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Drodzy rodzice,

niedawno dowiedzieliScie sie, ze Wasze dziecko jest chore
na fenyloketonurie (PKU). Wiadomos$¢ o diagnozie wigze sie
zapewne z silnymi emocjami i obawami o zdrowie Waszej
pociechy. Fenyloketonuria (PKU), mimo trudnej nazwy i wielu
skomplikowanych informacji, ktére na jej temat otrzymujecie,
to choroba, z ktérg mozna nauczy¢ sie normalnie zy¢. Nalezy
przestrzega¢ odpowiedniej diety i stosowac sie do zalecen
zespotu specjalistow z Waszej poradni metabolicznej - dzie-
ki temu choroba nie powinna stana¢ na drodze do spetnienia
marzen Waszego dziecka.

Oddajemy do Waszych rak poradnik, ktéry stworzylismy, aby
podzieli¢ sie naszym doéwiadczeniem i wiedza. Mamy na-
dzieje, ze utatwi on Wam trudne poczatki. Bez wzgledu na
to, jakie emocje Wam teraz towarzysza, chcemy Was w tym
momencie wspierac.

Celem poradnika jest dostarczenie Wam informacji na temat
choroby, a takze pomoc w oswojeniu emocji towarzyszacych
diagnozie. Do wspotpracy przy jego tworzeniu zaprosilismy
ekspertéw z poradni metabolicznych z catej Polski, ktorzy
majg wieloletnie doswiadczenie w prowadzeniu pacjentéw

z fenyloketonuria. Przeprowadza Was przez podstawowe in-
formacje zwigzane z choroba, wyjasnia, na czym polega die-
ta, oraz odpowiedza na najczesciej zadawane pytania. Wie-
my tez, ze na poczatku jestescie zapewne przerazeni tym,
jak bedzie wygladata przysztos¢ Waszego dziecka, dlatego
poprosilismy dorostych pacjentow z PKU o opowiedzenie,
jak choroba wptyneta na ich zycie, jak pomogta ksztattowac
osobowo$¢ i wytrwatosé, a przede wszystkim, ze da sie z nig
normalnie zy¢, mie¢ pasje i spetnia¢ marzenia!

Mamy nadzieje, ze ten poradnik oraz inne projekty, ktére pro-
wadzimy dla oséb z PKU i ich bliskich, sprawia, ze poczujecie
sie otoczeni opieka i spokojniejsi. Pragniemy towarzyszy¢
Wam zaréwno w tych pierwszych chwilach Waszego dziecka,
jak na kazdym kolejnym etapie jego rozwoju, bo wszystko, co
robimy, robimy z mysla o FENYMENALNYCH!
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/Vowy efap
- ezyli sfowo od peychologa

psycholog Dorota Gromnicka



Nowy etap

Rozpoczat sie dla Was nowy etap zycia. Pojawit sie na $wiecie
Wasz Cud. Maty cztowiek potrzebujgcy Waszej mitosci, troski,
ciepta, czasu, bedacy Wyzwaniem. Naturalne jest, ze pragnie-
my, aby nasze dziecko byto zdrowe. To zupetnie zrozumiate,
ze ciezko nam, gdy pojawiaja sie trudnosci medyczne. A Wy
juz wiecie, ze Wasze dziecko jest chore na fenyloketonurie
(PKU). To oczywiste, ze potrzeba czasu, aby sie z tym oswoié,
nauczy¢ sie relacji z dzieckiem i pozna¢ jego potrzeby oraz
nabra¢ doswiadczenia w zapewnieniu mu zywienia wedtug
zalecen lekarzy i dietetykéw.

Dziecko od pierwszego dnia swojego zycia ufa, ze przyjmie-
cie je razem ze wszystkim, co go dotyczy, bo ono czuje, ze jest
Wasze i z Wami mu najbezpieczniej. Ono juz to wie, czuje to,
ufnie wtulajac sie w ramiona mamy i taty. Wy takze nabierze-
cie pewnosci jako rodzice i sprostacie jego potrzebom mito-
$ci i wymaganiom diety. Cho¢ fenyloketonuria jest choroba,
o ktérej trzeba pamieta¢ przez cate zycie, to jednak mozna
nad nig zapanowac i da¢ swojemu dziecku szanse na zupet-
nie zdrowe i satysfakcjonujace zycie.

Nikt z nas nie rodzi sie mama czy tata, bez wzgledu na to, czy
dziecko jest zdrowe czy chore. Nasze rodzicielstwo pojawia

sie wraz z dzieckiem i razem z nim rozwija. Bycie rodzicem
to rola zyciowa, do ktérej nieustannie dojrzewamy w czasie
wychowywania dzieci, dostrajajac sie do ich potrzeb i wyzwan
rozwojowych oraz rodzinnych. W nowych sytuacjach potrze-
bujemy czasu, aby przyzwyczai¢ sie i nauczy¢ jak najlepiej
funkcjonowaé. Pomaga w tym pozyskiwanie wiedzy, wspar-
cie specjalistéw oraz rozumienie tego, co sami przezywamy
w zwiazku z pojawieniem sie dziecka i zdiagnozowaniem
U niego choroby.

Potrzebne emocje

Narodziny dziecka same w sobie wyzwalaja ogromne emo-
cje. Dodatkowo wszystkie zmiany hormonalne po porodzie
wzmacniajg te procesy, burzac réwnowage psychiczna. | to
jest zupetnie normalne. Wiadomos$¢ o chorobie Maluszka,
zwtaszcza o chorobie, ktorej sie nie spodziewali$cie i nic
0 niej nie wiecie, U wiekszosci z Was budzi lek, smutek, niedo-
wierzanie, czasem zto$¢. U niektorych stany te przebijaja sie
od razu, u innych dajg o sobie zna¢ dopiero po fazie wyparcia
i zaprzeczenia.

Emocje $wiadomie przezywane nie zostaja z nami na za-
wsze. Dzieki temu, ze moga wybrzmiec¢ i sa wystuchane oraz
przyjete, po pewnym czasie wyciszaja sie i przemijaja. Emo-



cje zamkniete, wyparte, nieakceptowane, niewypowiedziane
osadzaja sie gteboko w ciele i sercy, co jaki$ czas daja zna¢
0 sobie poprzez objawy somatyczne (np. bole gtowy, brzu-
cha, zawroty gtowy), negatywna narracje o sobie lub $wiecie
(np. interpretacje podkreslajace krzywde) czy tez manifestuja
sie trwale obnizonym, nieprawidtowym nastrojem (brak sa-
tysfakcji, depresja, stany lekowe). Czasami skomplikowane
stany psychiczne, uwiktane w nieprzepracowane emocje
i do$wiadczenia zwracaja sie przeciwko relacji - rodzic ma
wtedy ktopot ze stworzeniem bezpiecznej wiezi z dzieckiem.
Pamietajcie, ze emocje sa potrzebne do przejscia w zdrowy
sposob przez proces akceptacji i przystosowania sie do sy-
tuacji narodzin dziecka i przyjecia jego choroby. Emocje sa
potrzebne do tworzenia wiezi, okazywania mitosci, dopre-
cyzowania wtasnych granic. Dlatego nie denerwujmy sie na
siebie, ze co$ czujemy i ze nie jest to przyjemne. To dobrze, ze
czujemy, bo to znaczy, ze zyjemy, doswiadczamy i oswajamy
rzeczywistosc.




Co Was czeka na tej drodze?

Reakcje rodzicéw i otoczenia (dziadkow, rodzenstwa, przyja-
ciét) na informacje o fenyloketonurii sg elementem pewne-
go procesu, ktéry sktada sie z okreslonych faz. Dobrze mieé¢
$wiadomos¢ tego tancucha reakcji, bo daje to poczucie, ze
z czasem wszystko sie utozy.

Etapy, ktore sg przed Wami albo juz sg za Wami, w zaleznosci
od tego, w jakim miejscu teraz jestescie, to: faza wstrzasu
psychicznego, faza rozpaczy, faza pozornego przystosowania
sie i faza konstruktywnego przystosowania sie. Ponizej szer-
szy opis tego, czego mozecie sie spodziewac.

1. Faza wstrzasu psychicznego

Charakteryzuje sie zachwianiem réwnowagi psychicznej,
dezorganizacja. Na tym etapie trudno jest pogodzi¢ sie
z diagnoza, czasem jest ona w tej fazie traktowana jak wyrok.
Mozna mie¢ poczucie, ze ,$wiat sie zawalit”, ,nie tak miato
by¢”. W tym stanie trudno jest by¢ gotowym, bo ta gotowos¢
dopiero przyjdzie po tym, jak ,mgta” emocjonalna opadnie.
Wtedy zobaczycie, ze bedzie lepsza widoczno$¢ i droga za-
cznie by¢ wyrazna.




To czas, kiedy mozecie potrzebowaé wiecej wsparcia od bli-
skich, mozecie tez impulsywnie poszukiwaé informacji i po-
dejmowac dziatania lub wrecz przeciwnie - bedziecie potrze-
bowa¢ odizolowania sie i pobycia sam na sam z ta sytuacja.

Niektérzy maja potrzebe nieustannego konsultowania sie
z innymi specjalistami, w ten sposdb rozktadaja na raty oswa-
janie sie z definitywnym zdiagnozowaniem choroby u dziecka.

W tej fazie moga wystepowac nagte wzrosty lub spadki energii,
zaburzenia snu, odzywiania - to stan rozchwiania organizmu.

2. Faza rozpaczy

Ten etap moze by¢ nieco trudniejszy niz poprzedni. W fazie
szoku niektére emocje i reakcje sa zamrozone, bo organizm
nie jest w stanie wszystkiego przetrawi¢ na raz. Tu emocje za-
czynaja sie przebija¢, ozywad. Pojawia sie ztos¢, smutek, lek,
bezsilnos¢ i wiele trudnych mysli, poprzez ktére te uczucia
beda probowaty sie wydostac - ,niepotrzebnie zdecydowali-
$my sie na dziecko” (lek, ztos¢), ,nie uda nam sie z tym sobie
poradzi¢” (bezradno$¢, lek), ,jakie ono bedzie miato fatalne
zycie” (zal, smutek, strach). To tylko mysli, stan przej$ciowy,
nie ma co w nich za dtugo ,dtubac”- przemina. Mozecie czué
krzywde swoja i krzywde, ktéra spotkata Wasze dziecko. To

moment, kiedy cztowiek, aby zrozumieé, co sie stato, probuje
znalez¢ winnego, cho¢ pamietajmy, ze w fenyloketonurii nie
ma winnego - to genetyka. W tym stanie wzrasta napiecie,
drazliwo$¢ wobec samego siebie lub bliskich. Nie rozwijajcie
w sobie poczucia winy - poczucie winy nie jest zdrowym ani
dobrym stanem i nie pomaga by¢ lepszym rodzicem. Po-
czucie winy trzeba zastepowac refleksja i odpowiedzialno-
$cia. W fazie rozpaczy bedziecie przezywaé pewna zatobe
po wyobrazeniu i oczekiwaniu zdrowego dziecka i cho¢ moze
brzmie¢ to nieco przygnebiajaco, przezycie tego i uswiado-
mienie sobie tego, nie jakie dziecko chcieliby$my mie¢, ale
tego, jakie dziecko mamy, ma sens.

3. Faza pozornego przystosowania sie

Na tym etapie emocje stopniowo sie wyciszaja. Bedziecie juz
wiedzie¢ wiecej o chorobie i sie z nig oswajac. Jednak moze
pojawia¢ sie podatno$¢ na wszelkie propozycje nawet nie-
zgodne z wiedza medyczna. Niektérzy beda wpadaé¢ w hi-
perfokus na dziecko - wszystko orbitowa¢ bedzie wokét je-
dzenia, wazenia produktow, kontroli wszystkiego i wszystkich.
Te elementy opieki sa oczywisécie wskazane, ale nie moga
by¢ jedyna aktywnoscia rodzicielska i partnerska. Konieczne
jest zbalansowanie spetniania potrzeb dziecka wynikajacych



z fenyloketonurii z innymi jego naturalnymi potrzebami -
zabawy, samodzielno$ci, doswiadczania $wiata. Niezbedna
jest réwnowaga w roli rodzica i roli partnera w zwigzku. To
przychodzi z czasem, jeéli jest sie na to otwartym i sie tego
poszukuje. Niestety nierzadko zdarza sie, ze jeden z rodzicéw
w tej fazie catkowicie po$wieca sie choremu dziecku, two-
rzac z nim relacje bardzo silng a jednocze$nie wykluczajaca
innych z pomocy, wsparcia i wiezi, odpowiedzialnosci. Warto
co jaki$ czas zastanowic sie, co dzieje sie z nami w innych
relacjach i obszarach niz dieta dziecka, aby $rodek ciezkosci
byt wtasciwie ustawiony i gwarantowat nam stabilno$é¢ za-
rowno w relacji z dzieckiem chorym na fenyloketonurig, jak
i pozostatymi domownikami.

4. Faza konstruktywnego przystosowania sie

To etap, na ktérym, wyraznie tatwiej jest zrozumie¢, na czym
polega fenyloketonuria i jak opiekowa¢ sie dzieckiem. Od-
zyskujecie réwnowage psychiczng i przyjmujecie racjonalna
postawe wobec choroby dziecka. Nadal moga pojawiac sie
nawroty smutku, odczuwania bezsilnosci, ale to tylko stany
przejéciowe, czesto zwigzane z nieprawidtowymi wynika-
mi lub kolejnymi etapami w rozwoju dziecka, ktére wymu-
szajg poniekad puszczenie kontroli (np. pojécie dziecka do

przedszkola, pierwsza wycieczka itp.). Do tej fazy najszybciej
dochodza rodzice wspoétpracujacy ze soba oraz z lekarzami
i dietetykami. To czas, kiedy relacja miedzy partnerami ma
szanse dojrzec i sta¢ sie bardziej spojna. Dzieje sie tak, gdy
partnerzy rozmawiaja ze soba o emocjach, zadaniach i dbajag
tez o wtasna relacje.

By¢ moze stworzycie relacje z innymi rodzicami dzieci cho-
rych na fenyloketonurie - spotecznoéci sa bardzo wspieraja-
ce i wzmacniajace.

Pojawiaja sie mysli poszerzajace rozumienie sytuacji dziec-
ka, dziecko nie jest juz widziane tylko przez pryzmat choroby
i ograniczen czy wyzwan przez nig stawianych. Czujecie
i widzicie, ze Wasze dziecko jest w pewnym sensie dzieckiem
szczegblnym, ale pod wieloma wzgledami zupetnie zwyczaj-
nym - w pozytywnym znaczeniu tego stowa - biegajacym,
$miejacym sie, potrzebujacym réwiesnikow, aktywnosci, cie-
kawym $wiata, komunikujacym sie i dazacym do samodziel-
nosci.

Kiedy dojdziecie do fazy czwartej? Nie ma jednoznacznej od-
powiedzi. Niektére fazy moga zajmowaé Wam wiecej czasu,
inne okresowo wracac, a czes¢ przejdzie niezauwazona. Duzo
zalezy tez od Waszego ogdlnego stanu psychicznego (tem-



peramentu, historii zycia, poziomu stresu, przezytych urazéw
i strat) oraz jakosci relacji z sobg samym i partnerem czy
partnerka, a takze od posiadanych zasobéw wsparcia, wiedzy
i poziomu wspbtpracy w Waszym najblizszym otoczeniu.

O co, poza zorientowaniem
na diete, zadbaé?

K 0 whtacne zagoby

Zadbaijcie o to, by znalez¢ czas na robienie rzeczy, ktére Was
napetniaja i odprezaja. Tylko sie wydaje, ze mozna bezkarnie
z tego rezygnowac. Kazdy z nas ma swoj limit. Cho¢ jest to
trudne, kiedy ma sie mate dziecko, to jest to naprawde ko-
nieczne, jesli chcecie by¢ stabilni fizycznie i psychicznie.

Zatroszcz sie o:

» zasoby biologiczne - staraj sie dba¢ o sen, nawod-
nienie, zdrowe odzywianie siebie (a nie tylko dziecka),
rownowage w przyjmowanych bodzcach (po przeby-
waniu w hatasie, nattoku wrazen zadbaj o wyciszenie),

 zasoby spoteczne - stwarzaj przestrzen dla wspiera-
jacych, wartosciowych relacji, ograniczaj relacje zuzy-
wajace Twoja energie,

 zasoby do samorozwoju i samoakceptacji - kontak-
tuj sie ze swoim ciatem, emocjami, kontynuuj pasje
lub ich poszukaj, utrzymuj aktywnos$¢ fizyczna i kon-
takt z natura.

L

0 relacje
z pozostafymi dziecmi

Dla dzieci juz samo pojawienie sie brata lub siostry wywraca
$wiat do goéry nogami. A zmiany w podejéciu do zywienia,
przystosowywanie sie do zmian w zwyczajach rodzinnych
czy zyciu spotecznym ze wzgledu na chorobe rodzenstwa
sg dodatkowym wyzwaniem. Dzieci moga do$wiadczaé nie-
pokoju a nawet bolu emocjonalnego z powodu zmniejszenia
uwagi, a przejawia¢ sie to moze nadmierng pobudliwosécia,
ztoscia kierowana do rodzenstwa lub rodzicéw czy nadmier-
nym wyciszeniem i podporzadkowaniem sie. Rozmawiajcie
z Waszymi dzie¢mi, przytulajcie je, spedzajcie z nimi czas -
nawet jesli jest on ograniczony, to niech bedzie jakosciowy
i od czasu do czasu na wytaczno$c.



