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Fenyloketonuria (PKU) jest najczestsza wrodzong wada metabolizmu aminokwasow (czgstos§¢
wystepowania w Europie 1:10 000 zywo urodzonych noworodkéw), w ktorej z powodu braku
prawidlowej aktywnos$ci enzymu hydroksylazy fenyloalaninowej u chorych dochodzi do kumulacji we
krwi jednego z aminokwasow — fenyloalaniny. Podwyzszone ste¢zenie fenyloalaniny dziata toksycznie
na o$rodkowy uktad nerwowy, co powoduje, ze gtdwnym objawem nieleczonej choroby jest cigzka
niepelnosprawno$¢ intelektualna. Podstawowym sposobem leczenia jest stosowanie diety
z ograniczeniem fenyloalaniny, co oznacza, ze chorzy na PKU moga spozywac¢ tylko niewielkie, $cisle
okreslone ilosci biatka naturalnego, a zamiast niego otrzymujg specjalne preparaty aminokwasowe
pozbawione fenyloalaniny. Rozpoczgcie leczenia dieta w pierwszych dniach po urodzeniu
i kontunuowanie jej stosowania przez cale zycie pozwala na osiagni¢cie prawidtowego rozwoju oséb
chorych na PKU. Jednak dieta ta jest bardzo wymagajaca dla pacjentdw, poniewaz nie moga oni
spozywa¢ wigkszosci produktow, ktore przyjmuje zdrowy cztowiek.

Uzasadnienie podjecia problemu badawczego

Z dotychczasowy badan naukowych wynika, ze zawarto$¢ biatka w diecie moze wplywac
na funkcje nerek. Przeprowadzono wiele badan na ten temat u 0s6b zdrowych oraz z chorobami nerek,
jednak jest bardzo mato informacji na temat funkcji nerek u chorych na PKU. W pi$miennictwie
swiatowym dostepna jest zaledwie jedna publikacja dotyczgca zwigzku pomigdzy stosowaniem leczenia
dietetycznego a funkcja nerek u chorych na PKU, jednak brak grupy kontrolnej obniza warto$¢ tej pracy.
Z uwagi na fakt, Zze podstawowym leczeniem stosowanym w PKU jest dieta oparta o preparaty
aminokwasowe pozbawione fenyloalaniny, z duzg catkowitg podazg biatka, dalsze badania oceniajace
prace nerek w PKU sg bardzo potrzebne.

Za nowatorskim charakterem projektu przemawia fakt, ze bedzie on pierwszym badaniem
poréwnujacym funkcje nerek u chorych na PKU do zdrowej grupy kontrolnej oraz oceniajagcym wpltyw
stresu oksydacyjnego na funkcje nerek w PKU. Badanie pomoze rowniez ustali¢, czy ocena funkcji
nerek powinna sta¢ si¢ statym elementem kontroli stanu zdrowia u chorych na PKU.

Cel projektu

Glownym celem projektu jest ocena funkcji nerek u chorych na PKU leczonych dietg oparta
o preparaty aminokwasowe pozbawione fenyloalaniny. Ponadto projekt ma na celu sprawdzenie
réznych czynnikdw mogacych potencjalnie mie¢ wptyw na funkcje nerek, w tym m. in. zwickszonego
stresu oksydacyjnego, czyli nadmiaru wolnych rodnikéow tlenowych, ktére powoduja uszkodzenie
komorek ludzkiego organizmu.

Opis przebiegu badania

Grupe badanag stanowi¢ bedzie 50 os6b chorych na PKU (od 5 do 45 r. z.) rozpoznanych
w oparciu o badania przesiewowe noworodkow, u ktorych leczenie dieta ubogofenyloalaninowa
wprowadzono przed ukonczeniem 3 m-ca zycia. Grupe kontrolng stanowi¢ bedzie 50 zdrowych osob.
Uczestnicy badania beda kwalifikowani do udziatu w projekcie wedtug Scisle okreslonych kryteriow
dotyczacych ich stanu zdrowia. Kazdy uczestnik zostanie poinformowany o celu oraz przebiegu badania
i warunkiem udzialu w projekcie bedzie wyrazenie $wiadomej, pisemnej zgody.

U kazdego uczestnika z grupy badanej i kontrolnej ocenione beda objawy uposledzonej funkcji
nerek, wysoko$¢ i masa ciata, wskaznik masy ciala (BMI), cisnienie tetnicze, parametry filtracji
ktebuszkowej, uszkodzenia ktebuszkdéw i kanalikow nerkowych oraz skutki ewentualnego uposledzenia
funkcji nerek. Ponadto wykonane zostanie oznaczenie stezenia biatka catkowitego, albuminy,
fenyloalaniny i innych aminokwasow, stresu oksydacyjnego oraz USG nerek. Uczestnicy badania
zostang poproszeni o sporzadzenie trzydniowego spisu spozywanych produktow. Wszystkie zebrane
dane zostang poddane analizie statystycznej, co pozwoli na wyciagnigcie wnioskow
z przeprowadzonego badania.

Spodziewane Korzysci

Proponowane badanie przyniesie korzys$ci osobom chorujgcym na PKU na calym $wiecie,
poniewaz wyniki badania pozwolg oceni¢ czy istnieje u tych osoéb zwigkszone ryzyko wystgpowania
zaburzen funkcji nerek, ustali¢ w jakim wieku moze si¢ ono pojawi¢ oraz zidentyfikowac czynniki,
ktore moga wptywaé na funkcje nerek. Dodatkowa korzyscig bedzie mozliwo$¢ ustalenia zalecen
dotyczacych kontroli funkcji nerek u chorych na PKU.



