne- pytania okreslajace sytuacje spoteczno-
ekonomiczng pacjentow, Il czg$¢ zawierata pytania dotyczace diety, kontroli leczenia oraz
edukacji terapeutycznej, czes¢ I dotyczyta subiektywnej oceny jakosci zycia.

Ankieta zawierata pytania otwarte, pototwarte oraz zamknigte. Do kwestionariusza ankiety
dotaczono autorski test sprawdzajacy wiedzg pacjentow. Test zawieral pytania testowe
zamknigte, w ktorym uzyskanie 60% lub wigcej pozytywnych odpowiedzi ustalono, jako
dostateczny poziom wiedzy, 80% lub wigcej pozytywnych odpowiedzi uznano za dobry
poziom wiedzy a ponad 90% pozytywnych odpowiedzi rownato si¢ bardzo dobremu

poziomowi wiedzy.

2.6 Badania psychologiczne.

Badania zostaty przeprowadzone przez psychologa mgr Kamil¢ Rakoczy. U dzieci do 16 roku
zycia zastosowano, WISC-R PL (skala inteligencji Wechslera dla dzieci, wersja zrewidowana,
polska), wszyscy powyzej 16 roku zycia WAIS-R PL (skala inteligencji Wechslera dla
dorostych, wersja zrewidowana, polska).

Test Wechslera bada poziom réznych zdolnos$ci poznawczych, pozwala oceni¢ ogdlny poziom
inteligencji, a takze silne i stabe strony intelektualne badanej osoby.

WISC-R sklada si¢ zszesciu testow stownych (Wiadomosci, Podobienstwa, Arytmetyka,
Stownik, Rozumienie oraz Powtarzanie Cyfr, jako test zastgpczy) 1 szeSciu testow
bezstownych (Uzupelnianie Obrazkow, Porzadkowanie Obrazkow, Wzory z Klockow,
Uktadanki, Kodowanie oraz Labirynty, jako test zastepczy).

WAIS-R(PL) sktada si¢ z sze$ciu testow stownych (Wiadomosci, Powtarzanie Cyfr, Stownik,
Arytmetyka, Rozumienie, Podobienstwa) oraz pigciu testow bezstownych (Braki
w Obrazkach, Porzadkowanie Obrazkow, Klocki, Uktadanki, Symbole Cyfr). Wyniki surowe

w poszczegdlnych testach zamienia si¢ na wyniki przeliczone (dla kazdej grupy wieku jest
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oddzielna tabela przeliczeniowa), a nastgpnie oblicza si¢ ilorazy inteligencji w Skalach
Stownej, Bezslownej iPelnej oraz w czynnikach: Rozumienie Werbalne, Organizacja
Percepcyjna, Pamig¢ 1 Odpornos$¢ na Dystraktory.
Interpretacje wynikéw testu Wechslera, klasyfikujemy w oparciu o odchylenie standardowe,
ktére w tym teScie wynosi SD=15, a wynik $redni wynosi 100.
I tak:

e >145 = wyniki bardzo wysokie,

e 130 - 145 = wyniki wysokie,

e 115-129 = wyniki powyzej przeci¢tne;j,

e 85-114 = wyniki przecigtne,

e 70-84 = wyniki ponizej przeci¢tne;,

e 55-69 = niepelnosprawnos¢ intelektualna w stopniu lekkim,

e 40-54 = niepelnosprawnos$¢ intelektualna w stopniu umiarkowanym,

e 25-39 = niepelnosprawnos$¢ intelektualna w stopniu znacznym,

e <25 = niepetnosprawnos¢ intelektualna w stopniu glebokim [80].
2.7 Metody analizy statystycznej.

Dane zostaly zgromadzone w arkuszu kalkulacyjnym programu Microsoft Excel® 2016.
Wszystkie obliczenia statystyczne zostaly dokonane przy pomocy pakietu statystycznego
STATISTICA v.12 (StatSoft Inc., 2014, www.statsoft.com). Wykresy wykonano przy
pomocy programu Microsoft Excel 2016 1 programu STATISTICA. Zmienne iloSciowe
scharakteryzowano za pomocg $redniej arytmetycznej (M), odchylenia standardowego (SD)
oraz warto$ci maksymalnych (maks) 1 minimalnych (min). Zmienne jakos$ciowe
przedstawiono za pomocg licznosci (N) oraz warto$ci procentowych (%). W celu sprawdzenia
istotnosci réznic w poziomie fenyloalaniny pomigdzy wyrdznionymi grupami pacjentow
zastosowano test t Welcha dla prob niezaleznych. Ten sam test zastosowano w analizie roznic
w ilorazie inteligencji. W celu okreslenia réznic w rozkladach zmiennych jako$ciowych
wykorzystano test Chi®>. W celu okreélenia istotnosci zwiazkéw pomiedzy badanymi

zmiennymi ilo§ciowymi wykorzystano wspotczynnik korelacji liniowej r Pearsona lub,
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w przypadku zmiennych mierzonych na skali porzadkowej, wspotczynnik korelacji rang Rho
Spearmana. W analizach korelacyjnych wyliczono wspotczynniki korelacji, przyjmujace
wartosci:

e -1 do 0—korelacja ujemna, (jesli jedna zmienna ro$nie, druga maleje)

e (do 1 —korelacja dodatnia, (jesli jedna zmienna ros$nie, druga réwniez rosnie)
Im wyzsza warto$¢ bezwzgledna wspotczynnika korelacji, tym silniejszy zwigzek
korelacyjny.
Za istotne statystycznie uznano wartosci testow, w ktorych poziom p byl nizszy niz 0,05.
Poziomy istotnos$ci sg oznaczone w nastepujacy sposob:
p<0,05-*
p<0,01 -**
p <0,001 - ***[100,102,125].

Do wizualizacji danych z pytan wielokrotnego wyboru utworzono wykresy radarowe Spider
and Radar w programie Edraw Max https://www.edrawsoft.com/edraw-max.php

Ten typ wykresu umozliwia obrazowanie niewielkich zbiorow danych wielowymiarowych,
poprzez potaczenie tamang poszczegélnych punktow na osiach uzyskuje si¢ wielokat, ktory

obrazuje na ile dane sg do siebie podobne lub od siebie odstaja.
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3.Wyniki badan wlasnych

Badaniom poddano 49 pacjentow w wieku 9- 40 lat (Srednia wieku 22.27;+8.14 lat), w tym 32
(65,3%) powyzej 18 roku zycia ($rednia 26.56; + 6.37 lat ), oraz 17 w wieku od 9-17 lat
($rednia 13.69; £2.46 lat). Badana grupa liczyta 23 (46,9%) osoby plci zenskiej, 53,1% to
osoby plci meskiej. Wszyscy badani byli narodowosci polskie;.

3.1 Wyniki badan laboratoryjnych — stezenia fenyloalaniny we krwi.

Tabela 1. Srednie stezenia fenyloalaniny oraz $rednia liczba pomiaréw w badanych
grupach pacjentow w okresie trzech lat oraz roku poprzedzajacych badania dla n=49

Cala grupa Dorosli Dzieci p
M SD M SD M SD
Trzy lata przed badaniem
Srednia Phe (mg/dL) 11.92 5.15 13.05 5.16 9.79 4.54  0.029*
Srednia liczba pomiaréw 20.71 1539 19.66 16.24] 2271 13.90 0.495
% liczby pomiarow > 12mg/dL 60,3%]| 35,98% 65,16/ 33,70 51,150 39,34 0,223
% pacjentow ze Sredniq pomiarow o o o
~12 mg/DI 44.9% 30,6% 14,3%
Rok przed badaniem
Srednia Phe (mg/dL) 12.26 5.15)  13.44 5.66) 10.05 4.80 0.034*
Srednia liczba pomiaréw 9.8 10.38 9.56/ 12.15 10.24 6.05 0.797
% liczby pomiarow > 12mg/dL 62,36| 36,83 6848 34,52 50,84 39,32 0,130
% pacjentow ze srednig pomiarow o o o
12 mg/dL 48,98% 36,73% 12,24%

Tabela 1 przedstawia $rednie stg¢zenia fenyloalaniny oraz $rednig liczbe pomiarow

w badanych grupach pacjentéw w okresie trzech lat oraz roku poprzedzajacych badania n=49.
Srednie stezenia Phe w okresie trzech lat wynosity: dla grupy dzieci i dla stezenia Phe,
szczegotowe zestawienie Srednich stezen Phe z okresu 3 lat oraz roku poprzedzajacego
badanie przedstawia tabela. R6znice pomiedzy stezeniami Phe, liczbg pomiarow oraz

% liczby pomiardéw przekraczajacych norme w okresie roku oraz trzech lat przed badaniem

w grupie dorostych i dzieci okazatly si¢ nieistotne statystycznie (p > 0,05). Roznica pomiedzy

srednimi st¢zeniami Phe w pomiarach trzy lata przed badaniem i rok przed badaniem réwniez
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okazala si¢ nieistotna statystycznie (p > 0,05). Oznacza to stata tendencje do utrzymywania
okreslonych st¢zen w badanych grupach. Zwraca uwagg istotna statystycznie roznica miedzy
stezeniami Phe dokonywanymi w populacji dorostych oraz dzieci do 18 roku zycia ( p=0,
029) wskazujaca na bardziej konsekwentne przestrzegania diety w grupie dzieci.

Doda¢ nalezy, ze $rednie stezenia Phe w grupie dzieci sg nizsze od dopuszczalnej zar6wno

w zakresie pomiarow z trzech lat jak i ostatniego roku.

Zamieszczone ponizej diagramy (rycina 1 i 2) przedstawiaja szczegoétowy rozklad stezen Phe
z jednego roku i trzech lat w zaleznosci od wieku pacjenta. W o$miu przypadkach (16, 7%)

przekroczenia byly znaczace, powyzej 18 mg%, dotyczyly jednak wytacznie dorostych.

[ge]
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Sredni poziom Phe z roku
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Rycina 3. Srednie stezenia Phe z okresu roku. wiek — lata, poziom Phe — mg/dL
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Rycina 4. Srednie stezenie Phe z okresu 3 lat. wiek — lata, stezenie Phe — mg/dL

Tabela 2. Liczebnosci dorostych i dzieci w grupach ze stezeniami i Phe w normie i
przekraczajacymi 12 mg/dL. Dla n=49

Stezenia Phe w normie Stezenia Phe przekroczone
Grupa wiekowa N % n %
Dorosty 18 36,73 14 28,57
Dziecko 11 22,44 6 12,24
Cata grupa 29 59,18 20 40,82
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3.2 Charakterystyka socjodemograficzna badanej grupy. Dla n=49

Tabela 3. Miejsce zamieszkania pacjentow w badanych grupach.

Cala grupa Doro$li Dzieci
N % N % N %
Wies 0 18 37,5 10 31,3 8 50,0
Miasto ponizej 50 tys.1 14 27,1 7 21,9 7 37,5
Miasto od 50 do 200 tys.2 5 10,4 4 12,5 1 6,3
Miasto powyzej 200 tys.2 12 25,0 11 34,4 1 6,3

Tabela 3 przedstawia dane dotyczace miejsca zamieszkania badanych, wigkszos¢ (64,6%)
zamieszkuje wie$ oraz miasta do 50 tys. mieszkancéw. Nie stwierdzono istotnej zaleznosci
pomigdzy stezeniami Phe a miejscem zamieszkania. (p>0,05)

Status socjalny rodziny zostat zdefiniowany poprzez liczbe dzieci w rodzinie, jak réwniez
poprzez subiektywng (ankieta) ocen¢ warunkow bytowych rodziny, podsumowanie
umieszczono w tabeli 4.

Z zamieszczone] w aneksie tabeli numer 20 wynika, Zze troje dzieci pochodzi z rodzin
niepetnych, u dwojga z nich st¢zenia Phe przekraczaja norm¢. Wsrod badanych pacjentow
dorostych tylko piecioro pozostaje w statych zwigzkach, jeden z dorostych pacjentow jest

rozwiedziony.

Tabela 4. Warunki finansowe pacjentow w badanych grupach dla n=49

Warunki finansowe Dorosly Dziecko Cala grupa
Dobre i bardzo dobre 20% 13% 33%
Srednie i zte 12% 4% 16%

Tabela 5. Warunki bytowe pacjentéow w badanych grupach dla n=49

Warunki bytowe Dorosly Dziecko Cala grupa
Dobre i bardzo dobre 26% 13% 39%
Srednie i zte 6% 3% 9%
NA NA 1 1

Interesujaca jest obserwacja, ze status rodziny w subiektywnej ocenie nie jest bezposrednio
pochodng statusu finansowego (tabela 4 1 5). Co prawda, bowiem az 66,7% grupy ocenia
warunki finansowe, jako dobre i bardzo dobre, to az 78,9 % ocenia warunki bytowe, jako

dobre i bardzo dobre. Ta rozbieznos¢ jest mniej widoczna w grupie do 18 roku zycia.
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Tabela 6. Wspolczynniki korelacji pomiedzy warunkami finansowymi i bytowymi a
poziomami Phe w badanych grupach da n=49.

Poziom Phe
Cala grupa Dorosli
Warunki finansowe (wyzsza warto§¢ = L0.24 20.20
lepsze)
‘Warunki bytowe (wyzsza warto$¢ = lepsze) -0.22 -0.04

Wspolczynnik korelacji rtho Spearmana. * - zalezno$¢ na poziomie trendu (p < 0.1), pozostale
korelacje nieistotne statystycznie.

Korelacje pomi¢dzy warunkami finansowymi i bytowymi a st¢zeniami Phe w normie
1 przekraczajacymi wartosci referencyjne okazaly si¢ nieistotne statystycznie zarowno w catej

grupie, jak 1 w grupie dorostych. (tabela 6).

3.3 Wyniki badan antropometrycznych.

Tabela 7. Srednie warto$ci Body Mass Index w badanych grupach pacjentéw dla n=49.

Grupy M SD Max Min
Cata grupa 23.96 5.68 39.04 15.06
Dorosty (n=32) 25.62 5.46 39.04 17.36
Dziecko (n=17) 20.63 4.69 28.77 15.06

Test rdznic $rednich pozioméw BMI w grupie dorostych i dzieci: t(32.2) = 3.181; p = 0.003 **
Tabela 7 zawiera dane wskazujace na fakt, ze BMI w miar¢ uplywu czasu ma tendencj¢ do
wzrostu, istnieje statystyczna roznica (p=0.003) w grupie do 18 i powyzej 18 roku zycia.
Zwraca uwage fakt, ze srednia warto§¢ BMI w badanej grupie dorostych jest wyzsza niz 25.
Poréwnano wartosci BMI u wszystkich pacjentow z warto$ciami Phe przekraczajacymi
dopuszczalne normy.

Korelacja BMI ze §rednim stezeniem Phe z trzech lat wynosi 0.40 i jest istotna statystycznie
(p <0.01). Poziom Phe u 0s6b z wyzszym BMI jest statystycznie wyzszy. Przy Sredniej

z ostatniego roku korelacja rowniez jest, nieco stabsza, ale istotna statystycznie -

wspotczynnik korelacji wynosi 0.31 (p < 0.05).
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Rycina 5. Srednie wartoéci Body Mass Index w badanych grupach pacjentow.

3.4 Wyniki badan psychologicznych i ocena wiedzy o chorobie i leczeniu.

Obiektywnej oceny stanu zaréwno stopnia inteligencji jak i stanu wiedzy o chorobie

dokonano przy pomocy testu Wechslera jak i autorskiego testu wiedzy o chorobie (tabela 8).

Tabela 8. Wspolczynniki korelacji skal testu inteligencji Wechslera i testu wiedzy o
fenyloketonurii z poziomami Phe w badanych grupach dla n=49.

Cala grupa] <12 mg/dL >12mg/dL, Dorosli Dzieci

1Q -0.16 -0.12 -0.24 -0.07 -0.25
1Q slowna -0.16 -0.05 -0.21 -0.08 -0.23
1Q bezstlowna -0.18 -0.19 -0.21 -0.06 -0.40
Wiedza -0.05 -0.15 -0.35% -0.21 -0.08
*p<0,05

Zestawienie szczegdlowe wynikow testu Wechslera dla skali stownej oraz bezstowne

z uwzglednionymi w metodyce badan modyfikacjami dla wieku ze $rednimi stezeniami Phe

u wszystkich badanych pacjentdow z okresu ostatnich trzech przedstawiono w tabeli 19

zamieszczonej w aneksie, a ich zbiorcze zestawienie w tabeli 8. Nie stwierdzono statystycznej
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korelacji migdzy wynikami testu Wechslera zaréwno z wiekiem pacjentéw jak i st¢zeniami
Phe badanymi w okresie ostatnich trzech lat. Mimo braku statystycznej zalezno$ci miedzy
obiektywnym poziomem inteligencji a Srednimi st¢zeniami Phe zwrdcono uwage na fakt, ze

u 14 badanych pacjentow (tabela 19) wyniki testu Wechslera sa w wigkszosci ocenianych
parametrow skal nizsze od przecigtnej. U pigciorga z nich $rednie st¢zenia Phe z ostatnich
trzech lat znaczaco przekraczaja dopuszczalne wartosci (komentarz w dyskusji). Stwierdzono
natomiast statystyczng zalezno$¢ migdzy zobiektywizowanym poziomem wiedzy o chorobie

a $rednimi stezeniami Phe (p<0,05)

Tabela 9. Srednie skal testu inteligencji Wechslera i testu wiedzy o fenyloketonurii
w badanych grupach w zaleznosci od wieku dla n=49.