X O relacjg z partnerem, % O relacje spofeczne
partnerks

Narodziny dziecka zawsze wptywaja na relacje partnerska.  Znajdujcie czas dla rodziny, przyjaciot. Niech relacje beda
W pewnym sensie ja ubogacaja, a w pewnym ograniczaja.  aktywne, a nie odtozone na sytuacje podbramkowe. Jesli
Beda pojawiac sie frustracje, nieporozumienia. jestescie wspierani, macie wiecej zasobow, by troszczy¢ sie

o dziecko i reagowac na potrzeby jego i wtasne.
To od Was zalezy, czy i w jaki sposob zadbacie o Wasza re- 9 P VIeg

lacje, czy wysilicie sie, by by¢ blisko pomimo zmeczenia, réz-
nych stanéw emocjonalnych.

Pomagaja w tym komunikaty typu JA - médwicie o tym, co
czujecie i czego potrzebujecie, a nie o tym, jaki kto$ jest - ,je-
stem zmeczona, potrzebuje by$ mnie zastapit”, ,czuje sie tym
przyttoczony” zamiast —,nie moge na ciebie liczy¢”.

Pomagaja nawet krotkie wspolne aktywnosci - przytulanie,
czuty dotyk, troskliwe gesty, spacer, rozmowy przy herbacie,
wazny jest tez powrot do zycia seksualnego po zakohczonym
potogu. Zwigzek potrzebuje zasobdw, by mogt sie rozwija¢
i sprosta¢ wyzwaniom dnia codziennego. Obecnos¢ i zaan-
gazowanie sg podstawa.



Wszystko przyjdzie z czasem

Dajcie sobie czas. Nie bojcie sie popetniania bteddw, jesli je
korygujecie, to znaczy, ze sie uczycie i staracie sie by¢ jak
najlepszymi rodzicami. Dzieci potrzebuja mitoéci i obecnosci
oraz bezpieczenstwa w relacji z rodzicem. Dzieci chore na
fenyloketonurie potrzebuja dostosowania diety do zalecen
medycznych, ale to tylko jedna z ich wielu potrzeb. Przygla-
dajac sie im i sobie, pracujac ze swoimi emocjami i dbajac
0 pozostate wymiary swojego zycia bedziecie i$¢ na przdd,
a wraz z Wami Wasze dziecko. Korzystajcie z pomocy porad-
ni, spotecznosci rodzicéw, edukujcie sie. Dzieki temu tatwigj
przebiegnie proces adaptacji do roli rodzica i do wyzwan sta-
wianych przez fenyloketonurie i po prostu do zycia, w ktérym
zawsze co$ sie dzieje. Zycie nie jest punktem, jest raczej jak
ptynaca rzeka - czasem zwalnia, czasem przyspiesza, cza-
sem wysycha, a czasem dudni z catych sit.







Fenyloketonuria (PKU)

— co powinniseie wiedziec?

dr n. med. Joanna Jagtowska,
Uniwersyteckie Centrum Kliniczne w Gdansku



Co to jest fenyloketonuria?

Fenyloketonuria (PKU) jest rzadka choroba metaboliczng zwigzang z defektem przetwarzania fenyloalaniny, jednego z ami-
nokwasdw tworzacych biatko. Czestotliwos¢ wystepowania tej choroby w Polsce wynosi 1:7000, co oznacza, ze co roku rodzi
sie okoto 50 dzieci z fenyloketonuria. Nieprawidtowa aktywnos¢ enzymu hydroksylazy fenyloalaniny (PAH - phenylalanine
hydroxylase) lub jej brak prowadzi do zaburzenia przetwarzania fenyloalaniny do tyrozyny. Aby reakcja miata prawidtowy
przebieg, konieczna jest nie tylko aktywnos¢ enzymu PAH, ale réwniez obecno$¢ wzmacniacza reakgji: tetrahydrobiopteryny
(BH.). Efektem zaburzen jest gromadzenie sie nadmiaru fenyloalaniny w organizmie, a ten naturalny sktadnik pokarmowy
staje sie wéwczas substancja toksyczna dla rozwijajgcego sie mozgu dziecka.
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Dlaczego moje dziecko jest chore?

Fenyloketonuria to choroba o podtozu genetycznym, przekazywana dziecku przez obydwoje rodzicéw. PKU dziedziczy sie
w sposob autosomalny recesywny, co oznacza, ze chore dziecko otrzymuje po jednym nieprawidtowym genie wywotujacym
PKU od kazdego z rodzicow. W populacji polskiej co 46 zdrowa osoba jest nosicielem nieprawidtowego genu PKU. W rodzi-
nie, gdzie mama i tata sa bezobjawowymi nosicielami, istnieje 25% ryzyka, ze dziecko urodzi sie chore. Urodzenie jednego
chorego dziecka nie oznacza, ze kolejne beda zdrowe. Ryzyko urodzenia nastepnego chorego dziecka jest takie samo, jak
przy poprzednim. To ryzyko jest state i dla kazdej cigzy wynosi 25%. Jezeli jedno z rodzicow jest chore na PKU, a drugie jest
bezobjawowym nosicielem, ryzyko urodzenia chorego dziecka z kazdej cigzy wynosi 50%. Z kolei potomstwo dwojki osdb
chorych na PKU bedzie chore w 100%.

Pamietaj! Fenyloketonuria jest choroba dziedziczna. Nie mozna sie nia zarazié.

1 i
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25% 25% 25%

Dziecko nie bedzie Dziecko bedzie Dziecko bedzie chore

Rodzice sa nosicielami HPA/PKU nosicielem HPA/PKU nosicielem HPA/PKU na HPA/PKU

Zréolto: dr Agnieszka Chrobot, nutriciametabolics.pl




Jak bedzie sie rozwija¢ moje dziecko?

Sukces leczenia fenyloketonurii uzalezniony jest od trzech
czynnikdw:

e wczesnego rozpoznania, co umozliwia nam program
badan przesiewowych;

e wczesnego wdrozenia leczenia, dlatego noworodek
ponownie trafia do szpitala optymalnie pomiedzy
piata a siédma doba zycia;

» konsekwentnego przestrzegania zasad diety niskofe-
nyloalaninowej przez cate zycie (tu zaczyna sie rola
rodzica).

Dzieki badaniom przesiewowych mali pacjenci z PKU maja
szanse na prawidtowy rozwdj i funkcjonowanie w spoteczen-
stwie. Dzieci z PKU chodza do przedszkola, szkoty, wyjezdzaja
na kolonie, maja szanse studiowac i realizowa¢ swoje marze-
nia, jak kazde inne dziecko.

Dieta w fenyloketonurii

Skutecznym postepowaniem w fenyloketonurii jest dieta.
Dieta z ograniczona podaza fenylolaniny. Wiemy juz, ze fe-
nyloalanina tworzy kazde biatko, ktére spozywamy w po-
staci nabiatu, miesa oraz ryb. Czy to oznacza, ze musimy
wykluczy¢ biatko z diety? Nie, absolutnie NIE. Biatko jest

niezbedne do prawidtowego funkcjonowania naszego orga-
nizmu. Z biatka zbudowane sa nie tylko nasze miesnie i ko-
$ci, ale réwniez hormony, enzymy oraz przeciwciata. Zatem
dieta w fenyloketonurii jest z jednej strony dieta eliminacyjna,
bo wykluczamy z diety produkty bogate w biatko, takie jak
np. mieso, ryby, nabiat, rosliny straczkowe oraz orzechy. Na-
tomiast z drugiej strony, aby zapobiega¢ niedoborom biatka,
witamin czy mikroelementow, koniecznie nalezy uzupetnia¢
podaz ,bezpiecznym biatkiem”, czyli specjalnym preparatem
zawierajgcym wszystkie niezbedne aminokwasy z wyjatkiem
fenyloalaniny.

W Polsce dla pacjentéw dostepnych jest wiele rodzajow
preparatéw PKU, réznigcych sie smakiem, forma podania,
zawartoécia biatka. Sktad preparatow jest rowniez dostoso-
wany do potrzeb pacjentéw w kazdej grupie wiekowej. Pre-
paraty dedykowane noworodkom i niemowletom zastepuja
pokarm kobiecy czy mleko poczatkowe. Do wyboru sa pre-
paraty: Milupa PKU 1 mix*, XP Analog LCP*, PKU Gel* oraz
Phenyl-Free 1. W przypadku dzieci nietolerujacych duzych
objetoéci mieszanki, mozna jako dodatek stosowaé prepa-
rat skoncentrowany Milupa PKU 1*. Doborem wtasciwego
preparatu zajmuje sie lekarz wraz z dietetykiem, biorac pod
uwage indywidualne potrzeby pacjenta.



Czy moge karmic piersig?

Tak, zdecydowanie tak. Sktad mleka kobiecego wspiera
pierwsza linie obrony organizmu, tzw. odpornos$¢ nieswoista.
Karmienie piersiag wptywa na zmniejszenie ryzyka wystapie-
nia u dziecka choréb infekcyjnych, zmniejsza ryzyko wady
zgryzu, otytosci czy zachorowania na cukrzyce typu 2. Ma
réowniez ogromny wptyw na budowanie wiezi miedzy matka
i dzieckiem!

Objetos¢ mleka kobiecego, ktorg bezpiecznie mozna podac
dziecku z fenyloketonuria, ustalana jest przez lekarza/diete-
tyka pod $cista kontrola pozioméw fenyloalaniny. Technika
karmienia dziecka z PKU mlekiem kobiecym jest réznorodna
i dobierana indywidualnie dla kazdej mamy:

1. odcigganie pokarmu laktatorem i podawanie przez
butelke ze smoczkiem odmierzonegj ilosci;

2. wazenie dziecka przed przystawieniem do piersi i zaraz
po zakonczeniu karmienia celem okreslenia ilosci wy-
pitego pokarmu;

3. podaz przepisangj ilosci preparatu bezfenyloalanino-
wego na karmienie, a nastepnie przystawienie dziec-
ka do piersi i pozwolenie mu je$¢ do sytosci.
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Ile fenyloalaniny moze zjes¢
moje dziecko?

Fenyloalanina przetwarzana jest do tyrozyny, z niej za$ pro-
dukowane sa niezbedne do zycia neurotransmitery: dopa-
mina, adrenalina i noradrenalina. Dlatego z diety pacjenta
z fenyloketonurig nie mozemy catkowicie wyeliminowac fe-
nyloalaniny. Zrédtem fenyloalaniny w pierwszym okresie zy-
cia niemowlecia jest pokarm mamy lub mleko poczatkowe
dla niemowlat. Nowe produkty zawierajace fenyloalanine po-
jawia sie w diecie matego dziecka okoto 5.-6. miesiaca zycia.
Do tego momentu mamy czas na nauke kontroli jadtospisu
naszego dziecka.

Zatem ile fenyloalaniny moze zje$¢ moje dziecko? Podaz fe-
nyloalaniny dla kazdego pacjenta jest ustalana indywidualnie
przez zespot lekarz/dietetyk, pod kontrola stezenia fenyloalani-
ny we krwi. Bezpieczne granice stezen fenyloalaniny dla dzieci
do 12. roku zycia to wartosci: 120-360 pmol/l (2-6 mg%).

*Milupa PKU 1 mix to zywnos$¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycz-
nego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlgt od urodzenia do ukoriczenia
1. roku zycia. Stosowac¢ pod nadzorem lekarza. Milupa PKU 1 to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia
medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA)
u niemowlgt. Stosowac pod nadzorem lekarza. XP Analog LCP to zywnos¢ specjalnego przeznacze-
nia medycznego. Do postepowania dietetycznego w potwierdzonej fenyloketonurii u niemowlgt od
urodzenia do ukonczenia 1. ro ku zycia oraz u dzieci w wieku do 3 lat jako uzupetnienie diety. Stoso-
wac pod nadzorem lekarza. PKU Gel to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Stosowac
pod nadzorem lekarza. Phenyl-Free 1to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Stosowac
pod nadzorem lekarza.



Co to jest tolerancja fenyloalaniny
(PHE)?

llo$¢ PHE (podana w mg), ktéra pacjent moze przyjaé wraz
z zywnoscia niskobiatkowa, tak by wartoéci PHE oznacza-
ne w jego surowicy miescity sie w bezpiecznych granicach.
Pacjenci roznig sie miedzy soba tolerancja fenylolaniny, co
zwigzane jest z odziedziczona aktywnoscia enzymu hydrok-
sylazy fenyloalaniny. Dlatego wazne jest, by diete opracowy-
wac indywidulanie dla kazdego z pacjentow we wspotpracy
z lekarzem/dietetykiem.

Od czego zalezy poziom PHE
w surowicy krwi?

Na poziom PHE ma wptyw wiele czynnikow:

e podaz PHE z zywnoscia niskobiatkowa;

e podaz kalorii - zbyt mata moze prowadzi¢ do wzrostu
poziomu PHE;

e aktualne zapotrzebowanie energetyczne organi-
zmu, ktére rosnie przy wysitku fizycznym, infekcji
czy goraczce. Podczas goraczki wzrost temperatury
o 1 stopien Celsjusza powoduje wzrost zuzycia energii
nawet o 13%. Dziecko goraczkujace nie ma ochoty na

przyjmowanie positkéw, to dodatkowo moze zaburzac
wyréwnanie metaboliczne;

o aspartam: biatkowa substancja stodzaca, ktora
w 50% sktada sie z fenyloalaniny. Aspartam doda-
wany jest do napojéw, stodyczy, ale réwniez do lekdw
w postaci zawiesiny, dedykowanych najmtodszym.
Pamietaj, by czyta¢ ulotki lekow i sprawdzaé, czy nie
sg one stodzone aspartamem.

Jak kontrolowa¢ chorobe?

Podstawowym parametrem oceny laboratoryjnej kontroli
metabolicznej w fenyloketonurii jest poziom PHE. Krew od
pacjentéw pobierana jest z naktucia opuszki palca na spe-
cjalne bibuty filtracyjne. Kazdy pacjent z rozpoznaniem PKU
otrzymuje z pracowni badan przesiewowych bibuty oznako-
wane indywidualnym kodem kreskowym. Dzieki temu unika
sie btedow zwiazanych z nieprawidtowa identyfikacja bibuty.
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nie pozyczaj swoich bibut innym pacjentom.

Badz szczegdlnie ostrozny, jezeli masz wiecej

niz jedno dziecko z fenyloketonuria,

by nie pomylié bibutek.

W pierwszym roku zycia kontrolne oznaczenia poziomu
PHE powinno sie wykonywa¢ przynajmniej raz w tygodniu.
Poziom PHE w surowicy charakteryzuje sie dobowa zmien-
noscia: najwyzszy poziom PHE osiaga w godzinach poran-
nych, po nocnej przerwie w jedzeniu. Zgodnie z tg wiedzg
oznaczenie poziomu PHE powinno sie wykonywa¢ w godzi-
nach porannych na czczo. Oczywiécie noworodki i niemow-
leta jedza regularnie co 2-3 godziny, réwniez w nocy, dlatego
w przypadku najmtodszych pacjentéw pora pobrania krwi na
bibute kontrolna nie ma wiekszego znaczenia.

Bywa, ze poziomy PHE przekraczajg
wartosci prawidtowe. Co robié?

Poziom PHE moze wzrasta¢ przy kazdej infekcji, szczepie-
niu czy zabkowaniu. Dlatego zachecamy rodzicéw, by poziom
PHE oznacza¢ réwniez w trakcie takiego ,kryzysu”. Wiedzac,
jak reaguje metabolizm dziecka w takiej sytuacji, bedziemy
mogli indywidualnie dostosowa¢ postepowanie do potrzeb
dziecka i chwili. Analiza dzienniczka dietetycznego daje nam
wowczas mozliwo$¢é nazwania problemu i wprowadzenia
interwencji. Warto wtedy skontaktowa¢ sie z poradnia (tele-
fonicznie, mailowo lub bezposrednio), by uzyska¢ wytyczne
odnosnie do modyfikacji jadtospisu.



Czy jednorazowo podwyzszony
poziom PHE moze mie¢ wptyw na
rozwdj mojego dziecka?

Wptyw pojedynczego podniesienia sie poziomu PHE poza
zakres docelowy nie jest tatwy do zmierzenia. Natomiast
przewlekle podwyzszone wartosci PHE skutkujg obnize-
niem ilorazu inteligencji (IQ). W grupie pacjentéw, u ktorych
$rednie warto$ci PHE wahaty sie miedzy 423-750 pmol/l
(7-12,5 mg%), wzrost poziomu PHE o 100 pmol/l (17 mg%)
powoduje spadek poziomu IQ o 1,3-3/1 punkta.




Jak pobierac krew na bibufe?

mgr Ewa Gtab-Jabtonska, diagnosta laboratoryjny, Zaktad Badan Przesiewowych i Diagnostyki

Metabolicznej Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie

Bibuta do monitorowania PKU

W przypadku monitorowania wielu choréb metabolicznych,
w tym fenyloketonurii (PKU), wykonuje sie badanie z krwi po-
branej na specjalna bibute. Obecnie w Polsce jest to bibuta
EBF 903, ktora jest standardowa bibutg stosowang w bada-
niach przesiewowych noworodkéw na $wiecie, charakteryzu-
jaca sie odpowiednia jakoscia i nasigkliwoscia.

Poniewaz bibuty sa zaliczane do produktow medycznych,
to muszg miec $cisle okreslong date waznoéci, bo takie sg
europejskie wymogi prawne. Jesli bibuty sg odpowiednio
przechowywane (chronione od wilgoci, stonca i wysokiej
temperatury), nie sg zanieczyszczone, nie ulegty zmoczeniu
czy zawilgoceniu, utrzymuja wszystkie swoje cechy nawet
o 2 lata dtuzej niz data waznosci i moga by¢ uzyte do pobie-
rania krwi.

