Fenylketonur

Fenylketonuri ar en medfodd sjukdom som
innebar att kroppen har nedsatt formaga att
bryta ned aminosyran fenylalanin. Fenylalanin
finns i proteiner i maten. Utan behandling leder
sjukdomen till skador i hjarnan och symtom som
intellektuell funktionsnedsattning och epilepsi.

| Sverige ingar fenylketonuri i screeningen av
nyfédda. Det gor att behandlingen paborjas
tidigt och skador och symtom kan forebyggas.

Fenylketonuri (PKU) &r drftligt. I Sverige fods det cirka
fem barn om aret med sjukdomen.

SYMTOM

Fenylketonuri har olika svarighetsgrad. En del med sjuk-
domen tél en viss mingd protein utan att nivaerna av
fenylalanin blir sa hoga att hjérnan skadas. Andra far

for hoga nivaer av fenylalanin av ytterst lite protein.

Vid fédseln har barn med fenylketonuri inga symtom.
Utan behandling brukar de forsta symtomen mérkas nér
barnet 4r nadgra méanader upp till ett halvt ar. Ett tidigt
tecken kan vara att urinen har en speciell lukt. Lukten
kommer fran fenylketoner, en nedbrytningsprodukt fran
fenylalanin som normalt inte bildas.

Under det forsta aret brukar det mérkas att barnets
utveckling ar paverkad. Efter hand kan de skador som
uppstar i hjarnan leda till beteendeavvikelser, psykiska sym-
tom och svar intellektuell funktionsnedséttning. En del far
svarbehandlad epilepsi. Sjukdomen leder ocksa till brist pa
pigmentet melanin och barnen kan fa ljus hud och ljust har.

I Sverige ingér fenylketonuri sedan 1965 i den allménna
screeningen av nyfodda. Det gor att sjukdomen upptécks
redan nér barnen ar nyfodda och behandlingen pabdrjas
tidigt. Med ratt behandling gar det att forebygga skador
och symtom. Hos de som fér diagnosen nér de ar dldre och
behandlingen p&bdrjas senare varierar symtomens svarig-
hetsgrad. Bade lindrig, medelsvar och svar intellektuell
funktionsnedsittning forekommer.

ORSAK

Fenylketonuri orsakas av fordndringar i en gen. Det leder
till nedsatt funktion hos ett enzym som bryter ned amino-
syran fenylalanin. Nér nedbrytningen inte fungerar blir
nivéerna av fenylalanin for hoga i blodet och skadar hjarnan
och nervsystemet.

BEHANDLING

Fenylketonuri behandlas med en individuellt anpassad diet
for att minska intaget av fenylalanin. Eftersom fenylalanin
finns i proteiner &r mangden protein i kosten minskad. Hur
mycket eller lite protein kosten kan innehalla varierar, vissa
kan &ta en néstan normal méngd, medan andra bara kan &ta
ytterst lite. De flesta med sjukdomen behdver ocksa
sdrskilda kosttillskott. Dietbehandlingen behdver sannolikt
paga hela livet.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA
Universitetssjukhusen i Géteborg, Lund, Stockholm och
Umea har PKU-team med sérskild kunskap om sjukdomen.
Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
séllsynta diagnoser (CSD) som kan ge végledning och
information om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stdd och insatser. Mer information om
samhillets stod finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hélsotillstand under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

® Svenska PKU-féreningen

® Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
fenylketonuri som finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas
om séllsynta hilsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstdnd vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for séllsynta
halsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
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