Dorosty Dziecko P

M SD M SD
1Q 89.81 16.55 95.41 13.52 0.210
1Q slowna 88.94 16.86, 94.06] 14.00 0.264
1Q bezslowna 89.72 18.26 95.18 12.75 0.229
Wiedza 11.44 1.85 10.12 2.23 0.046*
*p<0,05

Zgodnie z danymi z tabeli numer 9 r6znice pomi¢dzy Srednimi wynikami testu wiedzy
o fenyloketonurii w grupie dorostych i dzieci okazaty si¢ by¢ istotne statystycznie (p<0, 05)

1 wskazuja na wyzszy poziom wiedzy o chorobie i jej leczeniu w grupie dorostych.

3.5 Badania ankietowe.
3.5.1 Odzywianie badanych i ich zachowania zywieniowe.

W tabeli 10 zestawiono wyniki uzyskane po podsumowaniu odpowiedzi na pytania dotyczace
zasad stosowania diety w zalezno$ci od $redniego stezenia Phe z ostatnich trzech lat.
Znaleziono jedynie nieliczne statystycznie istotne zalezno$ci (podkreslone w tekscie tabeli
grubym drukiem), w tych odpowiedziach p<0,05. 40% ankietowanych uwaza, ze sam proces
leczenia, czyli stosowania diety jest dla nich ucigzliwy i trudny. Wiekszo$¢ z niech uwaza, ze
przygotowanie positkow lezy w ich gestii (74,5%). Zdecydowana wigkszos¢ (87,3%)
samodzielnie przygotowuje positki 1 wybiera ich sktad (84, 4%), wiekszos¢ (77,5%) prowadzi
dzienniczki samokontroli. Réwnoczesnie tylko okoto 25% pacjentow zwraca uwage na

trudno$ci wynikajace z dostepnosci produktéow (23,9%), ich smaku (25,5%), jak réwniez
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trudno$ci w ich przyrzadzaniu (21,3%), ponadto 50% zwraca uwage na trudnosci wynikajace

z ceny produktow. Wigkszo$¢ pacjentow (65,2%), przyznaje si¢ do przejsciowych odstgpstw

od diety uznajac swoja wing w ich przypadku (84,8%). 25,5% ocenia takze wiedzg¢ otoczenia

na temat swojej choroby, jako niewystarczajaca.

Tabela 10. Wspolczynniki korelacji Sredniego stezenia Phe z 3 lat z odpowiedziami

z ankiety dotyczacymi diety n=49.

. Norma<12 |Przekroczone| Cala grupa Razem % P
Pytanie mg/dL >12/dL
Tak | Nie | Tak | Nie | Tak | Nie Tak Nie
Jak oceniasz poziom|
trudnosci w przestrzeganiu
f;f‘le‘.’en zywieniowyeh “wl g |5 | g5 | 11 | 24 | 16 | 60 | 40
iecie w fenyloketonurii? -
T atwy=tak trudny =nie Chi*(1) = 0.165;
Brak odpowiedzi 9 ankiet p =0.685 (n.s.)
To rodzice/partner
powinni przygotowa¢ dla
mnie posilki dietetyczne 7 9 5 26 12 35 255 | 745 Chiz(l) =4.235;
Brak odpowiedzi 2 ankiety p=0.04 *
INie musz¢ zna¢ zalecen
dietetycznych, poniewaz
znaja  je i stosujal 3 14 3 27 6 41 12,8 | 87,2 5
rodzice/partner Chi*(1)=0.57;
Brak odpowiedzi 2 ankiety p=0.45 (n.s.)
Sam decyduje o produktach, "
ktore spozywam 12 3 26 4 38 7 84,4 | 15,6 | Chi(1)=0.338;
Brak odpowiedzi 4 ankiety p=0.561 (n.s.)
Sam przygotowuje sobie
positki 12 4 29 2 41 6 87,2 | 12,8 Chiz(l) =3.26;
Brak odpowiedzi 2 ankiety p=0.071 (n.s.)
Bardzo dokladnie stosuje
sie do zalecen
dietetycznych 16 1 19 11 35 12 745 1 255 Chi’(1) = 5.409;
Brak odpowiedzi 2 ankiety p=0.02 *
Czuje si¢ winny z powodu
nieprzestrzegania diety 1 .
wysokich poziomow Phe 14 1 25 6 39 7 84.8 | 15,2 Chi’*(1) = 1.261;
Brak odpowiedzi 3 ankiety p=0.261 (n.s.)
Ocen na skali ponizsze trudnosci stosowania diety:
duza trudno$é=tak mata trudnos$¢ =nie
Cena produktow YN .
Brak odpowiedzi 3 ankiety 9 7 14 16 23 23 50 50 | Chi"(1)=10.383;
p=0.536 (n.s.)
Dostepnosé produktow 200y .
Brak odpowiedzi 3 ankiety 7 9 4 26 11 35 23,9 | 76,1 | Chi'(1) =5.306;
p=0.021*
Smak produktéw 2 .
Brak odpowiedzi 2 ankiety 2 14 10 21 12 35 25,5 | 74,5 | Chi"(1) =2.167;
p=0.141 (n.s.)
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Trudnosci w|

leczenia?

Brak odpowiedzi 2 ankiety

przygotowaniu positkéw 5 11 5 26 10 37 21,3 | 78,7 | Chi*(1)=1.441;
Brak odpowiedzi 2 ankiety p=0.23 (ns.)
Czy potrafisz  odmawiac, Chi*(1) = 0.033;
gdy kto§ proponuje Ci| 14 3 27 5 41 8 83,7 | 16,3 p=0.855 (n.s.)
niedozwolone produkty?
Czy  zdarzaja Ci  sie Chi*(2) = 4.717;
odstepstwa od diety? 7 8 23 8 30 16 65,2 | 348 | p=0.095(ns.)
Brak odpowiedzi 3 ankiety
Czy aktualnie prowadzisz
samokontrole  (spozywasz
preparat i pobierasz krew do| 12 5 26 6 38 11 77,5 | 22,5 5
oznaczania Phe) i jeste$ pod Chi*(1) = 0.725;
opiekg lekarza? p=0.395 (n.s.)
Jak oceniasz asortyment
produktow
giskofenyloalaninowych? 12 3 18 14 30 17 63.8 | 362

obry=tak
niedostateczny=nie Chiz(Z) =6.318;
Brak odpowiedzi 2 ankiety p=0.042 *
Czy spotykasz si¢ z brakiem
wiedzy innych os6b na
temat twojej choroby i 5 12 7 23 12 35 25,5 | 74,5

Chi*(2) = 1.323;
p=0.516 (n.s.)

Szczegdtowe zestawienie dotyczace wieku rozpoczgcia samodzielnego przygotowywania

positkéw zawarto w tabeli 19 w aneksie. Wiek samodzielnego przygotowywania positkow

zrownano z wiekiem, w ktérym pacjenci podejmuja decyzje o wyborze produktéw i uznano

za moment przejmowania przez badanych kontroli nad leczeniem dietetycznym. W grupie

dorostych wszyscy ankietowani, czyli 32 samodzielnie przygotowuje sobie positki u dzieci

odpowiednio 15. Srednia warto$é¢ samodzielnego rozpoczecia przygotowywania positkow

w grupie dorostych wynosi 17 lat £4.16 u dzieci $rednia ta to 10.93 lat + 2.40. Natomiast

srednia wieku, w ktorym ankietowani decyduja o wyborze produktéow w grupie dorostych

réwna si¢ 18.69 lat £4.90a u dzieci wynosi ona 13 lat +3.95. Ciekawy jest fakt, zZe

ankietowani doros$li i1 dzieci, ktorzy deklaruja, ze samodzielnie przygotowuja sobie positki

jednoczes$nie samodzielnie nie decydujg o wyborze produktéw. Takiej odpowiedzi udzielito

6 dorostych i 11 dzieci.
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Jako istotne uznano szczegdétowe opracowanie pytania.

W jakich sytuacjach zdarzaja Ci si¢ najczgséciej odstgpstwa od diety? Wyniki przedstawia

tabela numer 11, wynika z niej, Ze najczestsza przyczyng odstepstw jest Swiadome pragnienie.

Dane dotyczace powoddéw odstepstwa od diety zawarto takze na rycynie 6.

Tabela 11 Wyniki odpowiedzi na pytanie:, W jakich sytuacjach zdarzajq Ci si¢ najczesciej

odstepstwa od diety? n=49

Dorosli Dzieci Razem

Tak | Tak % | Tak | Tak % Tak | Tak %
Podczas wyjazdow, wycieczek 8 25 7 41,1 15 30,6
podczas spotkan rodzinnych, ze 10 31,2 8 47 18 36,7
znajomymi, na ktérych spozywa si¢
positki
Swiadomie wtedy, kiedy mam ochote 19 59,3 3 17,6 22 448
na jakis niedozwolony produkt
nieswiadomie, spozywajac zle 4 12,5 0 0 4 8,1
oznakowany produkt

Rycina 6. Powody odstepstw od diety w badanej grupie.

Oceniono takze powody niestosowania lub nieprzestrzegania diety, co pozwolilo na

subiektywne wyodrebnienie takich przyczyn, niezaleznie od stezen Phe. Najwiecej osoéb jako

przyczyne nieprzestrzegania diety podato konieczno$¢ wazenia produktu i obliczania ilo$ci

Phe w codziennej diecie (tabela 12).

nieswiadomie, spozywajac
zle oznakowany produkt

podczas wyjazdow, wycieczek

(]

-8=- Dorosli
~&- Dzieci

=8- Razem

podczas spotkan rodzinnych,
ze znajomymi, na ktérych spozywa sie positki

swiadomie wtedy, kiedy mam ochotg
na jakis niedozwolony produkt
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Tabela 12 Wyniki odpowiedzi na pytanie: Prosz¢ wybra¢ najwazniejsze powody
niestosowania lub nieprzestrzegania diety n=49.

Powodem niestosowanie badz
nieprzestrzegania diety sg :

Dorosli Dzieci Razem

Tak

Tak % | Tak | Tak % | Tak | Tak %

obliczania zawartosci Phe w produktach

Koszty, dieta jest zbyt droga 9 28,1 2 11,7 11 22,4
Brak czasu na przygotowanie positkow, 9 28,1 2 11,7 11 22,4
musze jes¢ to, co przygotuja dla mnie inni

Mata dostgpno$¢ produktéw na rynku, | 2 0,2 2 11,7 4 8,1
ograniczone mozliwosci zakupu

Trudnosci z wytrwaniem w diecie, i 8 25 1 5,8 9 18,3
wprowadzeniem zalecen zywieniowych

Koniecznos¢ wazenia produktu i 13 40,6 3 17,6 16 32,6

Rycina 7. Najwazniejsze powody nieprzestrzegania diety w badanej grupie.

koniecznos¢ wazenla produktu
i obliczania wartosci Phe

nie potrafie wytrwa¢ w diecie,
nie umiem wprowadzic zalecen zywieniowych

koszty, dieta jest zbyt droga

50

4

=&= Dorosli
Dzieci

-8~ Razem

brak czasu na przygotowanie positku,
musze jesé co przygotuja inni

malej dostepnosci produktéw na rynku,
ograniczone mozliwosci zakupu
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3.5.2 Jakos¢ zycia- samoocena badanych.

Elementem mogacym pomoc w powrocie do przestrzegania diety moga by¢ skutki uboczne
wystepujace w przypadku jej nieprzestrzegania, badanym zadano pytanie: Czy odczuwasz
skutki uboczne spowodowane przez podwyzszone poziomy Phe, jezeli tak to, jakie?
Odpowiedz na pytania zawiera tabela 13 oraz rycina 8.

Tabela 13. Wyniki odpowiedzi na pytanie: Czy odczuwasz skutki uboczne spowodowane
przez podwyzszone poziomy Phe, jezeli tak to, jakie? n=49

Skutki uboczne spowodowane Dorosli Dzieci Razem
podwyzszonym poziomem Phe. Tak | Tak % | Tak | Tak % | Tak | Tak %
Trudnosci w skupianiu uwagi 11 34,3 7 41,1 18 36,7
Zaburzenia pami¢ci 10 31,2 2 11,7 12 24,4
Spowolnienie myslenia i dziatania 14 438 3 17,6 17 34,6
Drazliwo$¢ emocjonalng 14 43,7 5 29,4 19 38,7
Uczucie zmegczenia 10 31,2 0 0 10 204
Wahania nastroju 19 59,3 3 17,6 22 44 8
Wybuchy zlo$ci 15 46,8 5 29.4 20 40,8
Nie odczuwam zadnych 4 12,5 5 29,4 9 18,3
negatywnych skutkow

Wsrdd skutkéw ubocznych nieprzestrzegania diety najwiekszy odsetek ankietowanych
zwraca uwage na wahania nastroju (44,8%) z wybuchami ztosci (40,8%), dotyczy to
zwlaszcza pacjentow dorostych.

Rycina 8. Skutki uboczne spowodowane przez podwyzszone poziomy Phe.
trudnosci w skupianiu uwagi
60

nie odczuwam zadnych negatywnych skutkow zaburzenia pamieci
—&— Dorosli

+ Dazieci

-6~ Razem

wybuchy ziosci spowolnienie myslenia i dzialania

wahania nastroju drazliwosé emocjonalng

meczliwosé psychiczng
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Tabela 14. Przedstawia zalezno$¢ migedzy Srednimi stezeniami Phe w grupach pacjentow,

w zaleznos$ci od odpowiedzi na pytania o jakos$¢ zycia.

Nie wykazano takiej statystycznej zaleznosci w zakresie odpowiedzi na przedstawiony zestaw
pytan (we wszystkich odpowiedziach na pytania ankietowe uzyskano p>0.005).
Podsumowujac odpowiedzi: tylko niewielka ilo§¢ badanych ocenia swoj stan jako dobry lub
bardzo dobry (18,7%), to poczucie dobrostanu jest nieco wyzsze w grupie dzieci,
rownoczesnie jednak odsetek osob akceptujacych chorobe jest wysoki 87,7%. Badane osoby
oceniaja roOwniez, ze maja wpltyw na przebieg choroby 87,8 % a swoje zycia ocenia, jako
ciekawe 87, 8%, okolo polowa uwaza, ze choroba determinuje ich zycie (56,3%). Wiekszos¢
uwaza jednak, ze choroba nie wptynie na ich nauke oraz p6zniejsze zycie zawodowe (75,5%),
wysokie jest takze poczucie zadowolenia z zycia (97,3%). Wigkszo$¢ rowniez (89,4%)
podaje, ze znajduje oparcie w kontaktach z rowiesnikami oraz odczuwa wsparcie ze strony
rodziny, 20,8% uwaza jednak, ze otoczenie probuje wywiera¢ wplyw na ich zycie.
Jednoczesnie wysoki jest jednak odsetek 0sob zniechgconych przewlekloscig choroby i
ograniczeniami, jakie powoduje (67,3%) z obawami, co do przysztosci (63,2%) podobnie jak
odsetek osob uwazajacych si¢ za samotne (78,3%). Odsetek osob wstydzacych si¢ swojej
choroby nadal wynosi 26,5%, 25,5% nie informuje o swojej chorobie w miejscu nauki czy
pracy.

Tabela 14. Srednie stezenia Phe w grupach pacjentéw w zaleznos$ci od odpowiedzi na
ytania, o jako§¢ zycia i Swiadomos¢ choroby n=49.
Norma | Przekroczone |Cala grupa| Razem % P
Tak| Nie | Tak | Nie | Tak | Nie | Tak | Nie

Pytanie

Czy choroba blokuje Ci
mozliwos¢ nauki i rozwojul 3 | 14 9 23 12 | 37 [24,5(75,5|Chi2(1) =0.659;
zawodowego p=0.417 (n.s.)
Czy choroba ci¢ ogranicza i

masz przez to mniej osiggniec

od swoich zdrowych 4 | 13 10 22 14 | 35 [28,6|71.4 Chi2(1) = 0.324;
rowie$nikow, znajomych? p=0.569 (n.s.)
Czy nauczyciele/
wspotpracownicy wiedza o

et ehoobie? 140 2 | 21 | 10 |35 | 12 |74,5(25.5 | chine) = 2.363:
Brak odpowiedzi 2 ankiet p=0.307 (n.s.)