Jak wypetnia¢ dane na bibule
w przypadku monitorowania PKU?

Na bibule wpisuj dane pacjenta, koniecznie podaj PESEL,
date urodzenia, date pobrania z godzing pobrania i aktualny
ciezar ciata (rys. 1). Te dane sa potrzebne, aby zarejestrowac
bibute w systemie laboratoryjnym i dotgczy¢ ja do listy bibut
danego pacjenta. Nie musisz podpisywac zgody na badania
molekularne z tytu bibuty.
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Rys. 1. Wpisywanie danych na bibute



Miejsce naktucia

Na bibute pobieramy krew wto$niczkowa (z piety, palca, ptatka ucha). Zalecane jest pobranie krwi z piety dziecka do ok. 6. mie-
sigca zycia (mozna pobiera¢ krew w ten sposéb do czasu az dziecko zaczyna wstawac), a z palca u starszych dzieci i dorostych.

Najbezpieczniejsze pobieranie krwi z piety jest z zewnetrznej jej strony (rys. 2). Réwniez dla starszych dzieci zaleca sie pobie-
ranie krwi z zewnetrznej czesci opuszki palcéw srodkowego, serdecznego lub matego (rys. 3). Nie poleca sie pobierania krwi
z palca wskazujacego lub kciuka ze wzgledu na zbyt twarda skore.

Rys. 2. Migjsce pobran krwi u dzieci do 6. miesiaca zycia. Rys. 3. Migjsce pobran krwi u starszych dzieci, mtodziezy i dorostych.



Jak pobiera¢ krew na bibute z piety?

Na poczatku wpisz dane pacjenta na bibute i przygotuj wszystkie materiaty: ptyn do dezynfekcji, jednorazowy naktuwacz
(preferowany o gteboko$ci wktucia 2,4 mm), plaster. Stopa u dziecka powinna by¢ ogrzana, zdezynfekowana i osuszona (np.
suchym gazikiem). Przed pobraniem uchwyc¢ stope tak, aby ja naprezyc¢, nastepnie przytéz naktuwacz i go nacisnij (rys. 4). Po-
winna pojawi¢ sie kropla krwi. Gdy kropla bedzie duza (rys. 5), a stopa byta osuszona, od razu mozesz przytozy¢ krew do bibuty
- jesli stopa byta mokra, pierwsza krople odrzué. Krew powinna samoistnie przesaczy¢ sie na druga strone bibuty. Trzymajac
naprezona stope i przytozona bibute, delikatnie naciskaj stope palcem, przesuwajac go w kierunku bibuty, az do wypetnienia
krazka. Nastepnie poczekaj az pojawi sie kolejna kropla i znéw przytéz bibute. Do wykonania badania kontrolnego wystarcza
nam dobrze pobrane (przesaczone) 2-3 krazki krwi (rys. 6). Nie nawarstwiaj krwi na tym samym polu.
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Rys. 4. Naktuwanie stopy u dziecka Rys. 5. Zalecana wielkos¢ kropli krwi. Rys. 6. Prawidtowo pobrana krew na bibute.

do 6. miesigca zycia.



Jak pobiera¢ krew na bibute z palca?

Przed pobraniem krwi przygotuj wszystkie potrzebne przy-
bory: bibute, ktéra nalezy wypetni¢ danymi pacjenta, na-
ktuwacz jednorazowy, ptyn do dezynfekcji, gazik, plaster.
Ogrzej palec za pomoca cieptego recznika lub zanurz go na
30 sekund w szklance z ciepta wodg (ok. 40°C). Nastepnie
palec odkaz, osusz (np. za pomoca suchego gazika), przytdz
naktuwacz i naci$nij go. Gdy pojawi sie kropla krwi, delikat-
nie naciskaj palec w kierunku opuszki, az do uzyskania od-
powiednio duzej kropi. Wtedy do kropli krwi przytéz bibute
i poczekaj az krew przesaczy sie na druga jej strone.

Niektdrzy, zamiast naktuwacza, wybieraja uktucie palca czy
stopy dziecka igta. Jest to réwniez prawidtowa metoda, ale
nalezy pamieta¢ o stosowaniu tylko sterylnych igiet jednora-
zowych o rozmiarze 0,7 mm lub 0,8 mm. Jednak, szczegdlnie
w przypadku dzieci, kolorowe naktuwacze zwykle lepiej sie
sprawdzaja i nie budza takiego strachu jak igta.

Jak nalezy suszyc¢ bibute

Bibute nasaczona krwig susz przez ok. 2- 3 godziny w pozycji
stojacej, np. oparta o $ciane, ksigzke itp. Nie nalezy suszyé¢
bibuty na grzejniku, suszarka czy bezposrednio na storcu.

Dzieki temu krew wysycha réwnomiernie i nie rozwarstwia
sie. Sucha bibute wtéz do koperty razem z opisang dieta
i wyslij do laboratorium przesiewowego. Bibute wysytaj tego
samego dnia, co pobranie, lub najpdzniej nastepnego dnia.

K Wazne in formacje

» Krew na bibute kontrolng pobieraj o tej samej porze
dnia, najlepiej rano na czczo, i koniecznie wpisuj go-
dzine pobrania na bibute.

Jesli z jakichs przyczyn nie mozesz pobra¢ krwi rano, zachowaj
odstep 3-4 godzin bez jedzenia przed pobraniem. Czesto$¢
pobierania probek jest zalezna od wieku i ustalana przez leka-
rza. Im mtodsze dzieci, tym czesciej pobieramy prébki.

e Zwrd¢ szczegdlng uwage na prawidtowe opisanie bibut
w przypadku pobierania krwi od rodzenstwa.



e W przypadku nietrzymania sie zalecen dietetycznych, nie odwlekaj pobierania probki, lecz pobierz krew i napisz ko-
mentarz odnos$nie do zjedzenia niedozwolonych produktow. Jest to bardzo wazne, poniewaz pozwoli na rzetelng ocene
stosowanego leczenia i ustalenie odpowiedniej diety. W koncu kazdemu czasami zdarzaja sie drobne grzeszki.

* W przypadku choroby pobierz bibute kontrolna, opisz stan pacjenta i napisz, jakie leki przyjmowat w czasie pobierania
prébki.
Jak nie pobieraé krwi

Wiarygodno$é wyniku zalezy w duzej mierze od jakosci probki. Niewiarygodne wyniki uzyskujemy w przypadku nieprzesa-
czenia sie krwi na druga strone krazka, zabrudzenia bibuty, rozwarstwienia krwi na bibule. Ponizej przyktady nieprawidtowego
nasaczenia bibuty (rys. 7). Bibuty sg pokazane z obu stron. Wyciete krazki wskazuja, ile materiatu potrzebujemy do badania.
W przypadku koniecznej powtérki potrzeba dwa razy wiecej krwi.
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Rys. 7. Przyktady nieprawidtowo pobranych prébek krwi na bibute.




Platforma pkuWEB

Platforma jest dostepna zaréwno dla lekarzy, jak i pacjentéw
z PKU/HPA (hiperfenyloalaninemia tagodna), ktérzy podpi-
sali umowe udostepnienia konta. Wyniki z laboratorium sa
wysytane do bazy elektronicznie. Do wyniku lekarz moze do-
pisa¢ komentarz z zaleceniami dietetycznymi. Aby uzyskaé
dostep do bazy, zgto$ sie do lekarza prowadzacego lub labo-
ratorium przesiewowego i wypetnij umowe.

|
Instytut Matki | Dziecka |
L9zaktad Badan Przesiewowych | Diagnostyki Metabolicznej ‘
hpkuWEB - wprowadzenie ‘

|
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ramach kontrol leczenia PKU (fenyloketonurii).

Kontrola leczenia polega na wykonaniu badar z

kropli krwi pobranej na specjaing bibule.
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Postgpowanie w fenyloketonurii

dr n. med. Joanna Jagtowska, Uniwersyteckie Centrum Kliniczne w Gdansku

Jak dtugo nalezy stosowac diete PKU?

Leczenie trwa cate zycie. Stad o diecie w PKU czesto moéwi
sie, ze to styl zycia i to nie tylko pacjenta, ale i pozostatych
cztonkéw rodziny. Adaptujac sie do nowej sytuacji, jaka jest
pojawienie sie dziecka z PKU w rodzinie, zachodza réwniez
zmiany w codziennym domowym jadtospisie: zupy sa goto-
wane na wywarach warzywnych, wzrasta spozycie warzyw
i owocow.

Co sie stanie, jesli dziecko chore na
fenyloketonurie nie bedzie leczone?

Wprawdzie defekt enzymatyczny w fenyloketonurii dotyczy
komorek watroby, ale toksyczne dziatanie nagromadzonej
w nadmiarze fenyloalaniny skoncentrowane jest na komor-
kach nerwowych. Skutkiem przewlekle utrzymujacych sie
wysokich stezen fenyloalaniny jest zaburzony rozwdj i funk-

cje mozgu. Do objawédw nieleczonej fenyloketonurii naleza:
padaczka, niepetnosprawnos¢ intelektualna oraz zaburze-
nia psychiczne. Chorzy wowczas sag catkowicie uzaleznieni
od 0séb trzecich w zakresie codziennego funkcjonowania.
Wczesna diagnoza i $ciste przestrzeganie zasad diety nisko-
fenyloalaninowej sa szansa na prawidtowy rozwdj dzieci z PKU.

Czy sa jakies inne formy leczenia?

W Polsce aktualnie dostepne jest tylko postepowanie diete-
tyczne.

Od lat trzydziestych XX wieku, gdy rozpoznano fenyloketo-
nurie, naukowcy stale pracuja nad optymalizacja leczenia.
Mozliwa jest terapia Kuvanem, odpowiednikiem biopteryny,
czyli wzmacniaczem reakcji przetwarzania fenyloalaniny
do tyrozyny. Istnieje mozliwo$¢ podawania podskoérnie en-
zymu liazy amonowej fenyloalaniny (Palynzig), ale leczenie



to zarejestrowane jest dla pacjentéw powyzej 16. roku zycia.
Prowadzone sa prace nad rejestracja probiotyku zawieraja-
ceqo szczepy bakterii wyposazone w dwa enzymy rozktada-
jace fenylolanine: liaze amonowa fenyloalaniny (PAL) oraz
deaminaze L-aminokwasow (LAAD). Nowe terapie majag na
celu zwiekszenie tolerancji fenyloalaniny, aczkolwiek nadal
nie zwalniaja pacjenta z obowigzku kontroli diety i nadal nie
sa dostepne w Polsce.

Jak méwi¢ o fenyloketonurii?

Fenyloketonuria jest choroba rzadka i wiedza o tej chorobie
nie jest powszechna. Dlatego warto dzieli¢ sie informacja-
mi o chorobie i leczeniu Waszego dziecka nie tylko z rodzing
i przyjaciétmi, ale tez z nauczycielami w przedszkolu i szkole.
Uniknie sie w ten sposéb btedow dietetycznych wynikajacych
z ich niewiedzy.

A oto kilka informaciji, ktére mozna wykorzysta¢ do przeka-
zania wiedzy ,w pigutce” o chorobie Waszego dziecka:

» Fenyloketonuria jest choroba dziedziczna. Nie mozna
sie nig zarazic.

» Twoje dziecko wymaga specjalnej diety PKU, poza
tym jest w petni zdrowe.

Organizm Twojego dziecka nie przeksztatca amino-
kwasu o nazwie fenyloalanina, zawartego we wszyst-
kich pokarmach zawierajacych biatko.

Stosowanie odpowiedniej diety PKU pozwala utrzy-
mac¢ bezpieczne stezenie fenyloalaniny we krwi,
umozliwia prawidtowy rozwdj i prowadzenie normal-
nego trybu zycia.

Jedzenie positkéw bogatych w biatko nie spowoduje
ztego samopoczucia, ale z czasem moze prowadzi¢
do trwatych psychicznych i fizycznych zmian w orga-
nizmie.

Wszelkie pokarmy zawierajace biatko i takie, ktore
nie sa czesciag diety PKU, nie powinny by¢ traktowane
jako smakotyki, poniewaz moga niekorzystnie wpty-
nac¢ na samopoczucie Twojego dziecka.

Twoje dziecko nie wyro$nie z fenyloketonurii i musi
pozosta¢ na diecie, by zachowac¢ zdrowie.

Zréoto: National PKU Alliance, My PKU Binder; s. 3
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rotkie wskazowki
O CZYM NALEZY ZAWSZE PAMIETAC?
< O preparacie - to bardzo wazny element postepowania. Nie odktadaj wizyty

po recepte na ostatni moment. Wykupuj nowy preparat, gdy jeszcze
masz zapas poprzedniego.

zgodne z zaleceniami (co najmniej w 3 porcjach). ’
U mtodszych dzieci preparat podajemy czeéciej. [;{ A
Ui

4 llos¢ i sposéb podawania preparatu musza by¢ i il {//:;:7 o

J fia

*x Pamietaj o pilnowaniu jadtospiséw i dobowej %
podazy fenyloalaniny (pomocnym narzedziem U8
jest PKU Licznik 2.0)

*« Pamietaj, ze rado$ni i spokojni rodzice to radosne
i spokojne dziecko







Dieta dziecka z PKU/

w pierwszym roku Zycia

dr n. med. Joanna Z6tkowska, mgr Aneta Gwozdowska



Jak bedzie wygladata dieta mojego
dziecka w pierwszym roku zycia?

Podstawa diety niskofenyloalaninowe;j jest preparat bezfeny-
loalaninowy. Stanowi on zrodto biatka pozbawionego fenylo-
alaniny. Zawiera sktadniki odzywcze (weglowodany, ttuszcze,
witaminy i sktadniki mineralne) konieczne do prawidtowego
rozwoju dziecka.

Pierwsze cztery miesiace zycia

W pierwszych czterech miesigcach zycia niemowle karmio-
ne jest preparatem aminokwasowym i mlekiemm mamy lub
mlekiem poczatkowym dla niemowlat. Nie ma przeciwwska-
zan do czeéciowego karmienia piersia. Jest to korzystne, po-
niewaz pokarm mamy ma odpowiedni sktad, stanowi wazne
zrédto sktadnikéw odzywczych i ciat odpornosciowych. Za-
wiera mniej fenyloalaniny i wiecej kalorii niz mleko poczatko-
we dla niemowlat. Wazny jest réwniez aspekt psychologiczny
- poprzez karmienie piersig matka i dziecko nawiazujg kon-
takt emocjonalny. Przystawianie do piersi pozwala kobiecie
dtuzej utrzymac laktacje, co umozliwia dtuzsze karmienie
pokarmem mamy. Niemowle karmione w ten sposéb naj-

pierw otrzymuje preparat w odpowiedniej ilosci, a nastepnie
przystawiane jest do piersi. Jezeli stezenie fenyloalaniny przy



takim karmieniu jest zbyt niskie lub zbyt wysokie, wowczas
reguluje sie to zmiana ilosci preparatu, nie rezygnujac z przy-
stawiania do piersi.

Mleko poczatkowe nalezy podawac w ilosci zaleconej przez
lekarza lub dietetyka wraz z preparatem aminokwasowym
pozbawionym fenyloalaniny.

Zdarza sie, ze dziecko ma nietolerancje biatek mleka krowie-
go. Wéwczas zamiast mleka poczatkowego wprowadza sie
preparat mlekozastepczy.

Zaréwno preparat bezfenyloalaninowy, jak i mleko poczat-
kowe dla niemowlat musza by¢ przygotowywane zgodnie
z zaleceniami producenta i z przestrzeganiem zasad higieny,
bezposrednio przed karmieniem. Mieszanek tych nie nalezy
przetrzymywac w termosach czy podgrzewaczach. Alterna-
tywnym rozwiazaniem jest wczesnejsze przygotowanie wody
zgodnie z instrukcja, przechowywanie jej w termosie i przy-
gotowanie mleka bezposrednio przed karmieniem.

Rozszerzanie diety

Jesli dziecko jest na to gotowe (siedzi z podparciem, samo-
dzielnie utrzymuje gtéwke w pozycji pionowej, zjada z tyzecz-
ki, nie wypychajac jej z buzi), 5. miesigc zycia to moment,

kiedy mozna rozpocza¢ wprowadzanie niewielkich ilosci
pokarméw uzupetniajacych. Pierwszymi nowymi potrawa-
mi powinny by¢ podawane pojedynczo wytrawne warzywa
(np. brokut, kalafior). Mozna je przyktadowo poda¢ w posta-
ci zupek przygotowanych wedtug odpowiedniego przepisu.
Mozna wykorzystaé tez gotowe produkty (w stoiczkach),
zwracajac uwage na ich sktad (nie moga zawieraé wyso-
kobiatkowych sktadnikéw, tj. mleka w proszku, miesa, roslin
stragczkowych itp.). Kolejnymi produktami sa kaszka ryzowa
(jesli pozwala na to indywidualna tolerancja fenyloalaniny),
kleik niskobiatkowy i owoce. Kaszki i kleiki powinny by¢ neu-
tralne, aby nie przyzwyczaja¢ dziecka do stodkiego smaku.
Produkty zawierajace cukier sa chetniej zjadane przez dzie-
ci niz neutralne, ale moga prowadzi¢ do nadwagi i otytosci.
Pierwszym owocem jest jabtko: najprostszy, jednosktadni-
kowy deser. Podawanie nowych produktéw nalezy zaczynac
od niewielkiej iloéci, 2-3 tyzeczek, zwiekszajac kazdego dnia
ilos¢ o nastepne 3 tyzeczki.

