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Fenyloketonuria (PKU) jest jedna z najcze¢stszych wrodzonych choréb metabolicznych. Nieleczona,
zwykle prowadzi do uszkodzenia mézgu ze wzgledu na toksycznos¢ fenyloalaniny — aminokwasu,
ktory u 0sob chorych nie moze by¢ usuwany tak jak dzieje si¢ to u 0séb zdrowych. Aby unikna¢
uszkodzenia mozgu, pacjenci z PKU musza przez cate zycie przestrzega¢ bardzo rygorystycznej diety,
co stanowi duzy problem. Jednak najwickszym wyzwaniem w leczeniu PKU jest prawdopodobnie
zapobieganie uszkodzeniu moézgu u dzieci matek chorych na PKU. Duza iloé¢ fenyloalaniny we krwi
matki w czasie cigzy moze nieodwracalnie zablokowaé normalny proces wzrostu mozgu i glowy
dziecka (jest to tak zwany zespot matczynej fenyloketonurii). Niestety, takie dramatyczne sytuacje sa
bardzo czgste. Co ciekawe, niektdre dzieci rozwijajg si¢ normalnie nawet w przypadku stabej kontroli
diety u swoich mam. Wyniki naszych wstepnych badan sugeruja, ze istnieje dotychczas nieznany
wariant genetyczny, ktory kontroluje zdolno$¢ organizmu matki do usuwania nadmiaru fenyloalaniny
i ktory moglby by¢ odpowiedzialny za rézne ryzyko uszkodzenia moézgu u réznych dzieci. W naszym
programie badawczym chcemy wtasnie zidentyfikowac ten wariant.

Do udziatu w naszych badaniach zaprosimy wszystkich polskich pacjentow z PKU. Uzyjemy
najbardziej zaawansowanych technik genetycznych (tak zwanego sekwencjonowania nowej generacji
i mikromacierzy), ktore pozwalajg na przeczytanie w krdotkim czasie setek tysigcy ,,genetycznych
liter” i pomoga nam rozwiaza¢ badany problem. Mamy nadzieje¢, ze ten projekt przyczyni si¢ do
zwigkszenia wiedzy na temat PKU a w przyszto$ci pomoze uratowac niektore dzieci zagrozone
zespolem matczynej fenyloketonurii.