Czy  akceptujesz SWoj3 16 11 26 6 47 7 1857143 Chi2(1) =1.501;

chorobe? p=0.22 (n.s.)
Czuje, ze mam wplyw, moge

dokonywa¢ wyborow, ktore

wplyng na zdrowie i nie| 14 | 3 29 3 43 | 6 [87,8[12,2

dopuszczg  do  powiktan Chi2(1) =0.707;
zwigzanych z choroba? p=0.4(ns.)
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Czy moglby$ powiedzie¢, ze

twoje zycie pomimo choroby| 14 | 3 29 3 43 6 |87,8/12,2|Chi2(1)=0.707;
jest cickawe? p=0.4(n.s.)
Czy pomimo choroby jestes
zadowolony z siebie i z relacji
z innymi ludzmi? 1610 | 29 3 45| 3 19371 6.3 | chiz(2) =3.491;
Brak odpowiedzi | ankiet p=0.175 (n.s.)
Czy jestes zadowolony ze
wsparcia, jakie dostajesz od
rodziny, przyjaciél? 141 2 28 3 421 5 |89.4110.6 | cnio(2) =0.303;
Brak odpowiedzi 2 ankiet p =0.859 (n.s.)
Czy  wstydzisz  sig, ze
chorujesz na PKU i z tego
owodu nie wbisd 2 | 19 11 21 13 | 36 [26,5|73,5 Chi2(1) = 2.912;
towarzystwa innych? p =0.088 (n.s.)
Czy masz wrazenie, ze
rodzice, partner  zZyciowy
wywieraja na Ciebie wplyw 15 1 4 1 g | g | 10 | 38 |20,8[79,2
méwig Ci, co masz robi¢ z ’ ’
powodu choroby? Chi2(2) =2.913;
Brak odpowiedzi 1 ankiet p=0.233 (n.s.)
Czy okazujesz negatywne
uczucia (gniew, agresje) i
usprawiedliwiasz je choroba? 1215 27 9 39 118,5181.,6 Chi2(2) = 2.525;
Brak odpowiedzi 1 ankiet p=0.283 (n.s.)
Czy czujesz si¢
zaniepokojony, zniechgcony z
powodu choroby i powiktan,
ograniczen, ktore powoduje
lub moze spowodowac? 11| 5 19 13 30 | 18 [62,5|37,5
Czgsto, czasem = tak
rzadko, nigdy = nie Chi2(2) =2.314;
Brak odpowiedzi 1 ankiet p=0.314 (n.s.)
Czy czujesz si¢ samotny z
powodu choroby? 13| 2 23 8 36 | 10 [78,3]21,7|Chi2(2) =2.338;
Brak odpowiedzi 3 ankiet p=0.311 (n.s.)
Czy masz obawy co do
swojej przyszlosci?
wiele, troche = tak 9 7 20 12 29 | 19 160.,4(39,6
niewiele, nie mam = nie Chi2(2) = 2.092;
Brak odpowiedzi 1 ankiet p=0.351 (n.s.)
W jakim stopniu  twoje
problemy zdrowotne
utrudniaja ci nauke, prace? 1 14 5 26 6 40 | 13 | 87 Chi2(2) = 2.216;
Brak odpowiedzi 3 ankiet p=0.33 (n.s.)
Jaki wplyw ma choroba i
leczenie na funkcjonowanie
codreme ? 10 7 | 17 | 15 | 27 | 21 |563(43.7

ardzo duzy, umiarkowany =
tak maty , bardzo maly = nie Chi2(2) = 2.295;
Brak odpowiedzi 1 ankiet p=0.317 (n.s.)
Jak oceniasz stan swojego
zdrowia ?
bardzo dobrze, dobrze = tak 4 | 12 5 27 9 39 [18,7]81,3

dos¢ dobrze, zle = nie
Brak odpowiedzi 1 ankiet

Chi2(2) = 2.525;
p=0.283 (n.s.)
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3.5.3 Edukacja w zakresie diety.

Tabela 15 przedstawia dane dotyczace subiektywnej oceny prowadzonej edukacji w korelacji

ze stgzeniami Phe z ostatnich trzech lat. Statystycznie wyzszy odsetek osob z przekroczonymi

stezeniami Phe ocenia dostepnos$é do specjalistow tym psychologow, jako niewystarczajacy.

Z odpowiedzi wynika takze, ze w zdecydowanej wigkszo$ci pacjenci oceniajg sposob

uzyskiwania wiedzy, jako wystarczajacy. Paradoksem jest, ze pacjenci z wyzszymi st¢zeniami

Phe oceniajg dostepnos¢ do specjalistow lepiej niz pacjenci z prawidtowymi poziomami

(p=0.049).

Tabela 15. Srednie stezenia Phe w grupach pacjentéw w zaleznos$ci od odpowiedzi na

pytania o formy edukacji n=49.

Cala | Razem P
Norma |Przekroczone
grupa %
Pytanie
Tak | Nie | Tak | Nie (Tak|Nie|Tqk| Nie

Jak oceniasz informacje na temat zywienia,
jakie otrzymates od lekarza, dietetyka, . _
biclegniarki? 16| 1 26| 6 |43]|7 [87,7/143Chi2(1)=1.501
Zrozumiale = tak niezrozumiale= nie p=0. 2’2 (n.s)

Chi2(1)=2.912
Czy kan}lltowales swo0j sposob odzywiania 15 2 |21 11 |36[13(73,526.5 ~ ;
ze specjalista p=0.088

(n.s.)

Jak oceniasz  dostepno$¢  specjalistow
(lekarza, pielegniarki, dietetyka,
psychologa), ktérzy powinni pomagaé¢ Ci w
stosowaniu diety i panowania nad choroba? | 11 | 3 | 25| 7 |36|10(78,221,8
Dobrze, bardzo dobrze =tak
Dos¢ dobrze, zle = nie Chi2(2)=6.01;
Brak odpowiedzi 3 ankiet p =0.049 *
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Kolejne zestawienia dotycza sposobu zdobywania przez pacjentow wiedzy o chorobie.

Tabela 16 i rycina 9 informuje o tym, od kogo pacjenci uzyskuja podstawowe informacje

dotyczace choroby i1 prowadzenia diety. Z przeprowadzonych badan wynika, ze dla

badanych wigkszosci podstawowym zrddtem uzyskiwania wiedzy jest lekarz (71, 4%)

oraz rodzice (69,3%).

Tabela 16. Wyniki odpowiedzi na pytanie: Zrédla wiedzy o chorobie n=49.

Zrédlo wiedzy Tak Tak %
Lekarz 35 71,4
Pielegniarka 1 2
Dietetyk 12 24,4
Inni chorzy 4 8,1
Rodzice 34 69,3
Uzyskalem samodzielnie 4 8,1
Rycina 9. Zrodha wiedzy o chorobie.
Lekarz

Uzyskatem samodzielnie

Rodzice

80
70
60
S0
40
30

20

Inni chorzy

[ %Tak

Pielegniarka

Dietetyk
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Tabela 17 1 rycina 10 podsumowuje wyniki odpowiedzi na pytania o dodatkowe zrodta
wiedzy na temat choroby i jej leczenia. Zwraca uwage znaczna ilo$¢ respondentéw
wskazujgca na Internet, jako zrodlo wiedzy. Jak rowniez stosunkowo nieduzy (34,6%)

odsetek pacjentow uznajacych role dietetyka w prowadzeniu choroby.

Tabela 17. Wyniki odpowiedzi na pytanie: Zrédla dodatkowej wiedzy o chorobie n=49.

Zrédlo dodatkowej Tak | Tak %
wiedzy o chorobie

Lekarz 19 38,7
Pielggniarka 1 2
Dietetyk 17 34,6
Ulotki 1 broszury 11 22,4
Internet 23 46,9
Inni chorzy 10 20,4
Nie szukam informacji 5 10,2

Rycina 10. Zrodta dodatkowej wiedzy o chorobie.

Lekarz
50

[ wrak

Nie szukam informacji Pielegniarka

Inni chorzy Dietetyk

Internet Ulotki i broszury
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Tabela 18 informuje o najbardziej istotnych z punktu widzenia pacjenta formach edukac;ji,
najwyzsza ocen¢ (71,4%) uzyskaty warsztaty kulinarne.

Tabela 18, rycina 11. Subiektywna ocena przydatnosci poszczegolnych form edukacji
n=49.

Akceptowane formy Tak | Tak %

edukacji

Warsztaty 35 71,4

Spotkania z dietetykiem 28 57,1

W czasie wizyty lekarskiej 20 40,8

Z ksiazek, broszur, ulotek 9 18,3
‘g\é‘arsztaty

[ »rax

Z ksiazek, broszur, ulotek Spotkania z dietetykiem

W czasie wizyty lekarskiej
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Dyskusja

Fenyloketonuria jest pierwszym wrodzonym btedem metabolizmu, w ktorym zastosowanie
diety od pierwszych dni zycia pozwolito na uzyskanie petnego sukcesu

terapeutycznego [7,65,69,128].

Ostatnie ponad 55 lat obserwacji skutkéw stosowanej terapii niskofenyloalalninowej

u pacjentow z PKU dowodzi niezbicie wzajemnej korelacji migdzy stezeniami Phe we krwi

a obrazem klinicznym choroby [11,69,73]. Mimo rozlicznych prob stosowania nowych
terapii, (suplementacja BH4, terapie genowe, terapie chaperonowe) nadal ztotym $rodkiem

w leczeniu PKU pozostaje restrykcyjna niskofenyloalaninowa dieta i stosowanie preparatow
zawierajacych odpowiednie ilosci aminokwasoéw pozbawionych fenyloalaniny, ktore stanowig
80% dziennego zapotrzebowania biatkowego. Doniesienia naukowe ostatnich lat dowodza
takze, ze stosowanie diety konieczne jest takze w okresie dorostosci, poniewaz tylko takie
postepowanie gwarantuje sprawnos¢ intelektualng i dobre samopoczucie

pacjentow [71,74,86,89,118,135].

Szereg doniesien dowodzi, ze pacjenci z PKU nie r6znig si¢ w ocenie swojej jakosci zycia od
zdrowych rowiesnikow, jesli leczenie wdrozono od okresu noworodkowego i1 byto

z sukcesem realizowane [28,45,95,109]. We wstepie pracy omoOwiono obszernie poparte
naukowo korzys$ci wynikajgce ze stosowania restrykcyjnej niskofenyloalaninowej diety przez
cate zycie pacjenta.

Tym niemniej koniecznos$¢ stosowania restrykcyjnej diety przez cate zycie ma wptyw na jego
jakos$¢. Z doniesien naukowych wynika rowniez, ze u pacjentéw, u ktdrych stezenia Phe sg
wyzsze niz referencyjne ocena jakos$ci Zycia jest nizsza niz rowie$nikow [86,117].

Thimm 1 wsp stwierdzili wrecz pozytywna korelacje miedzy odstgpstwem od stosowania
diety od okresu wczesnego dziecinstwa a niskg samooceng pacjentow[113]. Potwierdzaja to
takze prowadzone przeze mnie badania. Interesujace sa doniesienia méwigce o pacjentach,
ktorzy na pewien czas zaprzestawali stosowania diety by potem do niej powroci¢. Dane
jednoznacznie wskazujg na poprawe ich jakosci zycia po powrocie do diety 1 uzyskaniu

nizszych stezen fenyloalaniny we krwi [20].
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Pracujac od wielu lat jako pielggniarka, zetknetam sie¢ w poczatkach mojej pracy zawodowe;j

z grupa pacjentow z fenyloketonuriag. Moje obserwacje dotycza zatem kilkunastu lat.
Wielokrotnie spotykatam si¢ z sytuacje, ze mimo obiektywnych kryteriow umozliwiajacych
skuteczne leczenie dietetyczne u wielu pacjentow nie osiggano zalecanych stezen
fenyloalaniny. Stato si¢ to podstawa prowadzenia moich badan i préba znalezienia czynnikdéw
wptywajacych na jako$¢ i skutecznos¢ leczenia fenyloketonurii.

Specyfika chorob rzadkich, z matg liczba pacjentow pozostajacych pod opieka osrodkéw
leczniczych, zawsze stanowi znaczacy problem w opracowaniu danych statystycznych.

Z podobng sytuacjg spotkatam si¢ prowadzac moje badania. Podjeta jednak decyzja
przeprowadzenia badan jednoosrodkowych wynikata z dwoch przestanek:

- pacjenci pozostawali pod opieka osrodka, ktéry posiada w kraju uznang renome, cztonkowie
interdyscyplinarnego zespolu zajmujacego si¢ pacjentami sa w wigkszosci cztonkami
Polskiego Towarzystwa ds. Leczenia Fenyloketonurii, a postgpowanie lecznicze stosowane
wobec badanej grupy pacjentdw oparte jest o najnowsze standardy europejskie,

- wobec pacjentdow stosowano podobne metody edukacyjne i sposoby motywacji do
przestrzegania diety. Ponadto zespolowi leczacemu doskonale znana byta sytuacja rodzinna

1 warunki bytowe badanych,

- taki dobor badanej grupy pozwolit takze na wyeliminowanie wplywu czynnikéw
wynikajacych z psychologicznej wigzi pacjenta z prowadzacym go zespotem, poniewaz

wszystkimi pacjentami zajmowat si¢ jeden zespot.

W ocenie przestrzegania diety w oparciu o stezenia Phe we krwi uwzglednitam zalecenia, co
do preferowanych stezen PKU pochodzace z lat 2014-2016 [35,64,114,115,131,136].

W roku 2017 powstat bowiem nowy consensus, uwzgledniajacy znacznie bardziej
restrykcyjny sposob podejscia do diety. Ustala on gorny tolerowany poziom u nastolatkéw
oraz dorostych (od 12 roku zycia) na 10 mg/dL, podczas gdy u dzieci mtodszych tolerancja
dotyczy stezenia do 6 mg/dL [133]. W badanej przeze mnie grupie $rednie st¢zenia PKU z
ostatnich trzech lat nie przekraczaly 12 mg/dL u 59% badanych, zwraca uwage, ze 11/17
(64,7%) badanych dzieci utrzymywato $rednie stezenia Phe w normie, u pozostatych $rednie

stezenia byly przekroczone stosunkowo nieznacznie (nie wyzsze niz 14 mg/dL).
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Czynniki socjoekonomiczne i antropometryczne.

Wg Simona 1 wsp. status socjalny pacjenta i jego rodziny stanowi wazny czynnik w leczeniu
wrodzonych bledéw metabolizmu [109]. Zwykle bowiem oparte na specjalnych dietach
leczenie wymaga poniesienia okreslonych kosztow (nawet przy wspétfinansowaniu ze strony
panstwa), jak roéwniez przyswojenia zasad codziennego konstruowania i przeliczania
jadtospisow. Pierwsze realne wyliczenie kosztow miesiecznych diety PKU ocenil w walucie
Euro dr Mlcoch (130 Euro miesigcznie)[91]. W zatozeniu wiec pelna rodzina, o dobrym
statusie materialnym i solidnym wyksztatceniu, powinna by¢ gwarantem jakosci leczenia.
Moze to oznacza¢, ze chociaz koszt refundowanych preparatow jest niski, to sama dieta, jako
ze jest droga moze by¢ trudniejsza do stosowana w biedniejszych rodzinach. Tego faktu nie
potwierdzaja badania Mc Donald [88]. Takze w przeprowadzonych przeze mnie badaniach
nie znalaztam statystycznej réznicy mig¢dzy statusem materialnym rodziny a skutecznoscig
kontroli diety (p> 0,005). W piSmiennictwie zwraca si¢ rowniez uwage na fakt, ze dzieci

z rodzin rozwiedzionych maja wyzsze stgzenia Phe [5,96]. Taka pozytywna korelacja
wystepuje takze przypadku kiedy rodzice sg bezrobotni [5]. W badanej grupie tylko troje
pacjentdow pochodzi z rodzin niepeilnych, w dwoéch $rednie stgzenia Phe byly nieznacznie
powyzej normy, w jednym stezenia byly bardzo niskie. W ostatnim przypadku dlugotrwata
obserwacja wskazuje na wyrazng nadopiekunczos¢ matki samotnie wychowujacej syna.

W pracy dokonano porownania stezen Phe dla plci zenskiej 1 megskiej, poniewaz

w pismiennictwie zwraca uwage fakt lepszego przestrzegania diety przez kobiety niz przez
me¢zczyzn. Nie znaleziono istotnych statystycznych réznic w obu grupach (p>0,05).
Interesujace jest to o tyle, ze w edukacji dziewczat zwraca si¢ szczegdlng uwage na
planowanie w przysztosci cigzy informujac, ze tylko utrzymanie niskich st¢zen Phe w okresie
przed koncepcja oraz w trakcie trwania cigzy, zwlaszcza w pierwszych jej miesigcach,
gwarantuje urodzenie zdrowego dziecka. Powszechnie bowiem wiadomo ze wysokie stezenia
Phe w okresie bezposrednio poprzedzajacym cigz¢ oraz w trakcie jej trwania majg
teratogenny wpltyw na ptod, skutkujac poronieniami, urodzeniem dziecka z wadami
wrodzonymi (w tym wadami serca oraz osrodkowego uktadu nerwowego, mikrosomia

z matoglowiem) [34,35,36].

Stezenia Phe rosng sukcesywnie z wiekiem, podobnie jak wg danych dostgpnych w wielu

publikacjach [5,61,90,135], co potwierdzaja takze moje badania.
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Nadal wigc istnieje pilna potrzeba weryfikacji sposobow edukowania oraz tworzenia
pozytywnej motywacji dla starszych pacjentow z PKU. Zgodnie z danymi z pisSmiennictwa w
grupie osob, ktére nie przestrzegaja w petni zalecen dietetycznych i majg wyzsze stezenia Phe
dodatkowo utrzymuje si¢ tendencja do zmniejszania ilo$ci pomiaréw oraz ich

nieregularnos$ci [4,11,31,61,75,117,123,135]. Przeprowadzone przez mnie badania wskazuja
rowniez na istotny wptyw czgstosci pomiarOw Phe na jakos$¢ i skuteczno$¢ prowadzonego
leczenia dietetycznego. Nalezy stwierdzi¢, ze kontrola ilosci wykonywanych przez pacjenta
rocznych pomiar6w moze by¢ czulym wskaznikiem przestrzegania przez niego diety.

Tym bardziej, ze badanie jest proste (pomiar z kropli krwi), bezptatne, a wynik otrzymuje si¢
w trakcie nawet jednego dnia.