W 6. miesiacu...

urozmaica sie diete, wprowadzajac nowe warzywa i owoce
w formie wielosktadnikowych dan i deserow.



7.-8. miesiac

Siédmy i 6smy miesiac zycia wigze sie z wprowadzeniem
pokarmu o zmienionej konsystencji (mniejsze rozdrobnie-
nie) oraz z dodatkiem % zo6ttka co drugi dzien (jesli pozwala
na to indywidualna tolerancja fenyloalaniny). Wprowadzenie
tego produktu w $cisle okreslonej ilosci jest mozliwe tylko na
wyrazne polecenie lekarza lub dietetyka. Ugotowane zottko
jaja nalezy doda¢ np. do zupy.

9.-12. miesiac

W ostatnich miesigcach pierwszego roku zycia konsystencja
i sktad positkow ulegaja dalszym modyfikacjom. Wprowa-
dzamy do diety drugie danie w formie ziemniakdéw i goto-
wanych warzyw oraz produkty state wymagajace gryzienia
(pieczywo, makaron, ryz, ciastka itp., wszystkie produkty ni-
skobiatkowe oraz miekkie, gotowane i surowe owoce i warzy-
wa), jezeli dziecko jest gotowe, mozna podac¢ te produkty do
raczki. Nalezy réwniez zwiekszy¢ asortyment owocow i wa-
rzyw. Mozliwe jest takze podanie wiekszej ilosci zéttka oraz
wprowadzenie jogurtéw dla niemowlat. Te produkty dziecko
moze otrzymac tylko na wyrazne polecenie lekarza lub die-

tetyka. Pod koniec pierwszego roku zycia positki powinny by¢
petnowartosciowe, urozmaicone, atrakcyjne oraz uwzgled-
niajace wymagania zywieniowe dziecka.

Po ukonczeniu 12. miesiaca zycia dziecko gotowe jest do je-
dzenia potraw z ,rodzinnego stotu”, posiekanych i rozdrob-
nionych w miare potrzeby. Dotyczy to produktow dozwolo-
nych w diecie ubogofenyloalaninowej.

Dodatkowe wskazéwki dotyczace zywienia

w pierwszym roku zycia

Pierwsze cztery miesiace to podawanie produktéw ptynnych.
Miedzy 17. a 26. tygodniem zycia wprowadzamy do diety
dziecka produkty uzupetniajace o innej, potptynnej i papko-
watej konsystencji. Mieszanki mleczne podajemy z butelki,
produkty potptynne tyzeczka. W 8.-9. miesiacu zycia uczymy
dziecko pi¢ z kubeczka, a pokarmy powinny by¢ mniej roz-
drobnione. W tym czasie rozszerzamy diete o nowe produk-
ty. W kolejnych miesigcach dziecko uczy sie gryz¢, poznaje
coraz wiecej nowych smakdw. Podejmowane sa wielokrotne
préby podawania nowych produktéw: 3, 5, 10, 15, 20 razy...,
az do skutku. Przy przygotowywaniu positkéw (zupy, obiadki,
desery owocowe) nalezy pamietac, ze owoce i warzywa wa-
zymy po oczyszczeniu, przed ugotowaniem. Produkty sypkie:
kaszki, kleiki, makarony wazymy przed ugotowaniem.



Dieta uproszczona

Dieta ta polega na podawaniu produktéw zawierajacych
fenyloalanine w iloci ponizej 50 mg/100 g lub ponize;
75 mg/ 100 g (w zaleznosci od kraju), bez wyliczania w nich
fenyloalaniny. W Polsce mozna prowadzi¢ diete uproszczo-
na w oparciu o produkty zawierajace mniej niz 75 mg feny-
loalaniny w 100 g. Nie oznacza to jednak, ze realizuje sie
zalecona podaz fenyloalaniny i dodatkowo podaje dziec-
ku ,nieliczone” pokarmy. Z lekarzem i dietetykiem trzeba
ustali¢, o ile nalezy obnizy¢ podaz fenyloalaniny z liczonych
produktéw. Zwykle podaz te zmniejsza sie 0 20-30%.

Do niedawna uwazato sie, ze takie rozwiazanie moze by¢
wprowadzone u dzieci powyzej 4. roku zycia. Obecnie doty-
czy to réwniez mtodszych dzieci.

BLW, czyli Baby Led Weaning a PKU

mgr Aneta Gwozdowska

BLW jest metoda rozszerzania diety, ktéra zaktada stworze-
nie warunkéw do samodzielnego jedzenia juz od samego
poczatku wtaczania produktéw uzupetniajacych. Metoda ta
z powodzeniem moze by¢ stosowana u dzieci z fenyloketo-
nurig po odpowiednim dostosowaniu positkéw do diety ni-
skofenyloalaninowej.

BLW wiaze cig niewatpliwie
2 szeregiem zalet:

samodzielne odkrywanie tekstury, smaku
i zapachu jedzenia utatwia oswajanie dziecka
z nowymi produktami, korzystnie wptywa na
wrazliwos¢ sensoryczng i zmniejsza ryzyko wy-
biérczosci pokarmowej w pdzniejszym okresie
zycia,

wieksza kontrola nad wielko$cia zjedzonej por-
cji korzystnie wptywa na samoregulacje apety-
tu oraz umiejetno$¢ rozpoznawania sygnatow
gtodu i sytosci,

samodzielne jedzenie ¢wiczy zdolnosci moto-
ryczne dziecka, wspiera koordynacje i precyzje
ruchow, co pozytywnie wptywa na catosciowy
rozwdj dziecka,

podawanie kawatkow do raczki od poczatku
rozszerzania diety rozwija umiejetnos¢ zucia
i potykania, co jest istotne dla prawidtowego
funkcjonowania jamy ustnej, jak i procesu roz-
WOjU Mowy.



Tak jak w przypadku klasycznej metody rozszerzania diety, Na pézniejszym etapie rozszerzania diety mozemy podaé:
nadal obowiagzuje nas zasada podziatu rél - rodzic odpowia-

da za to, co, kiedy i jak poda dziecku, a dziecko moze zdecy- makaron niskobiatkowy ugotowany na migkko,

dowad, co i ile zje z zaproponowanego positku. Positki przy- np. Swiderki, penne w sosie warzywnym

3;)toWUJemy tak, aby dziecko mogto chwyci¢ produkty cata T ——
onia.

Poczatkowo moga byé to tzw. finger foods, czyli odpowied- kulki z ryzu niskobiatkowego lub kaszki

nio przygotowane produkty podawane do raczki, w tym wa- niskobiatkowej ugotowanej na gesto

rzywa i owoce pokrojone w 5-10 cm stupki, np.: placuszki z warzyw lub owocéw pokrojone w paski

(poczatkowo mozna je upiec w piekarniku)
gotowana cukinia, batat, marchew pokrojone w stupki

pieczone kotleciki warzywne uformowane podtuznie
kalafior lub brokut gotowane pojedyncze rézyczki

: : o Jesli dziecko w wieku okoto 9.-12. miesiecy rozwinie chwyt
pomidor pokrojony w ¢wiartki

szczypcowy (umiejetnos¢ chwytania przedmiotow wyprosto-
pieczone jabtko pokrojone w éwiartki wanym kciukiem i palcem wskazujgcym), mozemy zapropo-
nowac¢ produkty pokrojone w mniejsze kawatki.

dojrzata, miekka gruszka lub brzoskwinia pokrojone

e Bardzo istotng kwestig jest zapewnienie bezpieczenstwa
w ¢wiartki

podczas samodzielnego jedzenia. Po pierwsze nalezy upew-
nic¢ sie, ze dziecko jest gotowe do procesu rozszerzania diety
(oznaki gotowosci). Podczas proponowania positku musimy
zadbac¢ o odpowiednia pozycje dziecka - tylko gdy dziecko
siedzi prosto, w odpowiednim krzesetku lub na kolanach ro-



dzica. Nie uzywaj do karmienia bujaczka czy fotelika samo-
chodowego i nie podawaj positku, gdy dziecko jest w ruchu.
Produkty powinny mie¢ odpowiednia teksture i konsystencje
dostosowana do umiejetnoéci i mozliwosci dziecka. W prak-
tyce oznacza to podawanie pokarmoéw tatwych do przezucia
i potkniecia oraz unikanie produktéw o wysokim ryzyku za-
dtawienia. Aby oceni¢, czy podawany produkt jest bezpiecz-
ny, sprawdz, czy jeste$ w stanie rozgnies¢ pokarm pomiedzy
swoja gérna warga a jezykiem.

Do produktéw zwiekszajacych ryzyko zadtawienia naleza:

surowe warzywa i twarde owoce (np. kawatki
surowej marchewki, cukinii lub selera naciowego,
jabtka pokrojone w éwiartki)

twarde i obte warzywa oraz owoce (np. winogrona,
boréwki, pomidorki koktajlowe, oliwki)

suszone owoce w catosci (np. cata morela, $liwka)

chipsy z suszonych owocéw i warzyw
(np. z jabtek, marchewki)

Podajac te produkty, nalezy zwréci¢ szczegdlng uwaga na
ich odpowiednie przygotowanie, twarde warzywa i owoce

nalezy dobrze ugotowa¢ lub upiec. Produkty takie jak suro-
we jabtko w catosci czy boréwki nie powinny by¢ podawane
w poczatkowym okresie rozszerzania diety. Pézniej jabtko
nalezy pokroi¢ w bardzo cienkie plasterki, boréwki rozgniesé
lub przekroi¢ na potéwki lub ¢wiartki, pomidorki i winogrona
pokroi¢ w ¢wiartki. Co prawda w teorii metoda BLW pomija
etap karmienie tyzeczka i podawanie papek oraz gtadkich
purée, jednakze zatozeniem BLW nie jest zupetne wyklucze-
nie potraw o takiej konsystencji. Dla urozmaicenia jadtospisu
mozemy podac je z kubeczka (zupa krem, koktajl) lub poda¢
napetniong tyzeczke dziecku, aby samo sprébowato zebraé
z niej jedzenie (kaszki niskobiatkowe, jogurt kokosowy).

Pomimo szeregu zalet metoda BLW moze nie by¢ odpowied-
nia dla wszystkich dzieci,do przeciwskazan rozszerzania diety
ta metoda naleza: problemy z trawieniem, nieprawidtowosci
w funkcjonowaniu uktadu pokarmowego czy problemy roz-
wojowe, ktdre utrudniaja dziecku zucie i podnoszenie pokar-
moéw rekoma do ust. Podczas nauki samodzielnego jedzenia
istnieje ryzyko, ze dziecko bedzie miato trudnosci w spozyciu
wystarczajacej ilosci pokarmu. W przypadku fenyloketonurii
dochodza réwniez obawy co do doktadnego monitorowania
spozycia biatka i fenyloalaniny, gtéwnie ze wzgledu na fakt,
ze poczatkowo czes¢ positku nie trafia precyzyjnie do ust.



Nalezy jednak pamieta¢, ze podobnie jak w przypadku kar-
mienia tyzeczka, poczatkowo ilo$ci zjadanych przez dziecko
produktéw sa niewielkie i nie stanowia znaczacego udziatu
w 0gélnym spozyciu energii, fenyloalaniny i pozostatych
sktadnikéw odzywczych. W dalszym ciggu gtéwnym zrédtem
tych sktadnikéw jest mleko mamy lub mleko modyfikowa-
ne oraz preparat biatkozastepczy. Z czasem i z kazdym ko-
lejnym positkiem dziecko coraz sprawniej je samodzielnie,
dzieki czemu zjada coraz wieksze porcje, a nam coraz tatwiej
okresli¢ ilo$¢ zjedzonego positku. Jednak jesli dziecko ma
znaczace trudnosci w samodzielnym jedzeniu, nie robi po-
stepéw lub rodzice maja obawy co do rozszerzania diety ta
metoda, mozna potaczy¢ jg z klasyczng metoda karmienia
tyzeczka (karmienie mieszane). Praktycznie moze wygladac
to tak, ze najpierw proponujemy dziecku positek w formie
kawatkéw, a nastepnie mozemy sprobowac dokarmic je ty-
zeczka przygotowanym purée z produktow, ktére zapropono-
walismy w positku. Jesli masz jakiekolwiek obawy dotyczace
wprowadzania metody BLW, zawsze warto skonsultowac sie
ze swoim pediatrag lub dietetykiem.

Podziat rél

Whprowadzajac produkty uzupetniajace, rodzice musza na-
uczy¢ sie odczytywac potrzeby dziecka. Nie nalezy forsowac

na site wiekszej objetosci pokarmu niz ono potrzebuje. Trzeba
pamietad, ze to rodzice decyduja, kiedy i jak wprowadzi¢ nowy
produkt czy positek, ale dziecko decyduje, ile spozyje. Prze-
karmianie dziecka, a co za tym idzie podawanie mu nad-
miernej ilosci energii, prowadzi do nadwagi i otytosci.

Najpewniejszym sposobem sprawdzenia, czy dieta zaspoka-
ja energetyczne potrzeby dziecka, jest kontrolowanie przy-
rostow jego masy i dtugosci ciata na siatkach centylowych.
W przypadku rozszerzania diety i wprowadzania produktow
uzupetniajacych dopuszcza sie przejéciowe zwolnienie tem-
pa przyrostéw masy ciata.




Jak wyliczy¢ ilos¢ biatka i fenyloalaniny w produktach spozywczych?
Wskazéwki krok po kroku

Produkt wazymy. Sprawdzamy w tabelach zawarto$¢ fenyloalaniny, biatka i energii w 100 g

A 1009 —

pomidora 23 mg PHE ‘ p?nsi)dc%a =?mg PHE
°

Obliczamy zawarto$¢ tych sktadnikéw w okreslonej (odwazonej lub odmierzonej) ilosci produktu.

Dobowa podaz fenyloalaniny, biatka i energii jest suma tych sktadnikéw zawartych we wszystkich spozytych produktach

odmierzona ilo$¢ zawarto$¢ PHE/B/E

produktu w gramach na 100 g produktu zawarto$¢ PHE/B/E

w odwazone;j iloéci
produktu

100 g
409 x 23 mgPHE

9,2 mg PHE
100 g

Aktualnie duze utatwienie w wyliczaniu zawartosci fenyloalaniny w danym produkcie stanowia aplikacje i elektroniczne liczniki.
Jednym z tego rodzaju kalkulatoréw jest PKU Licznik 2.0 dostepny bezptatnie poprzez platforme Nutricia Metabolics.

Jezeli podajemy dziecku produkt, na ktérym nie ma podanej zawartosci fenyloalaniny, to nalezy pamietaé o prostej zaleznosci:
1 g biatka zawiera 50 mg fenyloalaniny.




Czy z czasem dieta mojego dziecka
stanie sie mniej restrykcyjna?

Dieta niskofenyloalaninowa ma na celu utrzymanie bez-
piecznych stezen fenyloalaniny we krwi.

Od indywidualnej tolerancji fenyloalaniny zaleza ogranicze-
nia dietetyczne. W pierwszych latach zycia dopuszczalne
stezenia fenyloalaniny sa niskie (2-6 mg%). U mtodziezy
(>12.r.2.) i 0séb dorostych bezpieczne, dopuszczalne stezenia
fenyloalaniny we krwi sg nieco wyzsze i wynosza 2-10 mg%.

Gdzie szuka¢ informac;ji o zawartosci
fenyloalaniny w produktach spozywczych?

Zawartos¢ biatka, fenyloalaniny i energii w 100 g produktu
spozywczego znajduje sie w tabelach sktadu i wartosci od-
zywczej produktéw spozywczych i potraw. Mozna je znalezé
na stronach Instytutu Zywnosci i Zywienia oraz:

> na stronie Nutricia Metabolics
w aplikacji PKU Licznik 2.0

na stronie PHElicznik

na my PKU diet

>
>
>
> wamerykanskich tabelach USDA

Czym réznia sie poszczegblne
preparaty PKU i skad mam wiedzie¢,
ktory jest najlepszy dla mojego dziecka?

Preparaty PKU réznia sie sktadem, wartoscia odzywcza, for-
ma i smakiem. Wszystkie przeznaczone sa dla poszczegdl-
nych grup wiekowych oraz spetniaja wymagania zywieniowe
i odzywcze. W 1. roku zycia stosowane sa trzy preparaty tzw.
kompletne, czyli zawierajagce wszystkie sktadniki odzywcze
poza fenyloalaning, zastepujace pokarm kobiecy lub mleko
poczatkowe dla niemowlat, oraz preparaty tzw. skoncentro-
wane, bedace mieszaning syntetycznych L-aminokwasow,
wzbogacone o witaminy i sktadniki mineralne, pozbawione
ttuszczow i zawierajace $ladowe iloéci weglowodanow.

Preparaty skoncentrowane:

e Milxupa PKU 1*
« PKU Gel neutralny*
(powyzej 6. miesiaca zycia)

Preparaty kompletne:
e Milupa PKU 1 mix*
e XP Analog LCP*
e Phenyl-Free 1*

Preparaty kompletne sg réwnowazne pod wzgledem war-
tosci odzywczej oraz zapewniaja prawidtowy wzrost i rozwéj
dziecka. Preparat skoncentrowany stanowi uzupetnienie biat-
ka bez znacznego zwiekszania objetosci positkow. Wszystkie



te preparaty moga by¢ bezpiecznie stosowane u niemowlat,
aich wybor zalezy jedynie od tolerancji i indywidualnych pre-
ferencji dziecka.

Dlaczego dziecko musi spozywac
preparat w co najmniej trzech porcjach
w ciggu dnia?

