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Zriedkavé ochorenia nie su az také ojedinelé, len v Europskej unii na ne trpi

niekolko desiatok milionov ludi
Medzinarodny den zriedkavych chordb pripada symbolicky kazdé Styri roky na 29. februara

Bratislava, 27. februara 2023 — V Eurépe sa ochorenie povazuje za zriedkavé, pokial
postihuje menej nez 5 os6b z 10 000. V sucasnosti je definovanych viac ako 8 000
zriedkavych chorob, ¢o na pocet pacientov predstavuje vysoké cisla. Napriklad v
roku 2004 bolo v Europskej tnii 30 milionov pacientov s tymito chorobami a su¢asny
odhad je priblizne 50 miliénov. Pocet pacientov so zriedkavym ochorenim sa pri
jednotlivych diagnézach vyrazne lisi. Pri niektorych ochoreniach je to len jedna
osoba zo 100 000 alebo dokonca jedna osoba z miliéna. Zriedkavé choroby sa tiez
liSia svojou zavaznost'ou. Niektoré z nich spésobuju smrt’ uz pri narodeni, zatial’ ¢o
inym sa da vhodnou liecbou alebo dodrziavanim urcitych pravidiel predist’ a zlepsit’
tak kvalitu zivota. To je aj pripad raritného ochorenia nazyvaného fenylketonduria
(PKU).

~Fenylketondria je dedicné metabolické ochorenie, s ktorym sa ¢lovek narodi. V jeho krvi
sa hromadi aminokyselina fenylalanin, ktora poskodzuje predov§etkym mozgové bunky,
preto hrozi rozvoj mentalnej retardacie a epilepsie. Zakladom lieCby je diéta s prisnym
obmedzenim bielkovin, kedZe tie su zdrojom fenylalaninu. Zo stravy je vylu¢ené
predovsetkym méso, ryby, mlieCne vyrobky, strukoviny, vajcia. Muka a cestoviny su
nahradené ich nizkobielkovinovou verziou. Zakladom diéty je zelenina, ovocie, $krob, v
obmedzenom mnozstve zemiaky a ryZza. Aby telu nechybalo potrebné mnozstvo bielkovin,
vitaminov, minerélov a stopovych prvkov, musia byt dopiiané Specidlnymi
aminokyselinovymi zmesami alebo hydrolyzatmi bielkovin. V stcasnosti sa vyrazne roz§iril
ich sortiment a kvalita,” vysvetluje MUDr. Ludmila Poto¢riakova z Ambulancie dedi¢nych
poruch metabolizmu Detskej fakultnej nemocnice v Kosiciach. ,PKU diéta je celozZivotna. V
detstve je rozhodujtca pre rozvoj intelektu a zabrani rozvoju mentalnej retardacie. Avsak aj
u adolescentov a v dospelosti ma normalna hladina fenylalaninu vyznam pre lepSiu
mentalnu vykonnost, ovplyvriuje viaceré psychické funkcie, spravanie a naladu. Pri vysokej
hladine je riziko neurologickych komplikacii.“

Fenylketonuria sa diagnostikuje v prvych dnioch po narodeni po€as novorodeneckého
skriningu, kedy sa odobrata krv z paty vySetruje na zriedkavé ochorenia. Na Slovensku sa
tdto diagnostika vykonava od roku 1975, atak je diagnostika tohto nevyliecitelného
ochorenia v populacii velmi dobre pokryta. Kazdy rok sa na Slovensku diagnostikuje
fenylketonuria iba niekolkym novorodencom, ktorych lekari potom pocas celého Zivota
sleduju, ¢i hladina fenylalaninu v krvi neprekroci urcitd hranicu.