Istotne znaczenie ma fakt, ze produkty dozwolone zawieraja znaczne ilosci kalorii
(weglowodany, tluszcze), co sprawia, ze wielu pacjentow, zwlaszcza pici zenskiej, ma
tendencje¢ do nadwagi, a nawet otylosci [9,88]. Pojawiajg si¢ doniesienia 0 wyzszym niz
populacyjny odsetku osob z nadwaga lub otyloscig wsréd dorostych z PKU [52], co
zwlaszcza w przypadku dziewczat ma istotny wplyw na oceng jako$ci Zycia oraz samooceng
pacjentek. W przeprowadzonych przeze mnie badaniach jako obiektywne kryterium oceny
masy ciata przyjeto BMI. Uzyskane dane wskazujace na fakt, ze BMI w miar¢ uptywu czasu
ma tendencje do wzrostu, istnieje statystyczna réznica pomigdzy grupa do 18 i powyzej 18
roku zycia, podobnie jak w pracach innych autoréw [84,94,95]. Jak dotad dane dotyczace
przyczyny pojawiajacego si¢ nadmiaru masy ciata u osob z PKU nie zostaly doktadnie
zdefiniowane, pojawiajg si¢ wrecz opinie, ze jest on zwigzany z ogdélnymi tendencjami w
populacji a nie jedynie skladem stosowanej diety [101]. W badanej grupie wykazano
statystyczng korelacj¢ miedzy BMI a $rednimi stgzeniami Phe, wykazujac dodatnig korelacje
(p <0,05). Pacjenci z tendencja do nadwagi, zwtaszcza doros$li, majg takze problem

z utrzymaniem prawidtowych stgzen Phe. Wspotczynnik korelacji r Pearsona BMI ze $rednim
poziomem Phe z trzech lat wyniost r = 0,40, p < 0.01. Wspodtczynnik korelacji BMI ze
srednim poziomem Phe z roku wyniost r = 0,31, p < 0.05. Analizujac powyzsze dane
sktaniam si¢ do wysunigcia tezy, ze czynnikiem wpltywajagcym zaréwno na nie przestrzeganie
diety PKU jak 1 tendencja do nadwagi jest pewna niedojrzatos¢ emocjonalna pacjentow,

zwlaszcza dziewczat 1 kobiet.
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Znajac sytuacje rodzinng badanych pacjentek mozna réwniez wysunaé teze¢ polegajaca na
tym, ze nadmierna opieka rodzicielska, brak przygotowania dzieci do okresu samodzielnos$ci
jest takze podstawa do powyzszych bledow w sposobie decydowania o swoim odzywianiu.
Bowiem jak juz zaznaczono we wstegpie, szczegdlnie trudnym momentem jest przejscie
dziecka z calkowitego dozoru rodzicielskiego do fazy samodzielno$ci. Istotny jest réwniez
moment zmiany dotychczasowej opieki pediatrycznej na opieke medyczng typowa dla okresu
dorostosci. W Polsce ten problem zostal uregulowany w taki sposéb, ze poradnie
metaboliczne uzyskaty mozliwo$¢ przyjmowania pacjentow z PKU bez limitu wiekowego,
problemem jest jednak ewentualna hospitalizacja pacjenta dorostego w przypadkach
dekompensacji badz nie przestrzegania rezimu dietetycznego [75].

Zalaczona tabela 20 przedstawia wiek, w ktorym badani pacjenci rozpoczg¢li samodzielne
przygotowywanie positkow i1 regulowanie swojej diety. W grupie pacjentow mlodszych
sredni wiek osiggania samodzielno$ci zywieniowe] (takze doboru produktow) jest
statystycznie nizszy, co nalezy uzna¢ za pozytywng tendencj¢. Czuta opieka rodzicoOw czgsto
skutkuje brakiem samodzielno$ci w stosowaniu diety.

Z pracy Witalis 1 wsp wynika, ze az 41% pacjentow w wieku 10-19 lat (badano 173 osoby)
deklarowato che¢ samodzielnego wyboru potraw i produktow, na co nie pozwalali rodzice.
By¢ moze jest to jeden z czynnikdéw, ktory powoduje pdzniejsza frustracje pacjentow,
podobne obserwacje sg udzialem takze innych badaczy [109,126,127]. W prowadzonych
badaniach nie odnotowano wyraznie takiej tendencji, przewazajaca wigkszo$¢ pacjentow
sama decyduje o doborze produktéow zywieniowych i nie jest zalezna od rodzicow czy
partnerow.

Obecnie w prowadzonym szkoleniu najmtodszej grupy pacjentow oraz ich rodzin znaczaca
role przypisuje si¢ wiasnie uzyskiwaniu jak najszybciej samodzielnosci dzieci w zakresie
umiejetnosci  przyrzadzania, positkow, wyliczaniu dobowego zapotrzebowania na

fenyloalaning oraz kaloryczno$ci positkow.

Edukacja i ocena psychologiczna.

Z badan wynika, ze stopien edukacji pacjenta oraz jego rodziny ma podstawowe znaczenie,
dla jakos$ci prowadzonej terapii [119,139]. Dostepne sa doniesienia potwierdzajace korelacje

niskiej wiedzy pacjentow i ich opiekundéw z wyzszymi stezeniami Phe [66].
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Mimo prowadzonej szeroko i z udziatlem wielu dostgpnych form edukacji (warsztaty, nauka
gotowania, konkursy, strony internetowe, broszury) stopien posiadanej przez pacjentéw
wiedzy jest niewystarczajacy. Dane Witalis 1 wsp. oceniajace wiedz¢ odno$nie rezimu
dietetycznego wskazuja, ze sposrod 173 pacjentéw w wieku 10-19 lat z réznych osrodkow

w Polsce tylko 45% zna dzienne zapotrzebowanie na Phe w diecie, a 27% zna zawarto$¢
fenyloalaniny w najcze$ciej stosowanych produktach [126], przy czym poziom wiedzy
wzrasta statystycznie z wiekiem pacjentow [13,53] co znalazto potwierdzenie takze w moich
badaniach. Ciekawe dane przedstawil Singh [110] sugerujac, ze poprawa form zdobywania
wiedzy przez pacjentow skutkuje co prawda dlugoterminowym jej posiadaniem, ale tylko na
krotki okres poprawia st¢zenia Phe u pacjentow. Co oznacza, ze uzyskiwana wiedza nie jest
w pelni przektadana na praktyczne jej stosowanie w dlugiej obserwacji, co potwierdzajg takze
obserwacje Durhama oraz Mc Donald [53,86]. Jednak zaskakujace wyniki badan Durham-
Shearer wskazuja na to, ze nowoczesne metody edukacji nie poprawiajg istotnie kontroli
stezen Phe u dorostych pacjentow [53].

W prowadzonych przeze mnie badaniach znaleziono statystyczng zalezno$ci migdzy
obiektywnym poziomem wiedzy a st¢zeniami Phe, natomiast zwraca uwage fakt, ze w grupie
dzieci poziom wiedzy byl statystycznie nizszy niz w grupie dorostych, co nie przektada si¢ na
srednie stezenia Phe, gdzie korelacja jest odwrotna. Mozna to wytlumaczy¢ faktem, ze na
przestrzeganie rezimu dietetycznego u dzieci maja wptyw rodzice badz opiekunowie, ktorzy
W sposob wilasciwy opanowali leczenie dietetyczne 1 konsekwentnie go przestrzegaja.

Z danych ankietowych (tabela 10) wynika takze, ze 60% respondentdw uwaza ze poziom
trudno$ci w przestrzeganiu diety nie jest wysoki. Ta wysoka samoocena przestrzegania
zalecen dietetycznych by¢ moze wynika z faktu, ze pacjenci z PKU od wczesnego okresu
dziecinstwa sg systematycznie szkoleni wieloma dostepnymi metodami. Tabela 14 wskazuje
takze na wysoka ocene zrozumiato$ci sposobu przekazywania wiedzy oraz dostepnosci do
personelu pomagajacego w jej zdobywaniu. 25,5% ,czyli ponad jedna czwarta respondentow
ocenia takze wiedzg otoczenia na temat swojej choroby, jako niewystarczajaca, jest to kolejne
pole do poprawy realizacji skutecznosci diety. By¢ moze angazowanie w uczenie zasad
dietetyki nie tylko zainteresowanych oraz ich rodzicoéw, ale takze partneréw, dziadkow,

rodzenstwa przyniostoby oczekiwane efekty.
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Jednoczesnie z piSmiennictwa wiadomo, Ze pacjenci nie stosujacy si¢ do zalecen
dietetycznych, takze w okresie dojrzewania i dorostosci, wykazuja zaburzenia koncentracji
pamigci krotkotrwatej oraz funkcji poznawczych, co moze si¢ przejawia¢ trudnosciami

w nauce matematyki i innych przedmiotow Scistych oraz jezykow

obcych [6,43,55,62,74,92,106,116,139]. Anastosaie poroéwnat odchylenia od przyjetych norm
standardow stezen Phe do ilorazu inteligencji 1 stwierdzit statystyczne korelacje miedzy tymi
parametrami. Przeklada si¢ to na trudnosci w szkole, co w sposob widoczny wptywa, na
jakos¢ zycia pacjentdw oraz ich rodzin [8]. W badanej grupie nie stwierdzono jednak
statystycznej zaleznosci miedzy obiektywnymi wynikami testow Wechslera a stezeniami Phe.
Jednak zwrdocono uwage na fakt, ze u 14 badanych pacjentow (tabela nr 19) wyniki testu
Wechslera sg w wigkszosci ocenianych parametrow nieco nizsze od przecigtnej. U pigciorga
z nich $rednie st¢zenia Phe z ostatnich trzech lat znaczaco przekraczaja dopuszczalne
wartosci. Interesujace jest, ze pacjenci ci pozostaja co prawda pod statg opieka Poradni, ale
miewali okresy catkowitego odstawiania diety 1 dopiero wspoOlna praca personelu
opiekujacego si¢ nimi (w tym psychologa) oraz pomoc rodziny pomagala w powrocie do

stosowania diety, zwykle jednak nie adekwatnej do uzyskania prawidlowych st¢zen Phe.

Przestrzeganie diety.

Wieloosrodkowe badania wykazuja, ze nawet u 30% leczonych pacjentow stezenia Phe sa
wyzsze niz rekomendowane, procent ten wzrasta z wiekiem pacjenta [86,117], co
udowodniono takze w prowadzonych badaniach.

W zawartej w tekscie tabeli 10 zestawiono wyniki uzyskane po podsumowaniu odpowiedzi na
pytania dotyczace zasad stosowania diety w zaleznos$ci od sredniego st¢zenia Phe z ostatnich
trzech lat. Znaleziono jedynie nieliczne statystycznie istotne zaleznosci (podkreslone

w tekscie tabeli grubym drukiem). Pacjenci z wyzszymi st¢zeniami Phe czg$ciej przyznawali
si¢ do niezbyt dokladnego przestrzegania zalecen dietetycznych, stosunkowo wysoko
oceniajac dostepnos$¢ produktéw na rynku, (co budzi zdziwienie), rzadziej takze brali pod
uwage potrzebe pomocy w przygotowaniu positkow ze strony bliskich. Komentujac wyniki
odpowiedzi na powyzsza cze$¢ ankiety nalezy zwroci¢ uwage na nastgpujace fakty: 60%
ankietowanych uwaza, ze sam proces leczenia, czyli stosowania diety nie jest dla nich

ucigzliwy, wigkszo$¢ (77%) prowadzi dzienniczki samokontroli.
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Respondenci podkreslaja co prawda konieczno$¢ pomocy rodzicow/bliskich w przestrzeganiu
diety (73% pozytywnych odpowiedzi), ale réwnoczesnie wiekszo$¢ z niech uwaza, ze
przygotowanie positkow lezy w ich gestii (74,5%). Zdecydowana wigkszos¢ (87,3%)
samodzielnie przygotowuje positki 1 wybiera ich sktad (84,3%).

Rownoczesnie tylko okoto 25% pacjentow zwraca uwage na trudnosci wynikajace

z dostgpnosci produktéw (23,9%), ich smaku (25,5%), jak rowniez trudnosci w ich
przyrzadzaniu (21,3%), az 50% zwraca uwage na trudnosci wynikajace z ceny produktow.
Wigkszo$¢ pacjentéw (65,2%), przyznaje si¢ do przejSciowych odstepstw od diety uznajac
swojg win¢ w tym przypadku (84,8%). Negatywny wptyw wysokich st¢zen Phe wplywa na
nastroj pacjentéw [10,74]. Ten niebezpieczny mechanizm prowadzi, przy braku odpowiedniej
motywacji, nawet do zaprzestania stosowania diety. W przeprowadzonych badaniach, jako
skutki nieprzestrzegania diety pacjenci obserwowali przede wszystkim wahania nastroju,
wybuchy ztosci, drazliwo$¢ emocjonalng jak réwniez spowolnienie mys$lenia 1 dziatania oraz
trudnosci w skupianiu uwagi, w mniejszym stopniu zaburzenia pami¢ci, uczucie zmegczenia.

Tylko niecate 20% nie zglaszata dolegliwo$ci wynikajacych z nieprzestrzegania diety.

Jakos¢ zycia w aspekcie przestrzegania diety.

Poczucie choroby towarzyszy pacjentom z PKU przez cate zycie, sposrod badanych tylko
18,7% ocenia swdj stan zdrowia, jako dobry badz bardzo dobry.

Prawidlowe stezenia Phe i kontrola diety powinna by¢ gwarancja dobrej samooceny jak

1 pozytywnego myslenia o przysztosci. Rownoczes$nie jednak Crone 1 wsp. zwrocili uwage na
fakt, ze zbyt Sciste trzymanie si¢ regul diety zarowno w zakresie czegsto$ci o przyjmowania
preparatéw jak i pozostatych elementoéw diety nie wptywato wcale korzystnie na stezenia Phe
w badanej prawie 200 osobowej grupie pacjentow [46]. Autorzy podkreslaja rowniez fakt, ze
trudnos$ci w wywazeniu wtasciwych proporcji w przestrzeganiu regut stosowania diety

1 konieczno$¢ statego utrzymywania rezimu dodatkowo wzmaga opisane uczucie lgku

1 niepewnosci [46,59]. Wsrod badanych pacjentéw 40% ocenia, jako trudne codzienne
stosowanie zalecen dietetycznych, okoto 65% ocenia, ze bardzo dokladnie przestrzega
zalecen dietetycznych, ale az 75% przyznaje si¢ do odstepstw w diecie.

Z cytowanych juz wczesniej danych Witalis 1 wsp. dotyczacych 173 pacjentow w wieku 10-

19 lat az 31% odczuwa narastajace z wiekiem uczucie bezradno$ci wynikajace z koniecznos$ci
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restrykcyjnego przestrzegania diety [126]. Autorzy powyzszej publikacji zwracaja takze
uwage na fakt, nie stwierdzenia korelacji miedzy poziomem posiadanej wiedzy a owym
uczuciem bezradnosci. Jak zaznaczono wyzej tylko niewielka ilo$¢ badanych ocenia swoj stan
jako dobry lub bardzo dobry (18,7%), to poczucie dobrostanu jest nieco wyzsze w grupie
dzieci, okolo polowa z nich uwaza jednak, Zze choroba determinuje ich zycie. ROwnocze$nie
jednak odsetek osob akceptujacych chorobe jest wysoki (87,7%). Prawie 90% badanych osob
ocenia rowniez, ze maja wplyw na przebieg choroby, a swoje zycia ocenia jako ciekawe.
Wigkszo§¢ uwaza jednak, ze choroba nie wplynie na ich nauk¢ oraz podzniejsze zycie
zawodowe (75,5%), wysokie jest takze poczucie zadowolenia z zycia (97,3%). Niektorzy
autorzy wskazywali na wyzszy, w stosunku do populacyjnego odsetek leku i depresji w
grupie dorostych z PKU [22,30]. Ponadto wg Brumma [22] nastolatki z PKU czutly si¢
dodatkowo stabo zintegrowane ze swoimi rowiesnikami, cz¢sto odczuwajac zaktopotanie

a nawet wstyd wobec koniecznoS$ci przyznania si¢ do choroby i restrykcji z nig zwigzanych,
co potwierdza takze publikacja Witalis 1 wsp dotyczaca pacjentow polskich [127].

W prowadzonych badaniach wysoki jest odsetek osob zniech¢conych przewlektoscia choroby
1 ograniczeniami, jakie powoduje (67,3%) oraz z obawami, co do przysziosci (63,2%).
Niepokoi takze odsetek osob uwazajacych si¢ za samotne (78,3%). Wg danych z cytowane;j
publikacji Witalis 1 wsp. 29% pacjentdow nie przyznaje si¢ do choroby w swoim $rodowisku,
30% odczuwa wstyd przed innymi z tego samego powodu. Rownoczesnie jednak tylko 12%
odczuwa, ze sg postrzegane sg, jako gorsze / inne od swoich rowiesnikow [128]. Na problem
tzw. stygmatyzacji zwrocil rowniez uwage w swojej publikacji di Ciommo, podkreslajac
znaczenie akceptacji przez grupe rowiesnicza, jako warunek samoakceptacji siebie i

choroby [48]. Ciekawe jest to o tyle, ze pacjenci rzadko zglaszaja problem kontaktu z
rowiesnikami swoim rodzicom oraz personelowi poradni. Dlatego problem ten traktowany
jest, jak wida¢ niestusznie, jako marginalny. Cazzorla 1 wsp. jako jedyni zwrdcili uwage na
fakt, ze jakos$¢ Zycia jest oceniana nizej przez pacjentow pici meskiej, jak dotad jednak to
spostrzezenie nie zostalo zweryfikowane przez innych autoréw [40], nie potwierdzily takze
tego moje badanie (p > 0,05). Wedlug prowadzonej analizy przewazajaca wigkszos¢
badanych znajduje oparcie w kontaktach z rowiesnikami oraz odczuwa wsparcie ze strony
rodzin, tylko 20,8% uwaza, Ze otoczenie probuje wywiera¢ na nie wptyw, rozumiany w tym

wypadku jako nadopiekunczosé.
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Odsetek o0sob wstydzacych si¢ swojej choroby nadal wynosi w badanej przeze mnie grupie
ponad 25%, takze okoto 25% nie informuje o swojej chorobie w miejscu nauki czy pracy.