Biatko, ktorego zrédtem jest preparat PKU, stanowi niezwykle
wazny sktadnik niezbedny do prawidtowego rozwoju i wzro-
stu organizmu. Zdrowe niemowle otrzymuje je z mlekiem
mamy lub mlekiem poczatkowym dla niemowlat. Dziecko
chore na fenyloketonurie otrzymuje je w preparacie oraz
z mlekiem mamy lub mlekiem poczatkowym dla niemowlat,
podawanych w $cisle okreslonych iloéciach. Wraz ze wzro-
stem dziecka zmienia sie uktad positkdw.

Dziecko zdrowe nadal ma dostarczane biatko w réznych
potrawach, np. zupie z miesem lub zéttkiem, kaszce mlecz-
no-zbozowe;j itp. Dziecko chore na fenyloketonurie te wyso-
kobiatkowe produkty musi mie¢ zastapione preparatem. Tak
jak u zdrowego dziecka biatko dostarczane jest regularnie
w ciagu dnia, tak u dziecka chorego na fenyloketonurie musi
by¢ tak samo. Nalezy pamieta¢, ze preparat bezfenyloalani-
nowy, bedacy mieszaning syntetycznych aminokwaséw, po-

dany w jednej lub dwdch porcjach nie jest wtasciwie wyko-
rzystany. Duza cze$¢ jest tracona. Dlatego najkorzystniej jest
podawaé preparat w wielu matych porcjach w ciaggu dnia,
wprost proporcjonalnie do podazy kalorycznej. Tylko w ten
sposéb gwarantujemy petne wykorzystanie syntetycznego
biatka.

Co robi¢, gdy dziecko nie chce zjada¢
catego preparatu?

Zdarza sie, ze dziecko jednorazowo nie chce wypic catej por-
cji preparatu. Jesli jest to sytuacja przej$ciowa, nie trzeba nic
zmieniac.

W sytuacji kiedy dziecko ma infekcje, nie nalezy zmuszaé
go do wypicia zaleconej dawki preparatu. Jezeli dziecko jest
zdrowe, a sytuacja niedojadania czy odmawiania spozywania
preparatu sie powtarza, trzeba zmieni¢ uktad preparatow tak,
aby zmniejszy¢ objeto$¢ podawanych mieszanek lub zmieni¢
preparat. Wszelkie zmiany powinny by¢ dokonane dopiero
po konsultacji z lekarzem lub dietetykiem.

*Milupa PKU 1mix to zywnos$¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycz-
nego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlgt od urodzenia do ukoriczenia
1. roku zycia. Stosowac¢ pod nadzorem lekarza. Milupa PKU 1 to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia
medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA)
u niemowlgt. Stosowac pod nadzorem lekarza. XP Analog LCP to zywnos¢ specjalnego przeznacze-
nia medycznego. Do postepowania dietetycznego w potwierdzonej fenyloketonurii u niemowlgt od
urodzenia do ukonczenia 1. ro ku zycia oraz u dzieci w wieku do 3 lat jako uzupetnienie diety. Stoso-
wac pod nadzorem lekarza. PKU Gel to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Stosowac
pod nadzorem lekarza. Phenyl-Free 1to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Stosowac
pod nadzorem lekarza.



Jakie produkty moje dziecko bedzie mogto spozywac, a jakie sa zupetnie zabronione?

Produkty niedozwolone

Produkty dozwolone

w ograniczonych ilosciach

Produkty dozwolone
w nieograniczonych ilosciach

Mleko i przetwory
Mieso i przetwory
Dréb i przetwory
Ryby, owoce morza
Jaja

X X X X X X

Produkty zbozowe:

maka, kasze, ryz, ptatki,

makarony, pieczywo,

wyroby cukiernicze

X Rosliny straczkowe:
fasola, soja, soczewica, bob

X Nasiona:

kukurydza, mak, sezam, siemie

[niane, stonecznik itp.

Orzechy, migdaty

Czekolada

Zelatyna

X X X X

Aspartam

Warzywa

Owoce

Ziemniaki

Tapioka

Sago

Sorbety

Produkty niskobiatkowe PKU:
pieczywo, makarony,

stodycze, zamiennik jaja, wypieki
z maki o niskiej zawartosci
fenyloalaniny itp.

Napoje i jogurty roélinne poza

sojowymi

CLLOLCLCLCKLSL

AN

Cukier

Oleje roslinne
Margaryny

Wody mineralne
Herbata

Cukierki owocowe
Lizaki owocowe

Zagestniki weglowodanowe:
karagen, pektyna, agar, guar,
maczka chleba $wietojanskiego,
guma arabska

Miéd

Dzem, konfitury









Przyktadowe jadfospisy
dla niemowlat

Podaz fenyloalaniny, biatka, energii i pozostatych sktadnikéw
odzywczych jest ustalana przez lekarza lub dietetyka indywidualnie.
Podane jadtospisy sa jedynie przyktadami

dr n. med. Joanna Zoétkowska



((\asa C/a/s
1. miesiagc zycia
4,5 kg

llosé Biatko (g) | Fenyloalanina (mg) | Energia (kcal)
388 0

Milupa PKU 1 mix* 396 g (9 miarek) Y 2039

Wariant Pokarm mamy 400 ml 52 188 288

z pokarmem
matki Razem 9,08 188 4919
Podaz na kg m.c. 2,02 42,77 109,3
Milupa PKU 1 mix* 396 g (9 miarek) 388 0 2039
W Bebiko 1 366 ml (11 miarek) 476 194 2416

z mlekiem

poczatkowym - [RRSNE. 8,64 194 445

dla niemowlat
Podaz na kg m.c. 1,92 431 98,9

*Milupa PKU 1 mix to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlgt od urodzenia do ukoriczenia 1. roku zycia. Stosowac pod nadzorem lekarza.



253 C/a/s
p 2. miesigc zycia
55 kg

Biatko (g) | Fenyloalanina (mg) | Energia (kcal)

Milupa PKU 1 mix* 44 g (10 miarek) 43 2266
Wariant Pokarm mamy 450 ml 585 215 324
z pokarmem
matki Razem 10,17 21,5 550,6
Podaz na kg m.c. 1,85 38,45 100
Milupa PKU 1 mix* 484 g (11 miarek) 474 0 24926
LI Bebiko 1 400 ml (12 miarek) 52 212 264
z mlekiem
poczatkowym - [RSNE. 9,94 212 513,26
dla niemowlat
Podaz na kg m.c. 1,81 38,54 93,3

*Milupa PKU 1 mix to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlgt od urodzenia do ukoriczenia 1. roku zycia. Stosowac pod nadzorem lekarza.



@S2 Clagg

3. miesigc zycia
6,2 kg

llosé Biatko (g) | Fenyloalanina (mg) | Energia (kcal)
6,04 0

Milupa PKU 1 mix* 616 g (14 miarek) ) 31724
Wariant Pokarm mamy 500 ml 65 235 360
z pokarmem
matki Razem 12,54 235 677,2
Podaz na kg m.c. 2,02 379 109,2
Milupa PKU 1 mix* 616 g (14 miarek) 6,04 0 31724
W Bebiko 1 433 ml (13 miarek) 563 2295 28578
z mlekiem
poczatkowym - [RRSNE. 167 2295 603,02
dla niemowlat
Podaz na kg m.c. 1,88 37,01 97,26

*Milupa PKU 1 mix to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlgt od urodzenia do ukoriczenia 1. roku zycia. Stosowac pod nadzorem lekarza.



@os? Clagg

4. miesiac zycia
6,8 kg

Biatko (g) | Fenyloalanina (mg) | Energia (kcal)

Milupa PKU 1 mix* 66 g (15 miarek) 6,4 3399
Wariant Pokarm mamy 500 ml 65 235 360
z pokarmem
matki Razem 12,97 235 699,9
Podaz na kg m.c. 19 34,55 102,9
Milupa PKU 1 mix* 66 g (15 miarek) 647 0 3399
LI Bebiko 1 433 ml (13 miarek) 563 2295 28578
z mlekiem
poczatkowym - SESEE. 12,1 2295 625,68
dla niemowlat
Podaz na kg m.c. 1,77 33,75 92

*Milupa PKU 1 mix to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlgt od urodzenia do ukoriczenia 1. roku zycia. Stosowac pod nadzorem lekarza.



252 ci@,(°7
S. miesigc zycia p
72,5 kg

“ Biatko (g) | Fenyloalanina (mg) | Energia (kcal)

Produkt

Milupa PKU 1 mix* 66 g (15 miarek) 3399
Milupa PKU 1** 8¢ 4 0 2416
Wariant Pokarm mamy 300 ml 39 14 216
z pokarmem BoboVita kleik ryzowy 1259 0,75 3375 625
matki Kaszka ryzowa bezmleczna 109 0,76 458 393
Razem 15,88 220,55 681,86
Podaz na kg m.c. 21 29,4 91
Milupa PKU 1 mix* 66 g (15 miarek) 647 0 3399
Milupa PKU 1** 8¢ 4 0 2416
Bebiko 1 266 ml (8 miarek) 346 141 175,56
Wariant
z mlekiem BoboVita kleik ryzowy 109 076 458 393
poczatkowym Zupa jarzynowa BoboVita 1259 075 33,75 625
dla niemowlat )
Olgj 5ml 0 0 45
Razem 15,44 220,55 686,42
Podaz na kg m.c. 2,05 29,40 9152

*Milupa PKU 1 mix to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlgt od urodzenia do ukoriczenia 1. roku zycia. Stosowac pod nadzorem lekarza.
**Milupa PKU 1 to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlgt. Stosowa¢ pod nadzorem lekarza.



3@ Clagy

8 kg

6. miesigc zycia

“ Biatko (g) | Fenyloalanina (mg) | Energia (kcal)

Milupa PKU 1 mix* 66 g (15 miarek) 3399
Milupa PKU 1** 8¢ 4 0 2416
Pokarm mamy 300 ml 39 141 216
Wariant Zupa marchewkowa z ryzem 150 g 15 1605 87
BoboVita ' ’
z pokarmem BoboVita kleik ryz 10 0,76 458 393
matki oboVita kleik ryzowy 9 ) : ,
BoboVita jabtka i banany 1259 05 30 66,25
Razem 1713 3773 772,61
Podaz na kg m.c. 21 4716 96,57
Milupa PKU 1 mix* 66 g (15 miarek) 6,47 0 3399
Milupa PKU 1** 89 4 0 24,16
Bebiko 1 266 ml (8 miarek) 3,46 141 17556
Wariant BoboVita kleik ryzowy 109 076 458 393
z mlekiem Zupa marchewkowa z ryzem
! 150 135 57 78
poczatkowym BoboVita 9
ERE Gl BoboVita jabtka i banany 1259 05 30 66,25
Olej 5ml 0 0 45
Razem 16,54 2738 768,17
Podaz na kg m.c. 2,06 34,22 96,02

*Milupa PKU 1 mix to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlat od urodzenia do ukoriczenia 1. roku zycia. Stosowaé pod nadzorem lekarza.
**Milupa PKU 1 to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlat. Stosowac pod nadzorem lekarza.



((\asa C/a/s
/. miesigc zycia
83 kg

Produkt Biatko (g) | Fenyloalanina (mg) | Energia (kcal)

Milupa PKU 1 mix* 66 g (15 miarek) 3399
Milupa PKU 1** 109 5 0 302
Bebiko 1 200 ml (6 miarek) 26 106 132
BoboVita
Wariant Pierwsz tyzeczka Marchew 1259 087 35 3875
z mlekiem BoboVita kleik ryzowy 1549 114 687 5895
poczatkowym
: BoboVita stoik morele,
dla niemowlat banany i jabtka 190¢g 13 608 1254
Olgj 59 0 0 45
Razem 17,38 2705 770,2
Podaz na kg m.c. 21 32,6 92,8

*Milupa PKU 1 mix to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlgt od urodzenia do ukoriczenia 1. roku zycia. Stosowac pod nadzorem lekarza.
**Milupa PKU 1 to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlat. Stosowa¢ pod nadzorem lekarza.



«es@ Clag

8,6 kg

Wariant
z mlekiem

poczatkowym
dla niemowlat

Produkt
Milupa PKU 1 mix*
Milupa PKU 1**

Bebiko 1

BoboVita
Pierwsza tyzeczka brokut

BoboVita zupka jarzynowa

BoboVita Kleik ryzowy

Bobovita Mus banan i jabtko
z truskawka i kiwi

Olgj
Razem

Podaz na kg m.c.

8. miesigc zycia

Biatko (g) | Fenyloalanina (mg) | Energia (kcal)

66 g (15 miarek)
10g9
200 ml (6 miarek)
1259
1259
1549
80¢g

109

2,6
25
075
114
056
19,02

2,2

BB

0 302
106 132
126,25 25
33,75 62,5

687 58,95
224 48
0 90

3571 786,55
14,52 91,46

*Milupa PKU 1 mix to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlat od urodzenia do ukoriczenia 1. roku zycia. Stosowaé pod nadzorem lekarza.
**Milupa PKU 1 to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlat. Stosowac pod nadzorem lekarza.



@S2 Clagg

9. miesiagc zycia
? kg

Produkt Biatko (g) | Fenyloalanina (mg) | Energia (kcal)

Milupa PKU 1 mix* 66 g (15 miarek) 3399
Milupa PKU 1** 109 5 0 302
Bebiko 1 166 ml (5 miarek) 2,16 88 10956
BoboVita marchewkowa z ryzem 1259 15 1605 87
Wariant
. Kaszka PKU 159 007 4,05 585
z mlekiem

(ISZTLGIMY Il BoboVita stoik banany, jabtka 1259 05 35 2875

dla niemowlat i owoce jagodowe ’ ’ ’
Olej 5¢g 0 0 45
Zéttko 109 155 692 31,7
Razem 17,25 354,25 780,61
Podaz na kg m.c. 1,91 394 86,7

*Milupa PKU 1 mix to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlgt od urodzenia do ukoriczenia 1. roku zycia. Stosowac pod nadzorem lekarza.
**Milupa PKU 1 to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlgt. Stosowa¢ pod nadzorem lekarza.



252 C/a/s
4 10. miesigc zycia
9,3 kg

Milupa PKU 1 mix* 66 g (15 miarek) 3399
Milupa PKU 1** 129 6 0 36,24
BoboVita jarzynowa 1259 075 3375 625
Ziemniaki gotowane 3049 057 255 231
Masto 1049 0,08 32 735
Wariant
bez mleka Kalafior gotowany 309 072 291 81
poczatkowego Banan 100 g 1 45 97
Kaszka PKU 309 015 81 17
Zéttko 109 155 692 317
Razem 17,29 213,85 789,04
Podaz na kg m.c. 1,85 22,99 84,84

*Milupa PKU 1 mix to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlagt od urodzenia do ukorczenia 1. roku zycia. Stosowaé pod nadzorem lekarza.
**Milupa PKU 1 to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlat. Stosowac pod nadzorem lekarza.



252 ci@,(°7
11-12.. miesigc zycia p
10,5 kg

Milupa PKU 1 mix* 66 g (15 miarek) 3399
Milupa PKU 1** 20g 10 0 604
Zupa ziemniaczana 180 g 162 2 684
Ziemniaki gotowane 509 095 425 395
Masto 109 0,08 32 735
Brokut gotowany 309 09 372 93
Wariant
bez mleka Brzoskwinia 100 g 1 30 50
poczatkowego

Kaszka PKU 30g 015 81 17
Butka PKU Balviten 309 023 93 981
Masto 59 004 16 36,75
Zéttko 109 155 692 317
Razem 22,99 2731 924,55
Podaz na kg m.c. 2,18 26 88,05

*Milupa PKU 1 mix to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlgt od urodzenia do ukoriczenia 1. roku zycia. Stosowac pod nadzorem lekarza.
**Milupa PKU 1 to zywnos¢ specjalnego przeznaczenia medycznego. Do postepowania dietetycznego w fenyloketonurii (PKU) i hiperfenyloalaninemii (HPA) u niemowlgt. Stosowa¢ pod nadzorem lekarza.



Przykfadowe przepicy

dla niemow/at




* Zupa. jarzynowa. 1

S k{'ad Ni k| llosé Biatko(g)  Fenyloalanina (mg) Energia (kcal)
Marchew 30g 0,30 1050 810
Ziemniak 20 g 0,38 1700 1540
BoboVita kleik ryzowy 59 0,38 229 1965
Masto 59 0,02 0,96 22,05
Woda 0,00 0,00 0,00
Razem 1,08 51,36 65,2
Przygotowanie

Warzywa oczysci¢, pokroi¢ i ugotowaé w niewielkiej iloéci wody.
Zmiksowac, dodac kleik ryzowy i masto.
Uzupetni¢ woda do odpowiedniej konsystenciji.



*x Zupo. farzynowo. 2

S k{ad Ni k| lloéé Biatko (g)  Fenyloalanina (mg)  Energia (kcal)
Marchew 30g 0,30 1050 810
Ziemniak 20 g 0,38 17,00 15,40
Pietruszka 39 0,08 2,76 114
Seler 39 0,05 2,76 063

Por 29 0,04 2,68 048
BoboVita kleik ryzowy 5¢g 0,38 229 1965
Masto 3g 0,02 096 22,05
Woda 0,00 0,00 0,00
Razem 1,25 59,56 67,45

Przygotowanie

Warzywa oczysci¢, pokroi¢ i ugotowac w niewielkiej ilosci wody.
Zmiksowa¢, dodac kleik ryzowy i masto.
Uzupetni¢ woda do odpowiedniej konsystenciji.