Katefina KubiCkova, pacientka s fenylketonuriou, opisuje: ,Asi kazdy pacient mal v Zivote
obdobie, ked’ sa stravoval trochu laxne, napriklad v puberte. Stalo sa to aj mne. Ale hned’
ako som zaclala poruSovat pravidla stravovania, ludia okolo mria si v8imli, Ze som
nesustredena a podraZdend.“ Dlhodobé poruSovanie ma vSak ovela zavaznejSie dosledky
pre cely organizmus a mdze viest k trvalym nasledkom v podobe poruch nervového
systému, ktoré nezvratne vedu k tazkej mentalnej retardacii.

Diétny rezim spociva v sledovani denného prijmu bielkovin. Pacienti nemézu jest takmer
ni¢ z beznych potravin a su nuteni hladat alternativy, ako su rastlinné napoje alebo
potraviny vyrobené Specialne pre potreby pacientov s fenylketonuriou. ,Pacienti s
fenylketondriou st skutocne odkazani na Specialne potraviny a dalSie pripravky, ktoré im
poskytuju potrebnu vyZzivu, ktord by vzhladom na obmedzenia v strave nemali. Sme radi,
Ze v spoloCnosti Danone vyrabame pod znackou Nutricia Specialne produkty, ktoré su
nevyhnutnou stcastou diétneho rezimu tychto pacientov, na udrzanie hladiny fenylalaninu
v krvi v potrebnom rozpéti,“ uvadza Monika Zildkova, manazérka medicinskeho marketingu
spoloénosti Danone pre Cesku a Slovensku republiku.
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Pacientka Katefina Kubic¢kova upozorhiuje: "Pre fenylketonurikov je velmi dblezité
dodrziavat predpisant diétu. U deti na to musia starostlivo dohliadat’ rodicia. Z viastnej
skusenosti viem, Ze zakazané chuti najviac. Zial, medzi maojimi priatelmi mam niekolko
fenylketonurikov, ktori nedodrziavali pravidla stravovania a malo to nepriaznivy vplyv na ich
zdravie, vratane niekolkych, ktori kvoli nasledkom, Zial, nedokondili ani zakladnu Skolu."
Katefina je sama dbkazom toho, aké dbélezité je poluvat lekarov, ked' Celia takémuto
vaznemu ochoreniu. Sutazne tancuje od svojich 12 rokov a tento Sport sa stal jej povolanim
- je Sportovou instruktorkou. Vo svojej profesii odovzdava mladym talentom to, ¢o je tak
dolezité pre plnohodnotny Zivot s fenylketonuriou - disciplinu a motivaciu!

Na socialnej sieti Instagram, na profile Svet PKU, mézu fenylketonurici najst’ inSpiraciu pre
lahsi a zdravsi zivotny Styl, recepty, ako aj uspesné pribehy pacientov.

O spoloénosti

Spolo¢nost Danone je najvacSim svetovym vyrobcom &erstvych mlie€nych vyrobkov, produktov na rastlinnej
baze a svetovou dvojkou v kategorii detskej vyzivy a balenych vod. Ponuka celosvetové znacky, napr. Activia,
Actimel, Danette, Kostici a Fantasia, produkty na rastlinnom zaklade Alpro, Provamel, vyrobky detskej
vyzivy Nutrilon a Hami a produkty klinickej vyZivy spojené so zna¢kou Nutricia — Nutridrink, Forticare, Fortimel,
Cubitan, Nutrison, Neocate a dalSie.

Danone v sucasnosti vlastni najrozsiahlejSiu zbierku fermenta¢nych baktérii na svete. Hlavnym cielom Danone
je prinaSat zdravie prostrednictvom jedla €o najvacSiemu poctu ludi, takmer 90% predajov Danone
je v sucasnosti realizovanych v kategoriach zdravych vyrobkov. Prave na kvalitu svojich vyrobkov a tiez na
zdravie, ktoré je Uzko spojené so zivotnym prostredim a trvalou udrzatefnostou zdrojov na celej ¢oraz viac
prepojenej planéte, kladie spolo¢nost Danone dlhodobo mimoriadny déraz.
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