Z wypowiedzi badanych wynika ambiwalentno$¢ uczu¢ oséb chorych, z jednej, bowiem
strony nie wyrazaja w wiekszosci obaw, co do przebiegu nauki oraz zawodowej przysztosci,

z drugiej jednak wykazuja zniechecenie przewlekloscia choroby, obawiajac si¢ zyciowych
problemoéw w przysztosci.

Znaleziono natomiast ciekawg zalezno$¢ miedzy wynikami testu wiedzy a subiektywna oceng
jako$ci zycia, pogrubiatym drukiem zaznaczono, gdzie subiektywna ocena jako$ci zycia

koreluje z posiadang wiedzg o chorobie. (tabela 14)

Z doswiadczen os$rodka w Lipsku wynika, ze tylko 19% (w poréwnaniu z 38% w grupie
kontrolnej) uzyskato wyksztatcenie wyzsze, w badanej grupie dorostych powyzej 22 roku
zycia 16 ukonczylo szkoly $rednie, dziewigciu posiada wyzsze wyksztalcenie a siedmiu
ukonczyto szkote zawodowa. Z kolei sposrod dorostych pacjentéw w pismiennictwie
zwrocono uwage na niski odsetek 0sob pozostajacych w statych zwigzkach [95]. Wsrdd
badanych oséb dorostych tylko pigcioro (15%) pozostaje w takich zwigzkach, dwie

z pacjentek zdecydowaly si¢ §wiadomie na cigze i urodzilo zdrowe dzieci. Potwierdzaja to
badania Simona dowodzace opdznionej autonomii, a takze trudnos$ci w budowaniu relacji

w dorostym zyciu oraz Igku przed posiadaniem dzieci [109]. Trudno na tej podstawie
wyciaga¢ jednoznaczne wnioski. Nalezy jednak zwrdci¢ uwage na podany wyzej wysoki
odsetek osob, ktore czujg si¢ samotne.

Rozwigzaniem powyzszego problemu moga by¢ grupy wsparcia, prowadzone przez
doswiadczonych psychologdéw. Potrzeba tworzenia takich grup wsparcia dotyczy nie tylko
mtodszych pacjentow, ale wzrasta, wg ankietowych wypowiedzi, wsrdd pacjentéw

dorostych [58,126,127,128,129]. Niektorzy pacjenci wymagaja dtugotrwatej indywidualnej
terapii, z zaangazowaniem osOb bliskich. W przypadku chorob przewlektych opieka
psychologiczna wydaje si¢ niezbgdna i znaczaco poprawia samoocen¢ pacjentéw, utatwia
kontakty z otoczeniem, co skutkowaé¢ moze poprawa jakosci leczenia, nadal jednak forma
wsparcia psychologicznego nie jest popularna wsrod pacjentow, nie tylko zresztg polskich.
Podkreslana przez wigkszo$¢ pacjentow rola tworzenia grup rowiesniczych pacjentow z tym
samym schorzeniem moze by¢ zadaniem pielegniarki zaangazowanej w prace zespolu

opiekujacego si¢ pacjentem z PKU.
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To pielegniarka zna zwykle najlepiej wzajemne relacje rodzinne, stluzy do$wiadczeniem i
pomoca, jest osobg o duzym zaufaniu pacjentdow i ich rodzin. By¢ moze ten element pracy
pielegniarki z pacjentem z PKU nie zostat do konca wykorzystany.

Jednak wg wieloosrodkowych danych Witalis 1 wsp. tylko 8% pacjentéw widzi potrzebe tego
typu pomocy, ta forma wsparcia jest wobec tego jeszcze nierozpowszechniona [127].

Z prowadzonych przeze mnie badan, popartych takze innymi wymienionymi powyzej
publikacjami wynika, ze nadal nie do konca rozwigzany jest problem wlasciwego kontaktu

z roéwiesnikami, ukrywanie choroby przed nimi, co znaczaco wplywa na przestrzeganie

wlasciwego leczenia dietetycznego.

Badania Witalis i wsp dowodza, ze tylko 17% pacjentéw widzi potrzeb¢ omawiania swoich
probleméw, miedzy innymi w kontaktach z réwiesnikami, z personelem medycznym,
rownoczesnie traktujagc Ow personel, jako podstawowe zrdédto wiedzy o chorobie i jej

leczeniu [127]. Podkreslana jest réwniez rola dietetyka, na co dzienh towarzyszacego
pacjentowi 1 jego rodzinie w konstruowaniu dziennego jadtospisu. Jako nowe istotne Zrodto
wiedzy, ale takze wzajemnych kontaktow wskazywany jest Internet.

W czasie prowadzenia badan zauwazono, iz dorosli z PKU pomimo dobrego poziomu wiedzy
na temat leczenia dietetycznego maja tendencje do wyzszych poziomdéw stezenia Phe we
krwi. W rozmowach z dorostymi pacjentami na temat trudnosci na jakie napotykaja

w stosowaniu diety niskofenyloalaninowej najczgsciej spotykanym problemem okazato si¢
planowanie, wlasciwy rozktad i liczba positkow a takze konieczno$¢ regularnego ich
spozywania. Tryb zycia dorostych z PKU nie zawsze jest uporzadkowany, poniewaz maja oni
wiele codziennych obowigzkéw zwigzanych z nauka i1 praca zawodowa, ktére utrudniajg
regularne spozywanie positkow oraz preparatu biatkozastepczego. Brak wsparcia oraz wiedzy
na temat diety niskofenyloalaninowej ze strony otoczenia prowadzi do tego, ze dorosli
krepuja si¢ mowic o swojej chorobie w pracy i ja ukrywaja, co prowadzi do niestosowania si¢
do zalecen dietetycznych.

Zastanawiajac si¢ jak poprawi¢ sytuacje dorostych z PKU pomyslalam o cateringu
dietetycznym, czyli popularnie nazywanej ,,diecie pudetkowej”, ktora rozwigzataby problem
braku czasu, umiejetnosci przygotowania positkow. Gotowaniem positkow zajmowalaby sie¢
wykwalifikowana firma, ktora zatrudniataby dietetykow, kucharzy oraz trenera personalnego,

co umozliwiloby wlasciwe odzywianie chorych z PKU oraz motywowatoby do zdrowego
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stylu zycia. Jadtospis na caly tydzien powinien by¢ opracowany przez dietetyka w oparciu o
zalecenia dietetyczne dostosowane indywidualnie do kazdego chorego z PKU uwzgledniajac
wiek, ple¢, stan kliniczny, stopnien aktywnosci fizycznej

1 indywidualng tolerancje fenyloalaniny. Do przygotowania positkow powinny by¢ uzywane
produkty nieprzetworzone, naturalne o niskiej zawartosci Phe, ktore zaspokoja uczucie gtodu
1 dostarcza organizmowi odpowiednig ilo§¢ skladnikow odzywczych. Gotowe zestawy
produktéw powinny by¢ pakowane w jednorazowe pudetka (umozliwiajace podgrzanie np.
obiadu), ktére mozna wzig¢ ze sobg do pracy lub na uczelnie. Dania te dostarczane codziennie
do domu, zamawiane np. przez stron¢ internetowg lub telefonicznie znacznie poprawityby
codzienne funkcjonowanie dorostych chorych z PKU, ktérzy uwazaja, ze proces leczenia jest
dla nich ucigzliwy i trudy. Rozwigzatoby to tez dwa inne problemy zgtaszane przez badanych,
czyli trudno$ci wynikajace z dostgpnosci produktow jak roéwniez problemy z ich
przyrzadzaniem. Czg¢sciowe wspotfinansowanie ze strony panstwa, czyli refundacja takiego
modelu leczenia spowodowatby rozwigzanie trzeciego problemu, czyli ceny produktow.
Wspotpraca dietetyka i trenera personalnego z prawidtlowo zaplanowang dieta (Phe, kalorie,
bialko, witaminy, sktadniki mineralne i1 pierwiastki sladowe) 1 wysitkiem fizycznym powinna
zapobiega¢ nadwadze i otylosci, ktéra wptywa na poziomy Phe u chorych na fenyloketonurig.
Na polskim rynku istnieje juz wiele firm cateringowych oferujacych rozne diety

np. o obnizonej liczbie kalorii, wegetarianskie, weganskie, bezglutenowe, wystarczy
poszerzy¢ ich asortyment, wyposazy¢ wykwalifikowany personel w wiedz¢ 1 umiejetnosci

w przygotowaniu dan niskofenyloalaninowych.

Innym problemem zgtaszanym przez badanych jest smak preparatéw biatkozastepczych, ktore
muszg by¢ spozywane w minimum 3 porcjach w ciggu dnia z positkiem. Wiekszos¢
preparatow dostepnych na rynku ma smak stodki lub stodko-kwasny np. pomaranczowy,
owoce lesne lub neutralny, moze watro byloby poszerzy¢ asortyment produktow
bialkozastepczych o inne smaki np. stony, kwasny, gorzki i pikantny. A MacDonald w swoich
pracach opisywata preferencje smakowe chorych z PKU, twierdzac, iz chorzy na

fenykoketonuri¢ maj¢ tendencj¢ do wybierania produktow kwasnych 1 gorzkich.
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Hipotezy badawcze i ich weryfikacja

Przed przystgpieniem do badan wysuni¢to hipotezy badawcze, ktorych weryfikacje
przedstawiono ponizej.

Hipoteza 1

Czynniki spoteczne 1 $rodowiskowe wywieraja wplyw na przestrzeganie rezimu
dietetycznego przez pacjentow z fenyloketonuria.

Weryfikacja hipotezy badawczej

Warunki socjoekonomiczne nie wywierajg istotnego wplywu na przestrzeganie diety przez
pacjentéw z PKU. Kryterium bardziej skutecznego przestrzegania diety jest wiek pacjenta —
im mtodsi pacjenci tym skuteczniejsze przestrzegania diety.

Hipoteza 2

Poziom inteligencji i obiektywny poziom wiedzy wywiera wptyw na jakos$¢ i skutecznos¢
stosowanego leczenia dietetycznego. Ciggla wieloplaszczyznowa edukacja pacjenta wplywa
na st¢zenia fenyloalaniny u pacjentow.

Weryfikacja hipotezy badawczej

Nie stwierdzono statystycznej zalezno$ci miedzy poziomem inteligencji a Srednimi st¢zeniami
Phe. Stwierdzono natomiast statystyczng zalezno$¢ migdzy obiektywnym poziomem wiedzy
pacjentdow o chorobie i jej leczeniu a $rednimi st¢zeniami fenyloalaniny. Zwraca takze uwage
fakt, ze w grupie dzieci poziom wiedzy byt statystycznie nizszy niz w grupie dorostych, co
nie przektada si¢ na S$rednie stezenia Phe, gdzie korelacja jest odwrotna. Mozna to
wytlumaczy¢ faktem, ze na przestrzeganie rezimu dietetycznego u dzieci majg wptyw rodzice
badz opiekunowie, ktorzy w sposob dobry opanowali leczenie dietetyczne 1 konsekwentnie go
przestrzegaja. W  subiektywnej ocenie pacjentow wieloplaszczyznowa edukacja,
uwzgledniajaca takze Internet stanowi czynnik poprawiajacy skuteczno$¢ stosowanego
leczenia. Za najbardziej przyjazna forme edukacji uznano warsztaty kulinarne. Konieczno$é
wazenia produktu 1 obliczania zawartosci Phe stanowi najistotniejszy problem

w przestrzeganiu zalecen dietetycznych.
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Hipoteza 3
Restrykcyjna dieta wywiera wptyw, na jako$¢ zycia pacjentow, w szczeg6lnosci na kontakty

spoleczne 1 samooceng, co skutkuje trudnosciami w stosowaniu terapii dietetyczne;.

Weryfikacja hipotezy badawczej
Mimo $wiadomosci cigzkosci 1 przewleklosci choroby ocena, co, do jakosci zycia
u wiekszosci badanych jest wysoka. Jednak nadal znaczny jest odsetek (ponad 25%) osob
uwazajacych sie za samotne, wstydzacych si¢ swojej choroby i nieinformujacych o niej
w miejscu nauki. Istotnymi subiektywnymi ubocznymi skutki nieprzestrzegania diety s3:
wahania nastroju, wybuchy ztosci i drazliwo$¢ emocjonalna.

Hipoteza 4
W miar¢ dorastania osobg regulujaca diete dziecka przestaja by¢ rodzice lub opiekunowie, co
przejsciowo moze wptywac na skutecznos$¢ stosowanej terapii dietetyczne;.

Weryfikacja hipotezy badawczej
Z przeprowadzonych badan wynika, ze $redni wiek samodzielnego rozpoczgcia
przygotowywania positkow w grupie dorostych wynosi 17 lat £4.16,u dzieci 10,93 lat
+ 2.40. Natomiast $rednia wieku, w ktorym ankietowani decyduja o wyborze produktow
w grupie dorostych wynosi 18,69 lat + 4.90 a u dzieci wynosi ona 13 lat = 3.95. Jest to zgodne
z przyjetym w zaleceniach trendem w leczeniu PKU, sklaniajagcym coraz mlodszych

pacjentow do samo decydowania o leczeniu dietetycznym.
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Whioski

1.

Warunki socjoekonomiczne nie wywierajg istotnego wptywu na przestrzeganie diety
przez pacjentow z PKU. Kryterium bardziej skutecznego przestrzegania diety jest
wiek pacjenta — im mtodsi pacjenci tym skuteczniejsze przestrzeganie diety. Nadal
zatem istnieje pilna potrzeba weryfikacji sposobéw edukowania oraz tworzenia
pozytywnej motywacji dla starszych pacjentéw z PKU.
Pacjenci z wyzszymi warto§ciami BMI statystycznie czeéciej majg trudnosci
z przestrzeganiem diety i posiadaja wyzsze stezenia fenyloalaniny.
Poziom wiedzy pacjentow o chorobie i jej leczeniu ma wplyw na utrzymanie
prawidlowych stezen fenyloalaniny. Wskazane jest czestsze wykorzystywanie
Internetu oraz form warsztatow dietetycznych w edukowaniu pacjentow.
Istotnym  obiektywnym  czynnikiem  determinujacym  niestosowanie  lub
nieprzestrzegania diety jest konieczno$¢ wazenia produktu i obliczania ilosci Phe
w codziennej diecie.
Uswiadomienie zwigzku migdzy ubocznymi skutkami nieprzestrzegania diety
(wahania nastroju, wybuchy ztosci, drazliwo$¢ emocjonalna) a jako$cia zycia moze
pomoc W motywowaniu pacjenta.
Mimo $wiadomosci cigzkosci 1 przewlektosci choroby ocena co do jakos$ci zycia
u wigkszosci jest wysoka. Jednak nadal znaczny jest odsetek osob uwazajacych si¢
za samotne, wstydzacych si¢ swojej choroby 1 nieinformujacych o niej w miejscu

nauki czy pracy. Wymagana jest wiec stata pomoc psychologiczna.
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Streszczenie

Fenyloketonuria (ang. Phenyloketonuria - PKU, OMIM 261600) jest najczesciej
wystepujacym genetycznie uwarunkowanym wrodzonym bledem metabolizmu. Jedynag
skuteczng metoda postepowania w klasycznej postaci choroby jest restrykcyjne leczenie
dietetyczne z ograniczeniem fenyloalaniny w diecie, ktéra powinna by¢ stosowana przez cale
zycie. Wprowadzenie badan przesiewowych noworodkdéw i wczesne rozpoczgcie leczenia
oraz kontrola metaboliczna zapobiega nieodwracalnemu uszkodzeniu OUN, ktorego
konsekwencja jest znaczne op6znienie i niedorozwdj umystowy. Dziatania te spowodowaty,

ze obecnie chorzy z PKU majg szans¢ na normalny rozwoj fizyczny i umystowy.

Celem pracy byto ustalenie czynnikoéw wplywajacych, na jakos¢ i skutecznos¢ leczenia

dietetycznego, ktorego podstawg jest restrykcyjna dieta niskofenyloalaninowa.

Badania przeprowadzono w grupie 49 pacjentéw Poradni Metabolicznej Fenyloketonurii
Uniwersyteckiego Centrum Klinicznego w Gdansku. Wiek badanych wynosit 9 - 40 lat
(Srednia 22.27; +8.14 lat), w tym 32 (65,3%) miato powyzej 18 roku zycia (Srednia 26.56;
+6.37lat ) oraz 17 bylo w wieku od 9-17 lat ($rednia 13.69; +2.46 lat). Badana grupa

liczyta 23 (46,9%) osoby plci zenskie;j.