* Zupa. z burakiem

S k{'a d Ni k| lloéé Biatko(g)  Fenyloalanina (mg) Energia (kcal)
Marchew 30g 0,30 10,50 810
Ziemniak 209 0,38 1700 15,40
Pietruszka 39 0,08 2,76 114
Seler 39 0,05 2,76 063

Por 249 004 268 048
Burak 209 0,36 16,20 760
Masto 39 0,02 096 22,05
Woda 0,00 0,00 0,00
Razem 1,23 52,86 55,40

Przygotowanie

Warzywa oczysci¢, pokroic i ugotowac w niewielkiej ilosci wody.
Zmiksowac, dodac kleik ryzowy i masto.

Uzupetni¢ woda do odpowiedniej konsystenciji.




K Krem z brokutiw

S k{'ad Ni k| lloéé Biatko (g)  Fenyloalanina (mg)  Energia (kcal)
Brokut 50¢g 150 62,00 13,50
Ziemniak 209 0,38 1700 15,40
Masto 39 0,02 0,96 22,05
Wywar warzywny 0,05 2,76 0,00
Razem 1,9 82,72 50,95

Przygotowanie

Ugotowa¢ wywar warzywny z marchwi, pietruszki, pora, selera, wody.
Wyja¢ warzywa, a w niewielkiej ilosci powstatego wywaru ugotowaé brokuty i ziemniaki.
Zmiksowa¢, doda¢ masto, uzupetni¢ wywarem do odpowiedniej konsystencji.



X Krem 2 dyni

S k{'a d Ni k| llosé Biatko(g)  Fenyloalanina (mg) Energia (kcal)
Dynia 709 0,91 3290 1960
Ziemniak 209 0,38 1700 15,40
Masto 59 0,02 0,96 22,05
Wywar warzywny 0,02 0,00 0,00
Razem 1,33 50,86 5705
Przygotowanie

Ugotowa¢ wywar warzywny z marchwi, pietruszki, pora, selera, wody.
Wyja¢ warzywa, a w niewielkiej ilosci powstatego wywaru ugotowa¢ dynie i ziemniaki.
Zmiksowa¢, doda¢ masto, uzupetni¢ wywarem do odpowiedniej konsystencii.




X Krem 2 dyni na sfodko

S k{'ad Ni k| lloéé Biatko (g)  Fenyloalanina (mg) Energia (kcal)
Dynia 70 g 091 3290 1960
Maliny 30g 039 1350 870
Masto 59 0,02 096 22,05
Woda 0 0,00 0,00
Razem 1,32 47,36 50,35
Przygotowanie

Oczyszczona dynie pokroi¢ w kostke i ugotowaé w niewielkiej ilosci wody. Zmiksowaé.
Doda¢ masto. Maliny przetrze¢ przez drobne sitko i doda¢ do dyni.



¥ Kaczbo ryZowa z jablkiem

S k{'a d Ni k| llosé Biatko(g)  Fenyloalanina (mg) Energia (kcal)
BoboVita kleik ryzowy 309 2,28 1374 179
Jabtko 50¢g 0,20 6,00 23,00
Razem 248 143,4 140,9

Przygotowanie

Kaszke przygotowaé wg przepisu na opakowaniu.
Doda¢ tarte jabtko albo owoce ze stoika.




Sktadniki llosé

Sok morelowy 100 ml
Woda 100 ml
Skrobia ziemniaczana 59
Cukier 59
Razem

Przygotowanie

skrobig ziemniaczana. Gotowaé 2-3 minuty.

X Kiciel owocowy

Biatko (g)

030
0,00
0,03
0,00

0,33

Fenyloalanina (mg)

18,00
000
145
000

19,45

Energia (kcal)

42,00
0,00
1715

20,00

79,15

Wode z cukrem zagotowac¢. Do gotujacej sie wody dodaé sok morelowy wymieszany ze






Wiecef przepicow na

nutriciametabolics.pl







Hictorie pacjentek



Hictoria /Vata/ii

Fenyloketonuria to duza cze$¢ mojego zycia, zaréwno pry-
watnie, jak i zawodowo. Jestem dietetyczka kliniczna i oprécz
bezposredniej pracy z pacjentem, zajmuje sie edukowaniem
oraz poszerzaniem $wiadomosci na temat fenyloketonurii
w sieci.

Moja choroba uksztattowata moja Sciezke zawodowa. Od
dziecka fascynowato i bardzo ciekawito mnie to, ze jeden
aminokwas moze wyrzadzi¢ tyle szkéd w moim organizmie.
Dlatego w liceum zdecydowatam sig, ze pdjde na studia die-
tetyczne. Dzieki temu, ze zawsze trzymatam sie zasad diety
PKU, skohczytam studia i pracuje zawodowo.

Oczywiscie zdarzaty i zdarzaja sie chwile, ze jestem zta, ze
choruje. Jednak mysle, ze jest to catkowicie normalne. Dzie-
ki temu, ze moi rodzice zawsze ttumaczyli mi, dlaczego nie
moge jes$¢ danych produktow, oraz ze w swoim szkolnym

otoczeniu trafiatam na wyrozumiatych dorostych, prowadze-
nie diety przychodzi mi naturalnie. Nigdy tez nie wstydzitam
sie choroby i méwitam o niej otwarcie.

Pochodze z matej miejscowoséci, gdzie kazdy kazdego zna,
i mam wrazenie, ze wszyscy wiedzieli, ze jestem na specjal-
nej diecie. Gdy chodzitam do dzieci w odwiedziny, ich rodzice
zawsze doktadnie sie dopytywali, co moge zjes¢. U niektd-
rych kolezanek miatam nawet zamrozone pieczywo PKU
i schowane porcje preparatu. Rodzice od poczatku uczyli
mnie samodzielnoéci w prowadzeniu diety, jezdzitam na wy-
cieczki szkolne i robitam wszystko to, co inne dzieci w moim
wieku.

Dzieki temu wszystkiemu obecnie nie mam problemu
z trzymaniem diety. Zazwyczaj planuje sobie jedzenie na
2-3 dni. Przed podrézami robie research miejsc, gdzie moge
co$ zjes¢. Podczas wyjazdow mam zawsze ze sobg preparat
i chleb PKU. Dieta PKU nie ogranicza mnie w poznawaniu no-
wych kultur i krajow. Nawet podréze autostopem sa mozliwe,
w taki sposéb dojechatam do Wtoch oraz Chorwacji. Najwaz-
niejsza kwestig jest to, aby nie wstydzi¢ sie choroby i méwic¢
0 nigj otwarcie.






Hictoria Karoliny

Mam na imie Karolina. Mam PKU. Jestem szczesliwym czto-
wiekiem, zyje w zgodzie z mojag choroba i z moja dieta. Je-
stem absolwentka studidw na kierunku ,Kulturoznawstwo
i komunikacja miedzykulturowa” na Uniwersytecie SWPS
w Warszawie, ktére ukonczytam z bardzo dobrym wynikiem!
Z zawodu jestem tez muzykiem - ukonczytam 1.i 2. stopien
szkoty muzycznej na wydziale instrumentalnym - flet po-
przeczny, fortepian. Pracuje jako instruktor zaje¢ muzyczno-
-ruchowych dla dzieci, kocham swoja prace i czerpie z niej
ogromna rado$é. Poza tym, jestem tez szczesliwag zona, ko-
cham swoja rodzine i kocham swoje zycie. Nic mnie nigdy
i w niczym nie ograniczato, zeby by¢ w tym miejscu, w ktérym
teraz jestem - chodzitam do przedszkola, do szkoty podsta-
wowej, gimnazjum, liceum, na rézne zajecia dodatkowe i kot-
ka zainteresowan - zawsze jezdzitam z klasg na wszystkie
wycieczki, zielone szkoty, w wakacje wyjezdzatam na obozy.

A jak sie to wszystko zaczeto?

Kiedy pojawitam sie na $wiecie w maju 1992 roku, przynio-
stam rados$¢ rodzicom, dziadkom i catej rodzinie. Dwa tygo-
dnie pdzniej, w dniu urodzin mojej mamy, moi rodzice otrzy-
mali telegram, w ktérym przeczytali, ze maja natychmiast
stawi¢ sie z dzieckiem w Instytucie Matki i Dziecka w War-
szawie. Wtedy tez dowiedzieli sie, ze prawdopodobnie mam
fenyloketonurie. Oczywiscie jak wiekszo$¢ rodzicéw dzieci
z PKU, do chwili, kiedy ustyszeli diagnoze, nawet nie styszeli
o takiej chorobie. Mama sie zatamata, ptakata na szpitalnym
korytarzu i wtedy poznata doktor Marie Nowacka. Pani doktor
uéwiadomita mojej mamie, ze nie ma tu powodu do ptaczu
i rozpaczy. Powiedziata, ze bede catkowicie zdrowym dziec-
kiem, a pdzniej dorostym cztowiekiem, jesli tylko bedziemy
zyli w zgodzie z zasadami mojej diety niskofenyloalaninowej
i bede przyjmowata preparat PKU.

Pani doktor zwrdcita uwage mojej mamy na fakt, iz dieta PKU
jest sposobem zywienia bardzo zdrowym, ze dziecko bedace
na tej diecie odzywia sie w duzej mierze warzywami i owocami.

Moi rodzice, podniesieni na duchu przez Panig doktor, wréci-
li do domu wyposazeni w ksiazki, broszurki i inne materiaty,
ktére otrzymali w poradni. No i wtedy tak naprawde zaczeta
sie nasza wspdlna przygoda z PKU.



Byty to wczesne lata 90, a wiec nie byto takiego wyboru pre-
paratéw jak dzi$, byty 2-3 preparaty, zadnych smakéw owo-
cowych, zadnych fajnych opakowan - saszetek, nic z tych
rzeczy. Produktow niskobiatkowych na pétkach sklepowych
w moim dziecinstwie byto bardzo mato. A mimo to moi ro-
dzice poprowadzili moja diete najlepiej jak umieli, a ja bytam
szczesliwa. Wypatrywali wszelkich mozliwych nowinek pro-
duktowych, kiedy znalezli co$ nowego, byta to ogromna ra-
dos¢ dla catej rodziny. W codziennym prowadzeniu diety PKU
i w opiece nade mna wspierata rodzicow moja ukochana
Babcia Marysia. A ja od malenkoéci nauczytam sie, ze moja
dieta to nie nieszczescie, kara, smutek, tylko po prostu czesé¢
mnie - taka jestem; ze w zdecydowanej wiekszo$ci opiera sie
na warzywach i owocach, z czego i jestem bardzo szcze$liwa.
Takie samo podejscie do PKU i do diety mam w dorostym
zyciu.

Na przyktadzie mojego dziecinstwa wida¢, jak wazne jest po-
dejscie i nastawienie rodzicéw dziecka do jego diety, choroby.
Nastawienie dziecka bedzie lustrzanym odbiciem nastawie-
nia rodzicéw - dziecko bedzie podchodzito do fenyloketo-
nurii i swoich ograniczen zywieniowych tak samo, jak mama
i tata. Jezeli zobaczy, ze rodzice traktuja ten temat catkowi-
cie normalnie, bez emocji typu ,dlaczego nas to spotkato?”,

jezeli rodzice pokaza dziecky, ze ta dieta jest najlepsza dla
jego zdrowia, jezeli diete potraktuja jak szanse i co$ dobrego,
a nie smutne i bardzo niewygodne ograniczenie, jesli naucza
dziecko samodzielnie prowadzi¢ swoja diete, najpierw jako
przedszkolak, pozniej dziecko w wieku szkolnym, nastolatek,
a w koncu osoba dorosta, ich dziecko nauczy sie takiego sa-
mego podejsécia do diety PKU.

Jestem absolutnie pewna tego, o czym pisze, poniewaz prze-
robitam to na wtasnej skérze. Oczywiscie zdarzaty sie lepsze
i gorsze dni, ale jest to catkowicie normalne. Wazne jednak,
aby za kazdym razem skupiac sie na tym, ze prowadzenie
diety PKU u swojego dziecka to nie kara od losu, a szansa na
wychowanie zdrowego, szczesliwego cztowieka, dla ktérego
nie ma zadnych ograniczen w otaczajacym go $wiecie.

Serdecznie zapraszam do zaobserwowania mojego profilu
na Instagramie oraz Facebooku, na ktérym zamieszczam
przepisy PKU oraz dziele sie mojg codziennoscia z PKU.
Znajdziecie mnie pod nazwa ,pkuveggiestyle”.






Acpekty prawne



Narodziny i wychowanie dziecka z rzadka choroba metaboliczng stanowi dla rodzicoéw nie lada wyzwanie. Niemniej polski

system pomocy finansowej dla 0séb niepetnosprawnych i ich rodzin przewiduje szereg ulg i uprawnien. Aby z nich skorzy-

staé, konieczne jest uzyskanie przez dziecko orzeczenia o niepetnosprawnoséci, a po ukonczeniu przez nie 16 lat - orzeczenia

0 stopniu niepetnosprawnosci.

Wazne: uzyskanie orzeczenia o niepetnosprawnosci umozliwi skorzystanie z réznych form wsparcia niepetnosprawnych dzieci

i ich rodzin. Jednoczesnie nalezy zaznaczy¢, ze rodzic nie ma obowigzku przedstawiania orzeczenia jakiejkolwiek instytucji,

jezeli tego nie chce. W szczegélnosci nie musi przedktadaé go w ztobku, przedszkolu czy w szkole swojego dziecka.

Pojecie niepetnosprawnosci

Zgodnie z art. 2 pkt 10 ustawy z dnia 27 sierpnia 1997 r.
o rehabilitacji zawodowej i spotecznej oraz zatrudnianiu
0s6b niepetnosprawnych (tj. Dz.U. 2023 r. poz. 100 z pézn.
zm.) przez niepetnosprawno$¢ nalezy rozumiec trwata lub
okresowa niezdolno$¢ do wypetniania rél spotecznych z po-
wodu statego lub dtugotrwatego naruszenia sprawnosci or-
ganizmu, w szczegoélnosci powodujaca niezdolno$¢ do pracy’.

Ustawodawca w ww. ustawie odrebnie zdefiniowat pojecie
niepetnosprawnosci dla dzieci, ktére nie ukonczyty 16. roku
zycia. Podstawa zaliczenia do oséb niepetnosprawnych ma-
toletniego, ktory nie ukonczyt 16. roku zycia, jest naruszenie

sprawnoéci fizycznej lub psychicznej o przewidywanym okre-
sie trwania powyzej 12 miesiecy, z powodu wady wrodzonej,
dtugotrwatej choroby lub uszkodzenia organizmu, powoduja-
ca konieczno$¢ zapewnienia im catkowitej opieki lub pomocy
w zaspokajaniu podstawowych potrzeb zyciowych w sposéb
przewyzszajacy wsparcie potrzebne osobie w danym wieku.

Orzeczenie o niepetnosprawnosci
a orzeczenie o stopniu
niepetnosprawnosci

Polski porzadek prawny przewiduje dwa odrebne orzeczenia
dot. zakwalifikowania osoby jako niepetnosprawnej. Dla dzie-
ci, ktére nie ukonczyty 16. roku zycia, wydaje sie orzeczenie

"Art. 2 pkt 10 ustawy z dnia 27 sierpnia 1997 r. o rehabilitacji zawodowej i spotecznej oraz zatrudnianiu 0s6b niepetnosprawnych (Dz.U. 1997 nr 123 poz. 776 z pézn. zm.)



0 niepetnosprawnosci, natomiast po ukonczeniu przez dziec-
ko 16. roku zycia wydaje sie orzeczenie o stopniu niepetno-
sprawnosci.

Podstawowa réznica polega na tym, ze dla dzieci, ktére nie
ukonczyty 16 lat, nie okresla sie stopnia niepetnosprawnosci,
a jedynie zalicza dziecko do osdb niepetnosprawnych. Po-
nadto orzeczenie o niepetnosprawnosci wydawane jest na
czas okreslony, nie dtuzej jednak niz do ukonczenia przez
dziecko 16. roku zycia, podczas gdy o stopniu niepetnospraw-
noéci organ moze orzec na czas okreslony lub na state.

Istnieje takze réznica w kryteriach decydujacych o zakwa-
lifikowaniu danej osoby jako niepetnosprawnej. Przestanki
decydujace o niepetnosprawnosci matoletnich okresla roz-
porzgdzenie Ministra Pracy i Polityki Spotecznej z dnia 1 lu-
tego 2002 r. w sprawie kryteriéw oceny niepetnosprawnosci
U 0s6b w wieku do 16. roku zycia (Dz.U. Nr 17, poz. 162 z p6zn.
zm.).

Aby dziecko do lat 16 zostato zaliczone do o0séb niepetno-
sprawnych musza zosta¢ spetnione trzy kryteria:

1. przewidywany okres trwania upos$ledzenia stanu zdrowia
z powodu stanéw chorobowych musi przekracza¢ 12 mie-

sigcy,

2. musi wystapi¢ niezdolnos¢ do zaspokojenia podstawo-
wych potrzeb zyciowych, takich jak: samoobstuga, sa-
modzielne poruszanie sie, komunikowanie z otoczeniem,
powodujaca konieczno$¢ zapewnienia statej opieki lub
pomocy, w spos6b przewyzszajacy zakres opieki nad
zdrowym dzieckiem w danym wieku,

3. musza wystapi¢ znaczne zaburzenia funkcjonowania or-
ganizmu, wymagajace systematycznych i czestych zabie-
gow leczniczych i rehabilitacyjnych w domu badz poza nim.

Tymczasem wydanie orzeczenia o stopniu niepetnospraw-
nosci jest mozliwe w sytuacji, w ktérej ma miejsce naruszenie
sprawno$ci organizmu, a osoba przez swoje ograniczenia:

1. jest osoba niezdolng do pracy zarobkowej albo potrzebu-
je przystosowania stanowiska pracy do jej schorzenia,

2. wymaga opieki lub pomocy od innych,

3. ma problemy z codziennymi czynno$ciami i potrzebuje
urzadzen, ktére pomagaja w prawidtowym funkcjonowaniu.