W badaniach wykorzystano metod¢ sondazu diagnostycznego w oparciu o autorski
kwestionariusz ankiety, do ktorego dotaczono test wiedzy, ktorych celem bylo poznanie stylu
zycia, stosunku do choroby i1 wynikajacych z niej restrykcji oraz proba oceny jakosci zycia
pacjentéw w aspekcie stosowania rezimu dietetycznego i ich wiedzy na temat diety oraz

okreslenie probleméw wynikajacych ze stosowania leczenia dietetycznego.

U wszystkich badanych wykonano pomiary antropometryczne, badanie psychologiczne

z uzyciem dostosowanego do wieku testu Wechslera. Dokonano retrospektywnej analizy
dokumentacji medycznej 1 wynikow pomiardw Phe, co pozwolito na wyliczenie $redniej
poziomdw z roku 1 trzech lat przed badaniem oraz obliczy¢ ilos¢ pomiarow dokonywanych

w tym czasie.

Z analizy danych wynika, ze warunki socjoekonomiczne nie wywieraja istotnego wptywu na
przestrzeganie diety przez pacjentoéw z PKU. Kryterium bardziej skutecznego przestrzegania
diety jest wiek pacjenta —im mlodsi pacjenci tym skuteczniejsze przestrzeganie diety.
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Powyzsze dane wskazuja na konieczno$¢ weryfikacji metod 1 sposobéw edukowania oraz
wsparcia 1 tworzenia pozytywnej motywacji do przestrzegania zasad diety u starszych
pacjentow z PKU.

Wykazano, ze ilos¢ wykonywanych w ciggu roku pomiarow jest czutym wskaznikiem dla
weryfikacji kontroli dietetycznej u pacjentow z PKU. Dlatego nalezy motywowac pacjentéw
do czegstego, systematycznego kontaktu z zespolem terapeutycznym, ktory bedzie go wspierat
przestrzeganiu zasad i stosowaniu diety, co wplynie na lepsza kontrole metaboliczng

1 poprawi jakos$¢ zycia chorego.

Stwierdzono statystyczng zalezno$¢ miedzy obiektywnym poziomem wiedzy pacjentow

o chorobie i jej leczeniu a §rednimi stezeniami fenyloalaniny. Zwraca takze uwagg fakt, ze

w grupie dzieci poziom wiedzy byl statystycznie nizszy niz w grupie dorostych, co nie
przektada si¢ na $rednie stgzenia Phe, gdzie korelacja jest odwrotna. Prawdopodobnie
skuteczniejsze przestrzeganie rezimu dietetycznego u dzieci jest efektem wlasciwego
szkolenia rodzicow badz opiekunéw. W subiektywnej ocenie pacjentdw wieloptaszczyznowa
edukacja, uwzgledniajaca takze Internet oraz udzial w warsztatach dietetycznych stanowi
czynnik poprawiajacy skutecznos$¢ terapii. Konieczno$§¢ wazenia produktu i obliczania
zawarto$ci Phe stanowi najistotniejszy problem w przestrzeganiu zalecen dietetycznych,

co nalezy uwzgledni¢ w edukowaniu pacjentow.

Uswiadomienie zwigzku mi¢dzy ubocznymi skutkami nieprzestrzegania diety (jak wykazano:
wahaniami nastroju, wybuchami ztosci, drazliwoscig emocjonalng) a jakoscig zycia moze
pomoc w motywowaniu pacjenta do przestrzegania diety. Przewazajaca wigkszo$¢ pacjentéw
mimo $§wiadomosci ciezkosci i przewlektosci choroby ocenia swoja, jakos¢ zycia, jako
wysoka. Nadal jednak znaczny jest odsetek osob uwazajacych sie za samotne, wstydzacych
si¢ swojej choroby i nieinformujacych o niej w miejscu nauki czy pracy.

Oparta o nowoczesne metody leczenia 1 edukacji, wsparta opieka psychologiczng pomoc

pacjentowi moze stanowi¢ o powodzeniu leczenia.
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Abstract

Phenylketonuria (PKU) is the first inborn error of metabolism in which dietary therapy has
been used successfully from many years. The key to reducing complications associated with
PKU is metabolic control throughout life. However, despite the benefits of dietary therapy
and the continuous improvement of PKU formula, adherence to the strict rules of nutritional
regimen remains problematic for patients.

The aim of the study was to determine the factors affecting the quality and effectiveness of
therapy, which is based on the restrictive low-phenylalanine diet.

The research was carried out in a group of 49 patients of the Outpatient Phenylketonuria
Department at the University Clinical Center in Gdansk. Age of the respondents ranged from
9 to 40 years (average age 22.27; £8.14 years), 32 respondents (65,3%) were over 18 years
old (average age 26.56; £6.37 years) and 17 respondents were between the 9 to 17 years
(average age 13.69; +2.46 years). 23 (46,9%) females took part in the study.
The research used the method of a diagnostic survey based on the author's questionnaire, the
purpose of which was to get to know the lifestyle, attitude to the disease and the resulting
restrictions also attempt to assess the quality of life of patients in the aspect of dietary regimen
and their knowledge about the diet and determining the problems resulting from the use of
dietary treatment. In all respondents, anthropometric measurements were taken, a
psychological examination using an age-appropriate Wechsler's test.

A retrospective analysis of medical records and Phe measurement results was made, which
allowed to calculate the average levels from the year and three years before the test and to
calculate the number of measurements made at that time.
The analysis of the data shows that the socio-economic conditions do not have a significant
impact on diet compliance by patients with PKU. The criterion of more effective compliance
with the diet is the age of the patient - the younger patients, the more effective adherence to
the diet. The above data indicate the need to verify the methods and ways of educating and
supporting and creating positiv.e motivation to comply with diet principles in elderly patients
with  PKU.

It has been shown that the number of measurements performed during the year is a sensitive

indicator for the verification of dietary control in patients with PKU. Therefore, patients
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should be motivated to frequent, systematic contact with a therapeutic team that will support it
in compliance with the rules and diet, which will result in better metabolic control and
improve the quality of life of the patient.
A statistical relationship was found between the objective level of patients' knowledge about
the disease and its treatment and the average concentrations of phenylalanine. It is also worth
noting that in the group of children the level of knowledge was statistically lower than in the
adult group, which does not translate into average Phe concentrations, where the correlation is
reversed. Probably more effective adherence to the dietary regime in children is the result of
proper training of parents or legal guardians. In the subjective assessment of patients,
multifaceted education, including the Internet and participation in dietetic workshops is a
factor that improves the effectiveness of therapy. The necessity of weighing the product and
calculating Phe content is the most important problem in adherence to dietary
recommendations, which should be taken into account in educating patients.
Awareness of the relationship between side effects of non-compliance with the diet (as shown
by: mood swings, outbursts of anger, emotional irritability) and quality of life can help
motivate the patient to comply with the diet. The vast majority of patients, despite being
aware of the severity and chronicity of the disease, assess their quality of life as high.
However, the percentage of people who regard themselves as lonely, ashamed of their illness
and not informing about it at the place of study or work is still significant. Based on modern
methods of treatment and education, supported by psychological care, can help the patient can

be a success of treatment.
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Zalaczniki

ANKIETA (wypelniaja dorosli)

Zwracam si¢ do Pani/Pana z prosba o wypelnienie ankiety i1 udzielenia odpowiedzi na zawarte

w niej pytania. Ankieta ma na celu poznanie probleméw, ktore wynikajg ze stosowania diety
niskofenyloalaninowej, wptywu choroby przewlektej, na jako$¢ zycia oraz funkcjonowania w

spoteczenstwie.

Niektore pytania wymagaja zakreslenia jednej lub kilku odpowiedzi. Nie ma tu dobrych ani
ztych odpowiedzi, kazda odpowiedz jest dobra, jesli jest szczera. Opinie Pani/Pana sg bardzo

wazne i pomogg mi zrozumie¢ Twoje problemy.
Proszg¢ o udzielenie szczerych odpowiedzi.
Dzigkuje.

ROK URODZENIA. ... e

MIEJSCE ZAMIESZKANIA:

o WIES

o MIASTO ponizej 50 tys. mieszkancow

o MIASTO od 50-200 tys$. mieszkancow

o MIASTO powyzej 200 tys. mieszkancow

JAKI JEST PANI/PANA STATUT ZAWODOWY?

O uczen/ student 0 osoba pracujaca
0 osoba bezrobotna O rencista

JAKA SKONCZYEAS/ES SZKOLE LUB DO JAKIEJ UCZESZCZASZ?

0 Podstawowe] 0 Gimnazjum o Zawodowej
0 Technikum o Liceum
o Studia licencjackie o Studia magisterskie

Powtarzatem klase w SZKole ..........coooiiiii

JAKIE JEST PANI/PANA ZRODLO UTRZYMANIA (DOCHODY)?
0 Wynagrodzenie za prace (praca stala)

o Praca dorywcza (sezonowa, umowa zlecenie, umowa o dzieto etc.)

o Dziatalno$¢ gospodarcza

o Dochody z gospodarstw rolnego

o Renta chorobowa, socjalna, rodzinna

o Zasilek dla bezrobotnych, socjalny, alimenty

o Bez dochodow

WARUNKI FINANSOWE :

o Zte o Srednie o Dobre o Bardzo dobre
o0 Wystarczajace o Niewystarczajace
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WARUNKI BYTOWE:

oZte o Srednie o Dobre o Bardzo dobre

JAKI JEST PANA/PANI STAN CYWILNY?

0 Kawaler/Panna 0 Zonaty/Zamezna
0 Samotny 0 Rozwiedziony 0 Wolny zwigzek
KONTROLNE WYNIKI FENYLOALANINY WE KRWI WAHAJA SIE W

GRANICACH:

0 do4 mg/dl 0 do 10 mg/dl o powyzej 10 mg/d

CZESTOSC OZNACZANIA KONTROLNYCH POZIOMOW FENYLOALANINY:

O raz na tydzien 0O raz na 2 tygodnie 0O raz na miesigc O rzadziej

CZESTOSC ~ KONTROLNYCH  WIZYT  LEKARSKICH W__ PORADNI
METABOLOICZNEJ:

O raz w miesigcu O raz na 3 miesigce O raz na 6 miesigcy O raz na rok

CZY CHORUJESZ NA DODATKOWE CHOROBY?

o tak O nie

JESLI TAK TO NA JAKIE?

Czesé 1. Dieta.

1. Czyuwazasz, ze Twoja wiedza na temat diety stosowanej w fenyloketonurii jest?
0 bardzo dobra o dobra o dostateczna o niedostateczna

2. W ktorym roku zycia zaczaleS§ sam  przygotowywac¢ sobie  positki
niskofenyloanalinowe. Zaznacz krzyzykiem.
Cze$¢ positkow przygotowuje sam od (podaj wiek):

-1-2-3-4-5-6-7-8-9-10-11-12-13-14-15-16-17-18-19-20-21-22-23-24-25-26-27-28-29-30-wigcej
o nadal nie przygotowuj¢ sobie zadnych positkow
Wszystkie positki przygotowuje sam od (podaj wiek):
-1-2-3-4-5-6-7-8-9-10-11-12-13-14-15-16-17-18-19-20-21-22-23-24-25-26-27-28-29-30-wiecej

0 nadal nie przygotowuje sobie wszystkich positkow
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3. Kto decyduje o Twojej diecie 1 o tym, jakie positki spozywasz? Zaznacz krzyzykiem.

Rodzice, partner w pelni decydowali o tym co jem do (podaj wiek):

-1-2-3-4-5-6-7-8-9-10-11-12-13-14-15-16-17-18-19-20-21-22-23-24-25-26-27-28-29-30-wigcej

O rodzice, partner nadal decyduja catkowicie o tym co jem

Ja catkowicie decyduj¢ o tym co jem od (podaj wiek):

-1-2-3-4-5-6-7-8-9-10-11-12-13-14-15-16-17-18-19-20-21-22-23-24-25-26-27-28-29-30-wigcej

0 nadal nie decyduj¢ o wszystkim co jem

4. Czy nadal przestrzegasz i stosujesz zalecenia dietetyczne?

Otak 0O nie

5. Wymien w punktach powody dla ktérych nie mozesz jes¢ wszystkich produktéw:

6. Moja dieta jest:

0O smaczna O roznorodna, mozna wybiera¢ w produktach

O jest uboga, monotonna O niesmaczna

7. Ocen na ile zgadzasz si¢ lub nie zgadzasz si¢ z ponizszymi twierdzeniami na temat

przestrzegania diety:

e To rodzice/ partner powinni

przygotowywac dla mnie
positki dietetyczne
e Nie musze znaé zalecen

dietetycznych, poniewaz znajg je i

stosuja rodzice/ partner

e Sam decyduje o produktach,

ktére spozywam

e Sam przygotowuje sobie positki

e Bardzo doktadnie stosuje si¢ do

zalecen dietetycznych

e (Czuje¢ si¢ winny z powodu

nieprzestrzegania diety i
wysokich pozioméw Phe

0 zgadzam si¢ O raczej si¢ zgadzam
O raczej si¢ nie zgadzam O nie zgadzam si¢

0 zgadzam si¢ O raczej si¢ zgadzam
O raczej si¢ nie zgadzam O nie zgadzam si¢

0 zgadzam si¢ O raczej si¢ zgadzam
O raczej si¢ nie zgadzam O nie zgadzam si¢
0 zgadzam si¢ O raczej si¢ zgadzam
O raczej si¢ nie zgadzam O nie zgadzam si¢
0 zgadzam si¢ O raczej si¢ zgadzam
O raczej si¢ nie zgadzam O nie zgadzam si¢
0 zgadzam si¢ O raczej si¢ zgadzam
O raczej si¢ nie zgadzam O nie zgadzam si¢

8. Okresl w skali wedtug stopnia waznosci (od 1 do 5) ponizsze trudno$ci stosowania
diety: Zaznacz krzyzykiem 1- najwi¢ksza trudnos$é, S — najmniejsza trudnosé

cena produktow

dostepnos¢ produktow

smak produktow

2345

—
[\O 2 \O I \O I 9}
EE N N

5
5
5
5

W W W W

trudno$ci w przygotowaniu positkow

inne (jakie)
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9.

10.

11

12.

13.

14.

15.

Czy potrafisz odmawia¢, gdy kto$ proponuje Ci niedozwolone produkty?
0 zdecydowanie tak O raczej tak O raczej nie O nie

Czy zdarzaja Ci si¢ odstgpstwa od diety?

O tak, czgsto O tak, czasami 0O rzadko O nigdy

. W jakich sytuacjach zdarzaja Ci si¢ najczesciej odstepstwa od diety?

0 podczas wyjazdoéw, wycieczek

O podczas spotkan rodzinnych, ze znajomymi, na ktorych spozywa sie positki
o $wiadomie wtedy, kiedy mam ochot¢ na jakis niedozwolony produkt

0 nieSwiadomie, spozywajac zle oznakowany produkt

Prosz¢ wybra¢ najwazniejsze powody niestosowania lub nieprzestrzegania diety.
0 koszty, dieta jest zbyt droga

o braku czasu na przygotowanie positkow, musze jes¢ to, co przygotuja dla mnie inni
0 matej dostgpnosci produktéw na rynku, ograniczone mozliwosci zakupu

0 nie potrafi¢ wytrwa¢ w diecie, nie umiem wprowadzi¢ zalecen zywieniowych

0 konieczno$¢ wazenia produktu i obliczania zawartosci Phe

Czy podwyzszone poziomy Phe powoduja powrdt do zasad diety w PKU i
restrykcyjnego jej przestrzegania? Okresl w skali od 1 do 7.
1 to natychmiastowy powrot, 7 to brak powrotu.

v

| | | | | | 1 1

0 1 2 3 4 5 6 7

Czy odczuwasz skutki uboczne spowodowane przez podwyzszone poziomy Phe, jezeli
tak to, jakie?

O trudno$ci w skupianiu uwagi

0O zaburzenia pami¢ci

O spowolnienie my$lenia i dziatania

0 drazliwo$¢ emocjonalng

0 meczliwo$¢ psychiczng

0 wahania nastroju

o wybuchy ztosci

0 nie odczuwam zadnych negatywnych skutkoéw

Czy aktualnie prowadzisz samokontrol¢ (spozywasz preparat bezfenyloalaninowy i
pobierasz krew do oznaczenia poziomu Phe) i jeste$ opieka lekarza,?

O tak O nie

16.0d kiedy zaczate§ samodzielnie prowadzi¢ samokontrole, podaj wiek

17.

18.

Jak oceniasz asortyment produktow niskofenyloalaninowych?

0 duzy w pelni zaspokajajacy moje potrzeby o do$¢ dobry

O dostateczny ale brakuje wiele produktoéw O niedostateczny

Czy spotykasz si¢ z brakiem wiedzy innych os6b na temat twojej choroby 1 leczenia
dietetycznego?

0 nie 0O rzadko 0O cz¢sto o bardzo czesto
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19.

20.

Sytuacje, w ktorych inni ludzie nie rozumieli Twoich wymagah dietetycznych
zdarzaty si¢ najczesciej w/na?

o szkole O pracy O w restauracji

O na spotkaniach ze znajomymi, rodzing o koloniach, wyjazdach zorganizowanych
Czy wystepuja u Ciebie jakiekolwiek skutki uboczne zwigzane ze stosowaniem diety
niskofenyloalaninowe;j?

O tak O nie

o0 nudnosci 0 wymioty 0 biegunki O zaparcia O brak apetytu

Czes¢ I1. Edukacja.

21.

22.

23.

24.

25.

26.

217.

28.

29.