W tresci orzeczenia o stopniu niepetnosprawnoséci okresla
sie jeden z trzech stopni niepetnosprawnosci:

1. znaczny,
2. umiarkowany,
3. lekki.



Zakwalifikowanie do znacznego stopnia niepetnoprawnosci
nastepuje w sytuacji, w ktérej osoba jest niezdolna do pracy
lub zdolna do pracy w warunkach pracy chronionej i wyma-
0a, w celu petnienia rol spotecznych, statej lub dtugotrwa-
tej opieki innych oséb w zwiazku z niezdolnoscia do samo-
dzielnej egzystenciji.

Z kolei umiarkowany stopief niepetnosprawnoséci orzekany
jest wobec 0s6b niezdolnych do pracy lub zdolnych do pracy
w warunkach pracy chronionej, ktére wymagaja czasowej lub
czesciowej pomocy innych oséb w celu petnienia rél spo-
tecznych.

Lekki stopieft niepetnosprawnosci orzekany jest w sytuaciji
naruszenia sprawnosci organizmu powodujacej w sposob
istotny obnizenie zdolnoéci do wykonywania pracy w po-
rownaniu do zdolnosci, jaka wykazuje osoba o podobnych
kwalifikacjach zawodowych z petna sprawnoscia psychiczna
i fizyczna, oraz wobec osoby o naruszonej sprawnosci organi-
Zmu majacej ograniczenia w petnieniu rél spotecznych dajace
sie kompensowac przy pomocy wyposazenia w przedmioty
ortopedyczne, $rodki pomocnicze lub $rodki techniczne.

Jak wyglada proces orzekania
o niepetnosprawnosci?

Orzeczenie o niepetnosprawnosci (jak réwniez orzeczenie
o stopniu niepetnosprawnosci) wydaje powiatowy lub miejski
zespdt do spraw orzekania o niepetnosprawnosci. Wydanie
stosownego orzeczenia nastepuje na wniosek. W odniesieniu
do 0sbb ponizej 18. roku zycia koniecznym jest ztozenie od-
powiedniego wniosku przez przedstawicieli ustawowych (ro-
dzicow lub opiekuna prawnego). Wniosek o ustalenie stopnia
niepetnosprawnosci po osiagnieciu petnoletno$ci musi zto-
zy¢ sam zainteresowany, chyba ze mamy do czynienia z oso-
ba ubezwtasnowolniong - wowczas wniosek sktada opiekun
osoby ubezwtasnowolnionej catkowicie lub kurator osoby
ubezwtasnowolnionej czesciowo.

W sktad zespotu do orzekania o niepetnosprawnosci wcho-
dzi lekarz, petniacy funkcje przewodniczacego, oraz druga
osoba (pracownik socjalny, pedagog lub psycholog).

Najczesciej organ orzekajacy wzywa do udziatu w posiedze-
niu zespotu dziecko oraz jego przedstawiciela ustawowego.
Podczas posiedzenia przeprowadza sie badanie polegajace
na ocenie stanu zdrowia dziecka oraz dokonuje sie oceny
jego funkcjonowania przede wszystkim w sferze fizycznej,



psychicznej i spotecznej. O terminie rozpatrzenia wniosku
zawiadamia sie wnioskodawce nie pozniej niz na 7 dni przed
jego rozpatrzeniem.

Zdarza sie jednak, iz organ orzekajacy rozpozna wniosek
i wyda decyzje bez uczestnictwa w posiedzeniu przedstawi-
ciela ustawowego i dziecka. Taka sytuacja nastapi, jesli:

1. przewodniczacy zespotu orzekajacego uzna przedstawio-
na dokumentacje medyczna za wystarczajacg do wydania
orzeczenia o stanie zdrowia bez badania osoby zaintere-
sowanej,

2. jesli dziecko - w zwiazku z ciezka, przewlekta choroba lub
pobytem w szpitalu - ma ograniczong mozliwo$¢ porusza-
nia sie,

3. dziecko nie moze uczestniczy¢ w posiedzeniu zespotu orze-
kajacego z powodu dtugotrwatej lub nierokujacej poprawy
choroby, uniemozliwiajacej jego osobiste stawiennictwo, po-
twierdzonej zaswiadczeniem lekarskim.

W takim wypadku przewodniczacy sktadu orzekajacego spo-
rzadza orzeczenie o stanie zdrowia dziecka lub osoby zainte-
resowanej na podstawie badania w miejscu pobytu dziecka.

Whioski o orzeczenie niepetnosprawno$ci sa rozpatrywane
na zasadach wynikajacych z kodeksu postepowania admi-

nistracyjnego. Oznacza to, Ze na rozpatrzenie wniosku organ
ma miesiac od dnia jego ztozenia. W sprawach skomplikowa-
nych czas ten moze ulec wydtuzeniu do dwdch miesiecy od
daty ztozenia wniosku. Jesli sprawa nie zostanie zatatwiona
w ww. ustawowych terminach, powiatowy zespot jest zobo-
wigzany do powiadomienia wnioskodawcy o nowym terminie
zatatwienia sprawy i podania przyczyn zwtoki.

Rozstrzygajac kwestie zakwalifikowania dziecka ponizej 16.
roku zycia jako osoby niepetnosprawnej, zespét do orzekania
o niepetnosprawnosci uwzglednia:

1. zaswiadczenie lekarskie zawierajace opis stanu zdrowia,
wydane przez lekarza, pod ktérego opieka znajduje sie
dziecko, oraz inne posiadane dokumenty mogace miec
wptyw na ustalenie niepetnosprawnosci;

2. ocene stanu zdrowia wystawiona przez lekarza przewod-
niczacego w sktadzie orzekajgcym, zawierajaca opis prze-
biegu choroby zasadniczej oraz wyniki dotychczasowego
leczenia i rehabilitacji, opis badania przedmiotowego, roz-
poznanie choroby zasadniczej i choréb wspétistniejacych
oraz rokowania odnoénie do przebiegu choroby, a takze
ograniczenia w funkcjonowaniu wystepujace w zyciu co-
dziennym w poréwnaniu do dzieci z petng sprawnoscig
psychiczna i fizyczng wtasciwa dla wieku dziecka;



3. mozliwos¢ poprawy zaburzonej funkcji organizmu poprzez
zaopatrzenie w przedmioty ortopedyczne, $rodki technicz-
ne, $Srodki pomocnicze lub inne dziatania.

Orzeczenie o niepetnosprawnosci sktada sie z nastepuja-
cych elementéw:

oznaczenie zespotu, ktory wydat orzeczenie,

data wydania,

data ztozenia wnioskuy,

podstawa prawna wydania orzeczenia,

imie i nazwisko dziecka,

data i miejsce urodzenia,

adres zamieszkania lub pobytuy,

numer PESEL,

numer dokumentu potwierdzajacego tozsamos¢ dziecka,
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ustalenie lub odmowa ustalenia niepetnosprawnosci,

-
pury

. symbol niepetnosprawnosci,

-—
N

data lub okres powstania niepetnosprawnosci,

-—
w

okres, na jaki orzeczono niepetnosprawnosg,

-—
>

wskazania okre$lone przez sktad orzekajacy,

-—
o

uzasadnienie,

-—
o

pouczenie o przystugujacym odwotaniu,

e
N

podpis z podaniem imienia i nazwiska.

Postepowanie w przedmiocie orzeczenia o niepetnosprawno-
$ci jest dwuinstancyjne, co oznacza, ze wnioskodawca moze
ztozy¢ odwotanie od decyzji negatywnej lub nieuwzgledniaja-
cej wniosku w catosci. Tak wiec mozna odwota¢ sie takze od
decyzji, w ktdrej organ co prawda orzekt o niepetnosprawno-
$ci dziecka, ale nie zawart zawnioskowanych wskazan.

Jak nalezy wypetni¢ wniosek?

Whiosek o orzeczenie niepetnosprawnosci, jak tez o orze-
czenie stopnia niepetnosprawnosci sktada sie w siedzibie
wtasciwego powiatowego lub miejskiego zespotu do spraw
orzekania o niepetnosprawnoéci. Wtasciwos$¢ miejscowa po-
wiatowego zespotu do spraw orzekania o niepetnosprawno-
$ci ustala sie wedtug miejsca pobytu dziecka.

Whiosek musi odpowiada¢ wymaganiom wynikajacym z ko-
deksu postepowania administracyjnego, tj. powinien zawiera¢
co najmniej wskazanie osoby, od ktérej pochodzi, jej adres,
rowniez w przypadku ztozenia podania w postaci elektronicz-
nej. Ponadto wniosek musi odpowiada¢ innym wymaganiom
ustalonym w przepisach szczegélnych. W konsekwencji wraz
z wnioskiem nalezy ztozy¢ nastepujace dokumenty:



1. zaswiadczenie lekarskie o stanie zdrowia dziecka, ktore
wydawane jest na specjalnym formularzu (dostepnym
w siedzibach zespotéw do spraw orzekania o niepetno-
sprawnosci oraz na ich stronach internetowych); nalezy
pamietaé, ze zaswiadczenie wazne jest przez 30 dni od
daty jego wystawienia;

2. inne dokumenty dot. stanu zdrowia dziecka:

a. oryginaty lub uwierzytelnione kopie dokumentaciji
medycznej potwierdzajacej aktualny stan zdrowia
dziecka,

b. inne dokumenty, jesli moga mie¢ wptyw na wydanie
orzeczenia o niepetnosprawnosci (np. opinie peda-
g0oga, psychologa, logopedy, orzeczenia poradni psy-
chologiczno-pedagogiczne;j

Warto zaznaczy¢, ze zespoty do orzekania o niepetnospraw-
nosci udostepniajg w swojej siedzibie oraz na stronach in-
ternetowych gotowe druki zawierajagce formularz takiego
whiosku.

W rozporzadzeniu Ministra Pracy i Polityki Spotecznej z dnia
1 lutego 2002 r. w sprawie kryteriéw oceny niepetnospraw-
nosci u 0séb w wieku do 16. roku zycia (Dz.U. Nr 17, poz. 162
z pézn. zm.) wskazane zostaty okolicznosci, ktére pozwalajg

przyjaé, iz dana przestanka uznania dziecka z osobe niepet-
nosprawna zostata spetniona. Zgodnie bowiem z przedmio-
towym rozporzadzeniem do stanéw chorobowych, ktére
uzasadniaja koniecznos$¢ statej opieki lub pomocy dziecku
ponizej 16. roku zycia, naleza m.in. wrodzone lub nabyte ciez-
kie choroby metaboliczne, uktadu krazenia, oddechowego,
moczowego, pokarmowego, uktadu krzepniecia i inne znacz-
nie upo$ledzajace sprawno$¢ organizmu, wymagajace Sys-
tematycznego leczenia w domu i okresowo leczenia szpital-
nego, upo$ledzenie umystowe, poczawszy od uposledzenia
w stopniu umiarkowanym, catos$ciowe zaburzenia rozwojowe
powodujace znaczne zaburzenia interakcji spotecznych lub
komunikacji werbalnej oraz nasilone stereotypie zachowan,
zainteresowan i aktywnosci, a takze padaczka z czestymi na-
padami lub wyraznymi nastepstwami psychoneurologicznymi.

Ponadto, zgodnie ze wskazanym wyzej rozporzadzeniem,

przy ocenie niepetnosprawnoéci dziecka ponizej 16. roku zy-

cia bierze sie tez pod uwage:

1. rodzaj i przebieg procesu chorobowego oraz jego wptyw
na stan czynno$ciowy organizmu,

2. sprawnos$¢ fizycznag i psychiczng dziecka oraz stopien
jego przystosowania do skutkéw choroby lub naruszenia
sprawnos$ci organizmu,



3. mozliwos¢ poprawy stanu funkcjonalnego pod wptywem
leczenia i rehabilitacji.

Wazne: wypetniajac wniosek i kompletujac dokumenty, na-

lezy zadba¢, aby z ich tresci jasno wynikato, z jakim naru-
szeniem sprawnosci organizmu mamy do czynienia (sfera
biologiczna) oraz w jaki sposob fenyloketonuria powoduje
koniecznos¢ statej i dtugotrwatej opieki oraz pomocy w spo-
séb przewyzszajacy zakres opieki nad zdrowym dzieckiem
w danym wieku, w zwiagzku z niezdolnoscia do zaspokojenia
podstawowych potrzeb zyciowych, takich jak: samoobstuga,
samodzielne poruszanie sie, komunikowanie z otoczeniem
(sfera spoteczna).

Analiza ustawy z dnia 27 sierpnia 1997 r. o rehabilitacji za-
wodowej i spotecznej oraz zatrudnianiu 0séb niepetnospraw-
nych oraz rozporzgdzenia Ministra Pracy i Polityki Spotecznej
z dnia 1 lutego 2002 r. w sprawie kryteriéw oceny niepet-
nosprawnosci u 0séb w wieku do 16. roku zycia pozwala
na stwierdzenie, ze dziecko chore na fenyloketonurie spet-
nia przestanki niezbedne dla uznania je za osobe niepetno-
sprawna, z uwagi na trwale uszkodzong sprawnos¢ wynika-
jaca z ciezkiej, wrodzonej choroby metabolicznej, co oznacza,
ze naruszenie sprawnosci dziecka powstato juz w momencie
urodzenia, a stan jego zdrowia powoduje konieczno$¢ udziatu

opiekuna w czynnosciach zycia codziennego, procesie lecze-
nia i edukadiji.

Wazne: wypetniajac wniosek, nalezy okresli¢, jakie wska-
zania organ powinien zawrze¢ w tresci orzeczenia o nie-
petnosprawnoéci. Zawarcie w tresci orzeczenia o niepet-
nosprawnosci okreslonych wskazan warunkuje mozliwo$é
korzystania z wielu ulg i uprawnien.

Whniosek o zawarcie w tresci orzeczenia okreslonych wskazan
z reguty przyjmuje w udostepnianych formularzach forme
rubryki lub punktu nakazujacego wnioskodawcy okreslenie,
w jakim celu ubiega sie on o wydanie orzeczenia o niepet-
nosprawnosci. Pozwala to zespotowi na okreslenie wskazan,
jakie nalezy zawrze¢ w tresci decyzji, jesli uzna dany cel za
uzasadniony. Majac na uwadze dotychczasowa praktyke
orzecznicza w odniesieniu do dzieci chorych na fenyloketo-
nurie, kluczowe wskazania dotycza:

e koniecznosci zaopatrzenia w przedmioty ortopedycz-
ne, $rodki pomocnicze oraz pomoce techniczne, uta-
twiajace funkcjonowanie danej osoby,

» koniecznosci statej lub dtugotrwatej opieki lub pomocy
innej osoby w zwigzku ze znacznie ograniczona mozli-
woscig samodzielnej egzystencj,

e koniecznosci statego wspétudziatu na co dzien opie-
kuna w procesie jego leczenia, rehabilitacji i edukaciji.



Przyktad: w zaleznosci od stosowanego przez dany zespét
formularza sposob sformutowania celéw, dla ktérych nale-
zy sie ubiega¢ o wydanie orzeczenia o niepetnosprawnosci,
moze sie nieznacznie rézni¢. Niemniej najwazniejsze dla
dziecka z fenyloketonuria cele to: uzyskanie zasitku pielegna-
cyjnego, uzyskanie przez opiekuna $wiadczenia pielegna-
cyjnego, uzyskanie przez opiekuna urlopu wychowawczego
w dodatkowym wymiarze, zaopatrzenie w pomoce technicz-
ne utatwiajace funkcjonowanie danej osoby.

Odwotanie od decyzji

W sytuacji, w ktorej powiatowy zespét do spraw orzekania
0 niepetnosprawnosci wydat decyzje negatywna lub orze-
czenie o niepetnosprawnoéci zawierajace istotne wady (np.
organ nie zawart okreslonych wskazan), strona ma prawo
w terminie 14 dni od dnia doreczenia jej decyzji (orzeczenie
0 niepetnosprawnosci jest decyzjg administracyjng) wnies¢
odwotanie do wojewddzkiego zespotu do spraw orzekania
o niepetnosprawnoséci. Odwotanie sktada sie za posrednic-
twem zespotu powiatowego, ktéry wydat zaskarzane orze-
czenie. Powiatowy zespét, do ktérego wptyneto odwota-
nie, zobowiagzany jest przesta¢ je w terminie 7 dni od jego
otrzymania do wojewddzkiego zespotu do spraw orzekania

o0 niepetnosprawnosci, chyba ze uzna odwotanie w catosci za
uzasadnione i uchyli lub zmieni zaskarzone orzeczenie.

Zgodnie z art. 128 kodeksu postepowania administracyjnego
odwotanie nie wymaga szczegdtowego uzasadnienia. Wy-
starczy, jezeli z odwotania wynika, ze strona nie jest zadowo-
lona z wydanej decyzji. Przepisy szczegdlne moga ustalac¢
inne wymogi co do tre$ci odwotania.

Niemniej prawidtowo skonstruowane odwotanie powinno
zawiera¢ pewne elementy, m.in.. wskazanie organu, do kté-
rego wnosi sie odwotanie, oraz organu, ktéry wydat zaskar-
zong decyzje, wskazanie zaskarzonej decyzji, wskazanie, czy
decyzja zaskarzana jest w catoéci czy w czeéci, okreslenie
zarzutdéw, nowe dowody, a takze okreslenie, czy wnioskuje-
my o uchylenie decyzji w catosci lub czesci czy o jej zmiane,
a takze uzasadnienie oraz podpis.