Od kogo uzyskates$/as wiedzg na temat fenyloketonurii i diety niskofenyloalaninowej ?
o lekarz o pielegniarka o dietetyk

0 inni chorzy 0O rodzice o uzyskatem samodzielnie

W jaki sposdb powinno si¢ przekazywaé¢ wiedze zwigzang z prawidlowym
stosowaniem diety?

0O warsztaty potaczone z przygotowaniem positkow o spotkania z dietetykiem

0 w czasie wizyty lekarskiej o z ksigzek, broszur i ulotek dla pacjentow

Jak oceniasz informacje na temat Zzywienia, jakie otrzymate$ od lekarza, dietetyka,
pielegniarki?

o catkowicie zrozumiate O zrozumiate, ale niewystarczajace

O cze$ciowo zrozumiate, ale przydatne

O czg$ciowo zrozumiale ale nie przydatne o niezrozumiate

Skad czerpiesz dodatkowe informacje na temat zalecanej diety?

0 lekarz o pielegniarka o dietetyk o ulotki i broszury dla pacjentéw o Internet O inni
chorzy 0 nie szukam informacji

Kiedy ostatnio samodzielnie aktualizowate$/uzupetniate§ swoje wiadomosci o
zaleceniach zywieniowych dla pacjentéw z fenyloketonuria?

O mniej niz 2 miesigce temu O 2-6 miesigce temu

0 7-12 miesigce temu 0 1 do 2 lat temu O powyzej 2 lat temu

Czy konsultowale$ swoj sposob odzywiania ze specjalista, jesli tak to, z kim?

O tak O nie

o lekarzem o pielggniarkg o dietetykiem

Jak oceniasz dostepnos¢ specjalistow (lekarza, pielggniarki, dietetyka, psychologa),
ktérzy powinni pomaga¢ Ci w stosowaniu diety i panowania nad chorobg?

Jesli dos¢ dobrze lub Zle to wpisz, z jakiego powodu.

0 bardzo dobrze o dobrze o dos¢ dobrze o Zle

Czes¢ I11. Jakos$¢ zycia.

Czy wedhug Ciebie choroba blokuje ci mozliwo$¢ nauki i rozwoju zawodowego?

O tak O raczej tak o raczej nie O nie

Czy twoja choroba ci¢ ogranicza 1 masz przez to mniej osiggni¢¢ od swoich zdrowych
réwiesnikow, znajomych?

o tak O raczej tak O raczej nie O nie
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30.

31.

32.

33.

34.

35.

36.

37.

38.

39.

40.

41.

42.

43.

W jakich granicach najczesciej miescita si¢ Twoja $rednia ocen na $wiadectwach
szkolnych?
o ponizej 1.50 o 1.15 2.59 ©2.60 do 3.50

0 3.51-4.50 04.51-5.30 o powyzej 5.31
Jakie trudnosci pojawiaty si¢ w trakcie nauki?
0 logiczne myslenie, kojarzenie, powigzywanie faktow
0 zaburzenia pamieci, trudnosci w zapamigtywaniu, utrwalaniu faktow
0 trudnosci z czytaniem ze zrozumieniem, wnioskowaniem z tekstu,
0 trudnosci ze skupianiem uwagi,
0 planowanie zadan wieloetapowych,
O rozwigzywanie problemow
m F1 T 111 (<) | P O
0 nie miatem trudno$ci
Czy nauczyciele/ wspotpracownicy wiedzg Twojej chorobie?
otak O nie
W jakim stopniu twoje problemy zdrowotne utrudniaja ci nauke, prace ?
o0 w bardzo duzym o w duzym o $rednim o niewielkim
Jaki wptyw ma twoja choroba i leczenie na funkcjonowanie codzienne?
0 bardzo duzy, negatywny O umiarkowany
o0 maty 0 bardzo maty, nieznaczny
Czy akceptujesz swojg chorobg?
O tak O raczej tak O raczej nie O nie
Czuje, ze mam wptyw, moge dokonywa¢ wyborow, ktore wpltyng na zdrowie i nie
dopuszcze do powiktan zwigzanych z choroba?
O tak O raczej tak o raczej nie O nie
Czy moglbys powiedzied, ze twoje Zycie pomimo choroby jest ciekawe?
0 tak o raczej tak o raczej nie 0O nie
Czy pomimo choroby jeste$ zadowolony z siebie i z relacji z innymi ludzmi?
o bardzo zadowolony o zadowolony o niezadowolony o bardzo niezadowolony
Czy jeste$ zadowolony ze wsparcia, (pomocy), jakie dostajesz od rodziny, przyjaciot?
o bardzo zadowolony o zadowolony o niezadowolony o bardzo niezadowolony
Czy wstydzisz si¢, ze chorujesz na PKU 1 z tego powodu nie lubisz towarzystwa
innych?
O tak, czgsto O tak, czasami 0O rzadko O nie, nigdy
Czy masz wrazenie, ze rodzice, partner zyciowy wywierajg na Ciebie wpltyw 1 mowig
Ci, co masz robi¢ z powodu choroby?
O tak O raczej tak o raczej nie O nie
Czy okazujesz negatywne uczucia (gniew, agresje) 1 usprawiedliwiasz je chorobg?
o tak O czasami tak o rzadko o nie
Jak oceniasz stan swojego zdrowia?
0 bardzo dobrze o dobrze o do$¢ dobrze o Zle
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44,

45.

46.

47.

48.

Czy w wyniku krotkotrwatego wzrostu poziomu Phe w surowicy krwi odczuwasz?
O zmiany zachowania, niepoko6j, drazliwo$¢, rozkojarzenie, zmgczenie

O niestabilno$¢ emocjonalna, nadpobudliwo$¢, gniew, agresje

O pobudzenie ruchowe o0 nie odczuwam zadnych zmian

Czy czujesz si¢ zaniepokojony, zniechecony z powodu choroby 1 powiktan,
ograniczen, ktore powoduje lub moze spowodowac?

O czgsto O czasem O rzadko o nigdy

Czy czesto czujesz si¢ samotny z powodu choroby?

O czgsto O czasem O rzadko o nigdy

Czy masz obawy, co do swojej przysztosci?

o wiele 0 troche O nie wiele 0 nie mam

Jaki wptyw ma twoja choroba i leczenie na funkcjonowanie codzienne?

0 bardzo duzy, negatywny o umiarkowany

o0 maty 0 bardzo maty, nieznaczny
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ANKIETA (wypeknia dziecko)

Zwracam si¢ do Ciebie z prosbg o wypelnienie ankiety 1 udzielenia odpowiedzi na zawarte w
niej pytania. Ankieta ma na celu poznanie problemoéw, ktore wynikaja ze stosowania diety
niskofenyloalaninowej, wptywu choroby przewlekte;, na jakos¢ Twojego zycia oraz
funkcjonowania w spoleczenstwie.
Niektore pytania wymagaja zakreslenia jednej lub kilku odpowiedzi. Nie ma tu dobrych ani
ztych odpowiedzi, kazda odpowiedz jest dobra, jesli jest szczera. Twoje opinie sg bardzo
wazne 1 pomogg mi zrozumie¢ Twoje problemy.
Prosze o udzielenie szczerych odpowiedzi.

Dzigkuje.

ROK URODZENIA. .. .. e

MIEJSCE ZAMIESZKANIA:

o WIES

0 MIASTO ponizej 50 ty$. mieszkancow

o MIASTO od 50-200 tys$. mieszkancow

o MIASTO powyzej 200 tys. mieszkahcow

DO JAKIEJ UCZESZCZASZ SZKOLY?

o Podstawowej] 0 Gimnazjum 0 Zawodowe]

0 Technikum 0 Liceum

0 mam nauczanie indywidualne 0 chodzg¢ do szkoty integracyjnej

Powtarzalem KIase .........c.ooiriiiiii e
W SZKOL@. . .o e

PODAJ TYP RODZINY W KTOREJ SIE WYCHOWUJESZ?

o0 Normalna (rodzice, rodzenstwo lub jestem jedynakiem)

o Niepeta (jeden z rodzicow, rodzenstwo lub jestem jedynakiem)
O Zreorganizowana (0jczym, macocha)

0 Rodzina zastepcza

POD CZYJA OPIEKA ZNAJDUJESZ SIE:

o Matka o Ojciec o0 Babcia o Dziadek o Opiekun zastepczy

WYKSZTALCENIE MATKI ( BABCI , OPIEKUNKI ) :

o Podstawowe 0 Zawodowe O Srednie 0 Wyzsze

WYKSZTALCENIE OJCA( DZIADKA, OPIEKUNA ) :

0 Podstawowe 0 Zawodowe 0O Srednie 0 Wyzsze
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WARUNKI FINANSOWE :

o Zte o Srednie o Dobre 0 Bardzo dobre
0 Wystarczajace o Niewystarczajace

WARUNKI BYTOWE:

o Zte 0 Srednie o Dobre o Bardzo dobre

KONTROLNE WYNIKI FENYLOALANINY WE KRWI WAHAJA SIE W
GRANICACH:

0 do4 mg/dl 0 do 10 mg/dl o powyzej 10 mg/dl

CZESTOSC KONTROLNYCH WIZYT LEKARSKICH W PORADNI
METABOLOICZNE]:

O raz w miesigcu O raz na 3 miesigce O raz na 6 miesiecy O raz na rok

CZY CHORUJESZ NA JAKIES DODATKOWE CHOROBY?

O tak O nie

JESLI TAK TO NA JAKIE?

Czes¢ 1 Dieta.

1. Czyuwazasz, ze Twoja wiedza na temat diety stosowanej w fenyloketonurii jest?
0 bardzo dobra o dobra o dostateczna o niedostateczna

2. W ktorym roku zycia zaczatleS sam  przygotowywacl sobie  positki
niskofenyloanalinowej. Zaznacz krzyzykiem.

Czes¢ positkow przygotowuje sam od (podaj wiek):

-1-2-3-4-5-6-7-8-9-10-11-12-13-14-15-16-17-18-19-20-21-22-23-24-25-26-27-28-29-30-wigcej
0 nadal nie przygotowuj¢ sobie zadnych positkow

Wszystkie positki przygotowuje sam od (podaj wiek):

-1-2-3-4-5-6-7-8-9-10-11-12-13-14-15-16-17-18-19-20-21-22-23-24-25-26-27-28-29-30-wigcej

0 nadal nie przygotowuje sobie wszystkich positkow
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3. Kto decyduje o Twojej diecie 1 o tym jakie positki spozywasz? Zaznacz krzyzykiem.
Rodzice w petni decydowali o tym co jem do (podaj wiek):
-1-2-3-4-5-6-7-8-9-10-11-12-13-14-15-16-17-18-19-20-21-22-23-24-25-26-27-28-29-30-wigcej

0 rodzice nadal decyduja catkowicie o tym co jem
Ja catkowicie decyduje o tym co jem od (podaj wiek):

-1-2-3-4-5-6-7-8-9-10-11-12-13-14-15-16-17-18-19-20-21-22-23-24-25-26-27-28-29-30-wi¢cej
0 nadal nie decyduj¢ o wszystkim co jem

4. Czy przestrzegasz i stosujesz zalecenia dietetyczne?
otak 0O nie

5. Wymien w punktach powody dla ktorych nie mozesz je$s¢ wszystkich produktow:

6. Moja dieta jest:
0 smaczna O roznorodna, mozna wybiera¢ w produktach

O jest uboga, monotonna O niesmaczna

7. Ocen na ile zgadzasz si¢ lub nie zgadzasz si¢ z ponizszymi twierdzeniami na temat
przestrzegania diety:

e To rodzice/ partner powinni 0 zgadzam si¢ O raczej si¢ zgadzam
przygotowywac dla mnie O raczej si¢ nie zgadzam O nie zgadzam si¢
positki dietetyczne

e Nie muszg¢ zna¢ zalecen 0 zgadzam si¢ O raczej si¢ zgadzam
dietetycznych, poniewaz znajg je i O raczej si¢ nie zgadzam O nie zgadzam si¢
stosuja rodzice/ partner

e Sam decyduje o produktach, 0 zgadzam si¢ O raczej si¢ zgadzam
ktoére spozywam O raczej si¢ nie zgadzam O nie zgadzam si¢

e Sam przygotowuj¢ sobie positki O zgadzam si¢ O raczej si¢ zgadzam

O raczej si¢ nie zgadzam O nie zgadzam si¢

e Bardzo doktadnie stosuje si¢ do 0 zgadzam si¢ O raczej si¢ zgadzam
zalecen dietetycznych O raczej si¢ nie zgadzam O nie zgadzam si¢

e Czuje sie winny z powodu 0 zgadzam si¢ O raczej si¢ zgadzam
nieprzestrzegania diety 1 O raczej si¢ nie zgadzam O nie zgadzam si¢

wysokich pozioméw Phe

8. Okresl w skali wedhug stopnia waznosci (od 1 do 5) ponizsze trudno$ci stosowania
diety: Zaznacz krzyzykiem 1- najwi¢ksza trudnos¢, 5 — najmniejsza trudnosé

1 2 3 4 5 cenaproduktow

1 2 3 4 5 dostepnos¢ produktow

1 2 3 4 5 smak produktow

1 2 3 4 5 trudno$ci w przygotowaniu positkéw

1 2 3 4 5 1NN€ (JAKIC)..eiuvieeoiieeeiiie ettt e



10.

11

12.

13.

14

15.

Czy potrafisz odmawia¢, gdy kto$ proponuje Ci niedozwolone produkty?
O tak O raczej tak O raczej nie O nie

Czy zdarzaja Ci si¢ odstgpstwa od diety?

O tak, czgsto O tak, czasami o rzadko o nigdy

. W jakich sytuacjach zdarzaja Ci si¢ najczesciej odstepstwa od diety?

0 podczas wyjazdow, wycieczek

O podczas spotkan rodzinnych, ze znajomymi, na ktorych spozywa si¢ positki

o $wiadomie wtedy, kiedy mam ochot¢ na jakis niedozwolony produkt

0 nie§wiadomie, spozywajac zle oznakowany produkt

Prosze wybra¢ najwazniejsze powody niestosowania lub nieprzestrzegania diety.

0 koszty, dieta jest zbyt droga

0 braku czasu na przygotowanie positkow, musze jes¢ to, co przygotuja dla mnie inni
0 matej dostgpnosci produktéw na rynku, ograniczone mozliwosci zakupu

O nie potrafi¢ wytrwa¢ w diecie, nie umiem wprowadzi¢ zalecen zywieniowych

0 konieczno$¢ wazenia produktu i obliczania zawartosci Phe

Czy podwyzszone poziomy Phe powodujag powrot do zasad diety w PKU i
restrykcyjnego jej przestrzegania? Okresl w skali od 1 do 7.

1 to natychmiastowy powro6t, 7 to brak powrotu.

v

| I ! | ! | ! |

0 1 2 3 4 5 6 7

. Czy odczuwasz skutki uboczne spowodowane przez podwyzszone poziomy Phe, jezeli

tak to, jakie?

O trudno$ci w skupianiu uwagi

0 zaburzenia pamigci

0 spowolnienie myslenia i1 dziatania

O drazliwo$¢ emocjonalng

0 meczliwo$¢ psychiczng

0 wahania nastroju

0 wybuchy ztosci

0 nie odczuwam zadnych negatywnych skutkéw

Czy aktualnie samodzielnie lub przy pomocy rodzicow prowadzisz samokontrolg
(pobierasz krew do oznaczenia poziomu Phe, przygotowujesz sobie preparat
bezfenyloalaninowy)?

o tak O nie

16.0d kiedy zaczate$/a§  samodzielnie  prowadzi¢  samokontrolg,  podaj

17.

18.

wiek...........l O nie prowadze samodzielnie samokontroli

Jak oceniasz asortyment produktéw niskofenyloalaninowych?

0 duzy w pelni zaspokajajacy moje potrzeby o do$¢ dobry

O dostateczny ale brakuje wiele produktoéw O niedostateczny

Czy spotykasz si¢ z brakiem wiedzy innych os6b na temat twojej choroby 1 leczenia
dietetycznego?

onie 0 rzadko o czesto o bardzo czgsto
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19.

20.

Sytuacje, w ktorych inni ludzie nie rozumieli Twoich wymagah dietetycznych
zdarzaty si¢ najczesciej w/na?

0 szkole 0 pracy O w restauracji

O na spotkaniach ze znajomymi, rodzing o koloniach, wyjazdach zorganizowanych
Czy wystepuja u Ciebie jakiekolwiek skutki uboczne zwigzane ze stosowaniem diety
niskofenyloalaninowe;j?

O tak O nie

0 nudnosci 0 wymioty O biegunki O zaparcia o brak apetytu

Czes¢ I1 Edukacja.

21

22,

23.

24,

25.

26.

27.

. Od kogo uzyskates/a§ wiedz¢ na temat fenyloketonurii i diety niskofenyloalaninowe;j ?

o lekarz o pielegniarka o dietetyk

O inni chorzy O rodzice o uzyskatem samodzielnie

W jaki sposob powinno si¢ przekazywa¢ wiedze zwigzang z prawidlowym
stosowaniem diety?

O warsztaty potaczone z przygotowaniem positkow o spotkania z dietetykiem

O w czasie wizyty lekarskiej O z ksigzek, broszur i ulotek dla pacjentéw

Jak oceniasz informacje na temat zywienia, jakie otrzymate$ od lekarza, dietetyka,
pielegniarki?

0 catkowicie zrozumiate

O zrozumiale, ale niewystarczajace

O cze$ciowo zrozumiate, ale przydatne

O czg$ciowo zrozumiale, ale nie przydatne

O niezrozumiate

Skad czerpiesz dodatkowe informacje na temat zalecanej diety?

o lekarz o pielegniarka o dietetyk o ulotki i broszury dla pacjentow

O Internet O inni chorzy o nie szukam informacji

Kiedy ostatnio samodzielnie aktualizowate$/uzupetniate§ swoje wiadomosci o
zaleceniach zywieniowych dla pacjentéw z fenyloketonurig?

O mniej niz 2 miesigce temu

0 2-6 miesigce temu

0 7-12 miesigce temu

o 1 do 2 lat temu

O powyzej 2 lat temu

Czy konsultowates swoj sposoéb odzywiania ze specjalista, jesli tak to, z kim?

O tak O nie

O lekarzem O pielegniarkg o dietetykiem

Jak oceniasz dostgpnos¢ specjalistow (lekarza, pielggniarki, dietetyka, psychologa),
ktorzy powinni pomagaé¢ Ci w stosowaniu diety 1 panowania nad chorobg? Jesli dos¢
dobrze lub Zle to wpisz z jakiego powodu.

0 bardzo dobrze o dobrze o do$¢ dobrze o Zle
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Czes¢ IIT Jakos¢ zycia.

29.

30.

31.

32.

33

34.

35

36.

37.

38.

39.

40.

41.

Czy wedhug Ciebie choroba blokuje ci mozliwo$¢ nauki i rozwoju zawodowego?

O tak o raczej tak o raczej nie O nie

Czy choroba ci¢ ogranicza i masz przez to mniej osiagni¢¢ od swoich zdrowych
réwiesnikow?

O tak O raczej tak O raczej nie O nie

W jakich granicach najczesciej miescita si¢ Twoja $rednia ocen na $wiadectwach
szkolnych?
O ponizej 1.50 o 1.15 2.59 ©2.60 do 3.50

0 3.51-4.50 04.51-5.30 o powyzej 5.31

Jakie trudnosci pojawiaty si¢ w trakcie nauki?

o logiczne myslenie, kojarzenie, powigzywanie faktow

0 zaburzenia pamigci, trudnos$ci w zapamigtywaniu, utrwalaniu faktow

0 trudnosci z czytaniem ze zrozumieniem, wnioskowaniem z tekstu,

O trudnosci ze skupianiem uwagi,

0 planowanie zadan wieloetapowych,

O rozwigzywanie problemow

60 0 T 7 001 o

O nie mialem trudnosci

. Czy nauczyciele Ci¢ wiedza o twojej chorobie?

o tak O nie

Czy miate$§ mozliwo$¢ skorzystania z wyjazdu zorganizowanego, na ktérym bylo
specjalne menu dla dzieci z PKU?

o tak proponowano mi wyjazd o korzystalem

0 nie korzystatem 0 nie proponowano mi wyjazdu

. W jakim stopniu problemy zdrowotne utrudniajg Ci naukg ?

0 w bardzo duzym o w duzym o $rednim 0 niewielkim
Jaki wptyw ma twoja choroba i leczenie na funkcjonowanie codzienne?
0 bardzo duzy, negatywny 0 umiarkowany
o0 maty 0 bardzo maty, nieznaczny
Czy akceptujesz swojg chorobg?
O tak O raczej tak O raczej nie O nie
Czuje, ze mam wptyw, moge dokonywa¢ wybordw, ktore wpltyna na zdrowie 1 nie
dopuszcze do powiktan zwigzanych z chorobg?
O tak O raczej tak O raczej nie O nie
Czy mogltbys powiedzied, ze twoje zycie pomimo choroby jest cieckawe?
o tak O raczej tak 0 raczej nie O nie
Czy pomimo choroby jeste$§ zadowolony z siebie 1 z relacji z rowiesnikami (kolegami,
kolezankami)?
0 bardzo zadowolony o zadowolony o0 niezadowolony o0 bardzo niezadowolony
Czy jestes zadowolony z pomocy, jaka dostajesz od rodziny, przyjaciol?
0 bardzo zadowolony 0 zadowolony o niezadowolony o bardzo niezadowolony
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42.

43.

44,

45.

46.

47.

48

49.

50.

Czy wstydzisz si¢, ze chorujesz na PKU 1 z tego powodu nie lubisz towarzystwa
innych?

O tak, czesto O tak, czasami o0 rzadko O nie, nigdy

Czy masz wrazenie, ze rodzice wywierajg na Ciebie wptyw 1 moéwig Ci, co masz robic¢
z powodu choroby?

O tak O raczej tak O raczej nie O nie

Czy okazujesz negatywne uczucia (gniew, agresje) i usprawiedliwiasz je chorobg?

0 tak 0 czasami tak o rzadko 0O nie

Jak oceniasz stan swojego zdrowia?

0 bardzo dobrze o dobrze o dos¢ dobrze o zle

Czy w wyniku krotkotrwatego wzrostu poziomu Phe w surowicy krwi odczuwasz?

O zmiany zachowania, niepokoj, drazliwo$¢, rozkojarzenie, zmgczenie

0O niestabilno$¢ emocjonalna, nadpobudliwo$¢, gniew, agresje

O pobudzenie ruchowe O nie odczuwam zadnych zmian

Czy czujesz si¢ zaniepokojony, zniechgecony z powodu choroby i powiklan,
ograniczen, ktére powoduje lub moze spowodowac?

O czgsto O czasem O rzadko o nigdy

. Czy czesto czujesz si¢ samotny z powodu choroby?

O czesto O czasem O rzadko O nigdy

Czy masz obawy, co do swojej przysztosci?

o wiele O troch¢ O nie wiele 0 nie mam

Jaki wplyw ma twoja choroba 1 leczenie na funkcjonowanie codzienne?
o bardzo duzy, negatywny 0 umiarkowany

0 maty 0 bardzo maty, nieznaczny
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Test sprawdzajacy wiedze. (wypelniaja dorosli i dzieci)

1. Przyczyng PKU jest:
o defekt genetyczny O zburzenia hormonalne o inna choroba O nie wiem
2. Fenyloalanina to?
0 enzym O aminokwas 0 hormon o biatko
3. Diete w fenyloketonurii stosujemy do?
0 18 roku zycia 0 do 35 roku zycia o do 50 roku zycia 0O przez cate zycie
4. Muszg przyjmowacé preparat bezfenyloalaninowy, poniewaz jest zrodtem:
o biatka i tyrozyny o glukozy o witamin o sktadnikéw mineralnych
5. W ilu porcjach powinien by¢ wypijany preparat bezfenyloalaninowy?
ol o2 o3 o4
6. Gdy dziecko z PKU nie bedzie stosowato diety to:
o bedzie uposledzone fizycznie o bedzie miato bole brzucha
0 bedzie miato zmiany na skorze typu skaza o bedzie uposledzone umystowo
7. Co jest najwazniejsze w diecie PKU?
O spozywanie preparatu biatka i glukozy
O spozywanie preparatu biatka i ograniczenie Phe
O ograniczenie Phe i zwigkszenie spozycia biatka
O nie wiem
8. Jezeli poziom Phe w kontrolnym badaniu jest wysoki to nalezy zglosi¢ si¢ po porade
lekarska oraz:
O spozywac taka samg ilo$¢ Phe, ale zwigksza¢ spozycie preparatu
O ograniczy¢ spozycie Phe i zwigkszy¢ spozycie biatka z preparatu
0 zwigkszy¢ spozycie Phe 1 zwigkszy¢ spozycie biatka z preparatu
O nie wiem
9. Czy potrafisz sam utozy¢ dzienny jadtospis i obliczy¢ ilo§¢ Phe w produktach?
0 tak 0 raczej tak O raczej nie O nie

Z jakich zrodet korzystasz obliczajac zawarto$§¢ Phe w produktach spozywczych

10.Czy do obliczenia zawartosci Phe w danym produkcie konieczne jest wazenie
produktow?
O tak o raczej tak o raczej nie O nie
Jaka jest zawarto§¢ Phe w 100 gramach jabtka?
ol5 009 042 oniewiem
11.Phe w ziemniakach surowych, ziemniakach puree w proszku, frytkach mrozonych jest:
O taka sama O rdézna O nie wiem
Czy kazdy ma takg samg tolerancje Phe?
O taka sama O rézna O nie wiem
12.Gdy kobieta z PKU chce zaj$¢ w ciaze to prawidtowych pozioméw Phe powinna?
O spozywac wiece] pozywienia 1 witamin O spozywac¢ wigcej biatka 1 glukozy
O stosowac diete 1 spozywac preparat O nie wiem
13.Co powinien zrobi¢ m¢zczyzna z PKU, gdy chece zosta¢ ojcem?
O spozywac wiecej biatka i witamin O nic specjalnego nie musi robi¢
O spozywac preparat i biatko O nie wiem
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Aneks

Tabela 19. Zestawienie uzyskanych danych pacjentoéw uwzgledniajaca wiek, Sredni poziom

Phe z trzech lat, wyniki badania IQ oraz miejsce zamieszkania.

Lp. |Grupa M Phe| Wynik testu 1Q 1Q 1Q Miejsce
wiekowa z 3 lat wiedzy slowna | bezstowna zamieszkania

1 |Dorosty 8.87 11 73 76 70 wie$
2 |Dziecko 9.44 11 116 112 116 wies
3 |Dziecko 11.98 11 99 85 92 miasto
4 Dorosty 15.02 9 96 83 72 wies$
5  |Dorosty 7.69 12 102 94 112 miasto
6  Dorosty 18.48 12 102 107 96 miasto
7  |Dorosty 4.62 14 116 117 114 miasto
8  |Dorosty 10.93 12 109 103 114 miasto
9 |Dziecko 16.15 13 102 97 96 miasto
10 |Dziecko 7.18 4 72 68 82 wie$
11 |Dziecko 11.95 11 81 79 84 wie$
12 |Dorosty 14.11 10 53 58 48 wies
13 Dorosty 11.15 12 101 99 103 wie$
14 |Dziecko 13.63 8 75 78 76 miasto
15 |Dorosty 13.85 13 99 91 109 miasto
16 |Dorosty 24.17 9 79 74 87 miasto
17 |Dorosty 6.53 10 87 76 103 miasto
18 |Dziecko 4.80 9 98 99 101 wies$
19 |Dziecko 14.65 10 99 104 93 miasto
20 |Dziecko 13.96 10 82 89 74 wie$
21 [Dorosty 10.80 12 97 98 89 miasto
22 |Dorosty 5.15 6 78 77 76 miasto
23 |Dziecko 10.84 12 106 106 105 wies
24 |Dorosty 17.51 12 105 98 113 miasto
25 |Dorosty 10.72 13 105 106 103 wie$
26 [Dziecko 8.75 9 102 107 102 miasto
27 |Dorosty 10.94 12 79 77 83 miasto
28 |Dorosty 18.15 9 90 91 90 wie$
29 |Dorosty 5.85 14 102 107 96 miasto
30 |Dorosty 8.65 11 67 68 67 miasto
31 |Dorosty 7.39 11 83 80 87 miasto
32 |Dziecko 2.72 12 116 115 114 wie$
33 |Dorosty 10.36 12 96 96 96 miasto
34 |Dorosty 9.82 12 95 109 77 miasto
35 |Dorosty 17.28 11 88 79 100 miasto
36 |Dorosty 19.40 11 81 82 80, miasto
37 |Dorosty 20.09 13 108 117 95 miasto
38 |Dorosty 11.75 12 92 97 86 wie$
39 |Dorosty 14.76 13 94 91 97 miasto
40 |Dorosty 11.78 15 106 106 105 miasto
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41 |Dorosly 21.73 9 80 84 75 wie$
42  |Dorosly 18.42 12 81 77 87 miasto
43  |Dziecko 9,42 12 99 91 107 miasto
44  |Dziecko 2.67 12 88 87 92 Wie$
45 |Dziecko 5.98 9 101 101 100 Wies
46 |Dorosty 19.08 9 70 67 75 Wies
47 [Dorosty 11.45 13 67 68 67 Wies
48 |Dziecko 14.43 7 87 79 97 Miasto
49 |Dziecko 13.59 11 90 92 87 Miasto
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Tabela 20. Zestawienie uzyskanych danych pacjentoéw uwzgledniajaca wiek, Sredni poziom
Phe z trzech lat, BMI, stan cywilny, wyksztatcenie oraz wiek w ktérym pacjenci podejmuja

samokontrole nad leczeniem dietetycznym.

Lp. |Grupa M Phe; BMI Stan cywilny (Wyksztalcenie Wiek Wiek w ktérym
wiekowa | z 3 lat samodzielnego decyduje o
przygotowania wyborze
positkow produktéow
1 Dorosty 8.87 22,60 Kawaler Technikum 15 nie
norma
2 |Dziecko 9.44) 15,40 Pelna Gimnazjum 11 7
niedowaga
3 |Dziecko | 11.98 28,58 Niepeina Gimnazjum 9 Nie
nadwaga
4 Dorosty | 15.02] 20,34 Kawaler Szkota 18 nie
norma zawodowa
5 [Dorosty 7.69] 26,45 Kawaler Technikum 19 15
nadwaga
6 |Dorosty | 18.48 23,99 Kawaler Technikum 16 16
norma
7  Dorosty 4.62 17,36 Wz Studia 19 19
niedowaga licencjackie
8 [Dorosty | 10.93] 25,0 Panna Studia 15 12
nadwaga magisterskie
9 |Dziecko | 16.15] 19,68 Petna Szkota 12 nie
norma podstawowa
10 |Dziecko 7.18 . Pelna Szkota nie 11
podstawowa
11 |Dziecko | 11.95] 24,21 Pelna Technikum 8 18
norma
12 Dorosty | 14.11] 27,68 |Rozwiedziony Szkota 20 nie
nadwaga zawodowa
13 |Dorosty | 11.15 24,03 Kawaler Liceum 17 17
norma
14 |Dziecko | 13.63] 17,26 Niepelna Szkota 11 nie
niedowaga podstawowa
15 Dorosty | 13.85| 25,86 Mezatka Szkota 22 22
nadwaga zawodowa
16 |Dorosty | 24.17) 19,23 Panna Szkota 34 34
norma zawodowa
17 |Dorosty 6.53| 30,00 Megzatka Studia 10 27
otytosé magisterskie
18 [Dziecko 4.80] 15,06 Peha Szkota 11 nie
niedowaga podstawowa
19 [Dziecko | 14.65] 1991 Peha Szkota 11 nie
norma podstawowa
20 |Dziecko | 13.96] 21,30 Pelna Szkota 16 17
norma zawodowa
21 |Dorosty | 10.80] 21,36 Panna Studia 17 17
norma magisterskie
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22 [Dorosty 5.15/ 23,15 Kawaler Szkota 15 27
Norma zawodowa
23 |Dziecko | 10.84| 28,37 Pelna Technikum 13 15
nadwaga
24 |Dorosty | 17.51] 20,15 Kawaler Technikum 14 18
norma
25 |Dorosty | 10.72] 29,70 Kawaler Technikum 14 15
nadwaga
26 |Dziecko 8.75 . Petna Szkota 10 nie
podstawowa
27 [Dorosty | 10.94] 27,24 Panna Liceum 18 18
nadwaga
28 [Dorosty | 18.15 29,04 Kawaler Technikum 10 10
otytosc
29 |Dorosty 5.85] 23,10 Kawaler Studia 17 18
norma licencjackie
30 [Dorosty 8.65 20,34 |Kawaler Liceum 18 18
norma
31 [Dorosty 7.39] 22,66 Panna Technikum 21 nie
norma
32 |Dziecko 2.72) 18,00 Petna Gimnazjum 9 nie
niedowaga
33 |Dorosty | 10.36 33,52 Panna Studia 18 18
otylosé licencjackie
34  |Dorosty 9.82| 23,57 Kawaler Liceum 16 17
norma
35 [Dorosty | 17.28 23,34 Panna Liceum 13 nie
norma
36 [Dorosty | 19.40| 27,48 Panna Liceum 20 24
nadwaga
37 [Dorosty | 20.09] 35,65 Panna Studia 20 nie
otylos¢ magisterskie
38 [Dorosty | 11.75 25,10 Kawaler Technikum 14 20
nadwaga
39 [Dorosty | 14.76| 27,68 Kawaler Szkota 16 16
nadwaga zawodowa
40 |Dorosty | 11.78 20,20 Panna Studia 17 18
norma magisterskie
41 |Dorosty | 21.73] 32,28 Zonaty Technikum 16 22
otytosé
42 [Dorosty | 18.42] 22,51 Wz Technikum 12 15
Norma
43 |Dziecko 9,42 16,64 Pelna Szkota nie nie
niedowaga podstawowa
44 Dziecko 2.67) 21,26 Niepeha Gimnazjum 14 nie
norma
45 |Dziecko 2.67| 21,26 Niepeina Szkota 14 nie
norma podstawowa
46 |Dorosty | 19.08 36,36 Mezatka Szkota 15 15
otytos¢ Zawodowa
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47 |Dorosty | 11.45 25,10 Kawaler Studia 18 18
nadwaga licencjackie
48 [Dziecko | 14.43] 19,98 Petna Gimnazjum 10 10
norma
49 |Dziecko | 13.59] 27,76 Pehna Szkota 13 nie
nadwaga zawodowa

WZ —wolny zwigzek Nie — nie przygotowuje sobie samodzielnie positkow
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