Przyktad: w sytuacji, w ktérej organ orzekajac o niepetno-
sprawnosci nie wskazat, ze dziecko wymaga statej lub dtugo-
trwatej opieki lub pomocy innej osoby w zwigzku ze znacznie
ograniczong mozliwoécia samodzielnej egzystencji, btad or-
ganu polega¢ bedzie wtasnie na nieustaleniu, ze dziecko wy-
maga statej lub dtugotrwatej opieki lub pomocy innej osoby
w zwigzku ze znacznie ograniczona mozliwo$cig samodziel-
nej egzystencji w sytuacji, w ktérej istnieje koniecznos¢ statej



dtugotrwatej opieki lub pomocy innej osoby w zwigzku ze
znacznie ograniczona mozliwo$cia samodzielnej egzystenciji,
pod postacig stosowania specjalnego postepowania diete-
tycznego - czyli zaspokajania jednej z podstawowych po-
trzeb zyciowych cztowieka - w sposdb specjalny ze wzgledu
na chorobe. Wéwczas decyzje zaskarzamy w czesci, w ja-
kiej organ odméwit ustalenia, ze dziecko wymaga statej lub
dtugotrwatej opieki lub pomocy innej osoby w zwigzku ze
znacznie ograniczong mozliwoécig samodzielnej egzysten-
cji i wnosimy o zmiane decyzji poprzez zawarcie w decyzji
wskazania dot. koniecznoéci statej lub dtugotrwatej opieki
lub pomocy innej osoby w zwigzku ze znacznie ograniczong

mozliwosciag samodzielnej egzystencii.

Postepowanie administracyjne w przedmiocie orzekania
0 niepetnosprawnosci jest dwuinstancyjne. W przypadku
utrzymania przez organ Il instancji negatywnego rozstrzy-
gniecia w mocy stronie przystuguje jeszcze odwotanie do
sgdu pracy i ubezpieczen spotecznych. Takie odwotanie
sktada sie w terminie 30 dni od dnia doreczenia decyzji wo-
jewddzkiego zespotu do spraw orzekania o niepetnospraw-
noséci, za posrednictwem zespotu, ktory wydat zaskarzana

decyzje.

Ulgi, uprawienia oraz Swiadczenia

Ponizej przedstawione zostaty najwazniejsze z ulg, $wiadczen
i uprawnien, jakie ustawodawca taczy z wydaniem orzeczenia
0 niepetnosprawnosci.

Zasitek pielegnacyjny

Zasitek pielegnacyjny to $wiadczenie, ktére ma stuzy¢ cze-
$ciowemu pokryciu wydatkéw wynikajacych z koniecznosci
zapewnienia opieki i pomocy innej osoby w zwiazku z nie-
zdolnoscig do samodzielnej egzystenciji.

Przystuguje co do zasady:

e niepetnosprawnemu dziecku;

 osobie niepetnosprawnej w wieku powyzej 16.r. 2, jezeli
legitymuje sie orzeczeniem o znacznym stopniu nie-
petnosprawnosci;

» osobie niepetnosprawnej w wieku powyzej 16. r.z. le-
gitymujacej sie orzeczeniem o umiarkowanym stopniu
niepetnosprawnosci, jezeli niepetnosprawnos$¢ powsta-
ta w wieku do ukonczenia 21 lat;

» osobie, ktéra ukonczyta 75 lat.

Co istotne, przyznanie zasitku pielegnacyjnego nie jest uza-
leznione od zawarcia w orzeczeniu o niepetnosprawnosci ja-



kichkolwiek wskazan. Réwniez bez znaczenia jest wysoko$c¢
dochoddw osiaganych na osobe w rodzinie.

Przyznanie zasitku pielegnacyjnego nastepuje na wniosek.
Wtasciwym organem jest wdjt, burmistrz lub prezydent.
Obecnie, w pierwszej potowie 2024 r. wysoko$¢ zasitku pie-
legnacyjnego wynosi 215,84 zt miesiecznie. Wkrotce ma on
zosta¢ zrewaloryzowany.

Swiadczenie pielegnacyjne
Jest to $wiadczenie, jakie m.in. rodzic dziecka niepetnospraw-
nego moze otrzymac w celu sprawowania opieki.

Obecnie, co do zasady, $wiadczenie pielegnacyjne przystuguje:

e matce albo ojcu,

 opiekunowi faktycznemu dziecka,

 osobie bedacej rodzing zastepcza spokrewniona,

e innym osobom, na ktérych zgodnie z przepisami ko-
deksu rodzinnego i opiekunczego cigzy obowiazek
alimentacyjny, z wyjatkiem 0s6b o znacznym stopniu
niepetnosprawnosci,

jezeli nie podejmuja lub rezygnuja z zatrudnienia lub innej
pracy zarobkowej w celu sprawowania opieki nad osoba le-
gitymujaca sie orzeczeniem o niepetnosprawnos$ci tacznie
ze wskazaniami: koniecznosci statej lub dtugotrwatej opieki
lub pomocy innej osoby w zwigzku ze znacznie ograniczo-

na mozliwoscig samodzielnej egzystencji oraz koniecznosci
statego wspotudziatu na co dzien opiekuna dziecka w pro-
cesie jego leczenia, rehabilitacji i edukacji, albo nad osoba
legitymujaca sie orzeczeniem o znacznym stopniu niepetno-
sprawnosci.

Oznacza to, ze aby rodzic dziecka chorego na fenyloketo-
nurie mogt ubiegaé sie o $wiadczenie pielegnacyjne, jego
dziecko musi posiada¢ orzeczenie o niepetnosprawnoséci ze
wskazaniami:

o koniecznosci statej lub dtugotrwatej opieki lub pomocy
innej osoby w zwiagzku ze znacznie ograniczona mozli-
woécig samodzielnej egzystencj,

e koniecznosci statego wspétudziatu na co dzien opie-
kuna dziecka w procesie jego leczenia, rehabilitacji
i edukacji.

Wskazania te musza by¢ zawarte w tresci orzeczenia tacznie,
co oznacza, ze niezwarcie jednego z nich uniemozliwia sko-
rzystanie z tego $wiadczenia.

Swiadczenie pielegnacyjne réwniez nie jest uzaleznione
od kryterium dochodowego i od 1 stycznia 2024 r. wyno-
si 2988 zt miesiecznie. Wniosek o przyznanie $wiadczenia
pielegnacyjnego réwniez sktada sie do wdjta, burmistrza
lub prezydenta.



Wazne: W lipcu 2023 r. dokonano reformy systemu pomocy
dla os6b niepetnosprawnych i ich rodzin. W zwigzku z tym od
1 stycznia 2024 r. do porzadku prawnego weszto tzw. $wiad-
czenie wspierajace, ktére dotyczy osob z niepetnosprawno-
$cig powyzej 18. rz. Jednoczesnie nastapity wazne zmiany
w zasadach dostepu do $wiadczenie pielegnacyjnego. Od
1 stycznia 2023 r. $wiadczenie pielegnacyjne przystuguje na
kazde uprawnione dziecko z niepetnosprawnoscia, ale tylko
do 18. r.z., a opiekun pobierajacy $wiadczenie pielegnacyjne
na nowych zasadach ma tez mozliwo$¢ dorabiania bez limitu.

Osoby, ktére uzyskaty $wiadczenie pielegnacyjne na dotych-
czasowych zasadach, po wejsciu w zycie nowelizacji dalej
beda mogty to robi¢ na starych zasadach, co oznacza, ze
opiekun nadal bedzie musiat powstrzymywac sie od aktyw-
noéci zawodowe;j.

Aby méc skorzystac ze $wiadczenia pielegnacyjnego wedtug
zasad obowigzujacych od 1 stycznia 2024 r, osoba upraw-
niona do $wiadczenia pielegnacyjnego musi ztozy¢é nowy
whniosek.

Dofinansowanie do likwidacji barier technicznych
Dofinansowanie do likwidacji barier technicznych ma umozli-
wi¢ osobom niepetnosprawnym samodzielne funkcjonowanie.
Z tej formy pomocy moga skorzysta¢ osoby:

 legitymujace sie orzeczeniem o stopniu niepetno-
sprawnosci lub orzeczeniu o niepetnosprawnosci
w przypadku oséb do 16.r.z,,

e majgce potrzeby wynikajgce z niepetnosprawnosci,
ktére moga by¢ zrealizowane dzieki dofinansowaniu,
a przedmiot wniosku umozliwi lub w znacznym stopniu
utatwi osobie niepetnosprawnej wykonywanie podsta-
wowych, codziennych czynnosci lub kontakty z otocze-
niem.

Wysokoé¢ dofinansowania wynosi do 95% kosztéw przed-
siewziecia, nie wiecej jednak niz do wysokosci pietnastokrot-
nego przecietnego wynagrodzenia. Warunkiem jest udziat
wtasny wnioskodawcy w wysokosci co najmniej 5% kosztow
przedsiewziecia. Dofinansowanie moze dotyczy¢ m.in.:

e sprzetu elektronicznego,

» szkolenia z obstugi sprzetu elektronicznego,

e utrzymania sprawnosci technicznej posiadanego
sprzetu elektronicznego,

» pobytu dziecka w ztobku albo przedszkolu.

W praktyce najczesciej w przypadku chorych na fenyloketo-
nurie dofinansowanie dotyczy zakupu komputera lub tabletu
wraz z oprogramowaniem.



Ulga rehabilitacyjna

Ulga rehabilitacyjna polega na mozliwosci odliczenia wy-
datkéw okreslonych w ustawie o podatku dochodowym od
0séb fizycznych; wérdd nich przewidziano prawo odliczenia
wydatku w postaci uzywania samochodu osobowego, stano-
wigcego wtasno$¢ podatnika posiadajacego na utrzymaniu
niepetnosprawne dziecko, ktére nie ukonczyto 16 lat, w kwo-
cie do 2280,00 zt w roku podatkowym.

Uprawnienia przystugujace pracownikom

- rodzicom dzieci niepetnosprawnych

Przede wszystkim pracownik wychowujacy niepetnosprawne
dziecko moze skorzysta¢ z dodatkowego urlopu wychowaw-
czego w wymiarze 36 miesiecy do ukonczenia przez dziecko
18. roku zycia.

W przypadku wydania orzeczenia o niepetnosprawnosci ze
wskazaniem na koniecznos$¢ statej lub dtugotrwatej opieki
lub pomocy innej osoby w zwigzku ze znacznie ograniczong
mozliwoscia samodzielnej egzystencji lub konieczno$éé¢ sta-
tego wspétudziatu na co dzien opiekuna w procesie leczenia,
rehabilitacji i edukacji, rodzicowi dziecka w wieku powyzej 14
lat przystuguje wydtuzony zasitek opiekunczy w wymiarze
30 dni w roku kalendarzowym.

Pracownik - rodzic dziecka legitymujacego sie orzeczeniem
o niepetnosprawnosci lub orzeczeniem o umiarkowanym lub
znacznym stopniu niepetnosprawnosci moze ztozy¢ wniosek o

« wykonywanie pracy w systemie przerywanego
Cczasu pracy,
» wykonywanie pracy w ruchomym rozktadzie
czasu pracy,
» wykonywanie pracy w indywidualnym rozktadzie czasu

pracy.

Ponadto od niedawna pracodawca jest obowigzany uwzgled-
ni¢ wniosek pracownika sprawujgcego opieke nad innym
cztonkiem najblizszej rodziny lub inng osoba pozostajaca
we wspolnym gospodarstwie domowym, posiadajacymi
orzeczenie o niepetnosprawnoéci albo orzeczenie o znacz-
nym stopniu niepetnosprawnosci, o wykonywanie pracy
zdalnej, o ile jest to mozliwe ze wzgledu na organizacje pra-
cy lub rodzaj pracy wykonywanej przez pracownika.



Gdzie uzyska¢ pomoc prawna?

W niektérych przypadkach koniecznym moze okazaé sie
skorzystanie z ustug profesjonalnego petnomocnika - rad-
cy prawnego lub adwokata. Nie zawsze musi sie to wigzac
z duzym wydatkiem - wiele podmiotéw zapewnia pomoc
prawng nieodptatnie.

W kazdym wiekszym mieécie dziataja punkty nieodptatnej
pomocy prawnej i nieodptatne poradnictwo obywatelskie.
Bezptatnych porad udzielajg takze uniwersyteckie poradnie
prawne, dziatajace przy wydziatach prawa i administracji pu- ]ez'e/i masz jaé:‘es" nyam'e,

blicznych uniwersytetéw. Warto réowniez wybrac sie na even- na kfdre nie oszyma/es; odpawiedzi
ty organizowane przez samorzady zawodowe radcéw praw-

po lekturze tego poradnika, odwied?

nych i adwokatow, podczas ktérych udzielajg oni nieodptatni
porad prawnych.

Warto pamietaé, ze w przypadku skierowania sprawy na dro- nutriciametabolics.pl

ge postepowania sadowego strona, ktéra nie posiada dosta-
tecznych $rodkéw finansowych, moze wnosi¢ o przyznanie ey 2 clesiger] e e wiedsd M ne-

jej profesjonalnego petnomocnika z urzedu, wynagrodzenie s ey reaule poblaemy ety su-

takiego petnomocnika pokryje Skarb Parstwa. torstwa lekarzy specjalistéw, dietetykdw, ale takze
pacjentéw i 0séb im bliskich. Na naszych kanatach
w social mediach znajdziesz takze przydatne wska-

zbwki, porady i przepisy.









Poradnie i Stowarzyszenia



Poradnie

Biatystok
 Poradnia Schorzen Metabolicznych Uniwersytecki Dzieciecy Szpital Kliniczny im. L. Zamenhofa w Biatymstoku,
ul. Jerzego Waszyngtona 17,15-274 Biatystok

Bydgoszcz
e Poradnia Choréb Metabolicznych Wojewddzki Szpital Dzieciecy im. J. Brudzinskiego,
ul. Chodkiewicza 44, 85-667 Bydgoszcz

Gdansk
e Poradnia Metaboliczna PKU przy Klinice Pediatrii, Hematologii i Onkologii (NOWA LOKALIZACJA) Uniwersyteckiego
Centrum Klinicznego, ul. Debinki 7,80-952 Gdansk
e Poradnia PKU: al. Zwyciestwa 30, pokoj 109, | pietro

Katowice
» Poradnia Patologii Noworodka Gérnoélaskie Centrum Zdrowia Dziecka SP SK nr 6, ul. Medykéw 16, 40-752 Katowice
o Zespdt Wojewddzkich Poradni Specjalistycznych Poradnia Choréb Metabolicznych dla Dzieci,
ul. Powstancow 31,40-038 Katowice
e Poradnia Chorob Metabolicznych w Tychach (zapisy nie do Poradni Choréb Metabolicznych dla Dzieci),
ul. Pitsudskiego 65B/U6, 43-110 Tychy

Krakéw
e Uniwersytecki Szpital Dzieciecy w Krakowie. Centrum Ambulatoryjnego Leczenia Dzieci. Poradnia Chordb Metabolicznych,
ul. Wielicka 265, 30-663 Krakow



t6dz
o Klinika Endokrynologii Chorob Metabolicznych, Instytut Centrum Zdrowia Matki Polki, ul. Rzgowska 281/289, 93-228 £6dz
o Poradnia Zaburzeh Metabolicznych NZOZ ENDOMEDICUS Sp. z 0.0, ul. Rzgowska 281/289, 93-228 +4dz

Poznan
e Poradnia Metaboliczna Szpital Kliniczny im. Karola Jonschera Uniwersytet Medyczny im. Karola Marcinkowskiego,
ul. Szpitalna 27/33,60-572 Poznan

Szczecin
« Klinika Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii, Choréb Metabolicznych i Kardiologii Wieku Rozwojowego Poradnia Chorob
Metabolicznych Samodzielny Szpital Kliniczny nr 1 PUM, ul. Unii Lubelskiej 1, 71-252 Szczecin

Warszawa
e Poradnia Choréb Metabolicznych, Instytut Matki i Dziecka, ul. Kasprzaka 17a, 01-211 Warszawa
e Poradnia Choréb Metabolicznych IP Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie, Centrum Choréb Rzadkich,
RA (Osrodek Rehabilitacji), | pietro, al. Dzieci Polskich 20, 04-730 Warszawa

Wroctaw
 Poradnia Metaboliczna Wojewddzki Szpital Specjalistyczny O$rodek Badawczo-Rozwojowy,
ul. Kamienskiego 73C, 51-124 Wroctaw




Stowarzyszenia

Bydgoszcz
» Bydgoskie Stowarzyszenie Przyjaciot Chorych na Fenyloketonurie, ul. Grabowa 5/29, 85-601 Bydgoszcz
www.pkubydgoszcz.pl

Gdansk
» (Gdanskie Stowarzyszenie Przyjaciot Dzieci z Fenyloketonurig, ul. Chetmonskiego 2, 80-301 Gdansk
www.pkugdansk.pl

Szczecin
e Towarzystwo Pomocy Dzieciom Zachodniopomorskie Koto Pomocy Chorym na Fenyloketonuria,
Al Papieza Jana Pawta Il 42/U9, 70-415 Szczecin
www.tpd.szczecin.pl/kola/fenyloketonuria

Warszawa
» Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie i Choroby Rzadkie Ars Vivendi,
ul. Projektowana 27,05-090 Raszyn
www.fenyloketonuria.org

Wroctaw
 Dolnoslaskie Koto przyjaciot Dzieci z Fenyloketonurig, ul. Ludwika Nabielaka 17,51-140 Wroctaw
www.pkuwroc.pl
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