Titelthema

Phenylketonurie — Diat ermdglicht normales Leben

Die so genannte Phenylketonurie (PKU) ist einer der haufigsten Stoffwechselstérungen in
Deutschland. Etwa eines von 10.000 Neugeborenen hat diesen angeborenen Fehler im Amino-
saurestoffwechsel. Unbehandelt fiihrt er unter anderem zu einer erheblichen Beeintrachtigung
der Hirnentwicklung, die einen dauerhaften, unumkehrbaren Gehirnschaden nach sich zieht.
Mit einer speziellen, eiweillarmen Diat kann sich das Kind aber véllig normal entwickeln.

von Thilo Girndt
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Seit Uber 30 Jahren werden Neugeborene in
den ersten Tagen nach ihrer Geburt routine-
mafig auf eine ganze Reihe von seltenen
Stoffwechselkrankheiten untersucht. Kaum ein
Elternpaar denkt jedoch daran, dass die harm-
lose, kleine Blutabnahme an der Ferse tat-
sachlich zu einer Diagnose fuhren kann, die
fortan das Leben des Kindes und der Eltern
von Grund auf verandern wird. Die Mitteilung
durch den Arzt, dass ein Verdacht auf Phenyl-
ketonurie (PKU) besteht, |6st somit in den
meisten Fallen Bestlrzung und Unsicherheit

aus, zumal kaum jemand bis zu diesen Zeit-
punkt diese Stoffwechselstérung Uberhaupt
kannte. ,Bestatigt sich der Verdacht, ist es
wichtig, dass ein Team aus Experten die Eltern
beruhigt und mit der Krankheit vertraut macht”,
erklart Uta Meyer, Diatassistentin und Diabe-
tesberaterin an der Kinderklinik der Medizini-
schen Hochschule Hannover. ,Der Arzt, die
Diatassistentin und eventuell auch ein Psycho-
loge kénnen Mutter und Vater dabei behutsam
klar machen, dass mit einer sofort beginnen-
den und konsequent durchgefiihrten Diat neu-

Autosomal-rezessive Vererbung der PKU

Die Bauvorschrift fur ein Enzym ist auf einem bestimmten Abschnitt (Gen) in der Erbsubstanz (DNA) auf einem Chromosom
abgelegt. Da der Mensch jedes Chromosom doppelt besitzt, sind auch die Bauvorschriften zweimal vorhanden. Bei einer
Veranderung (Mutation) eines Gens auf einem Chromosom, ist also immer noch ein zweites da, Uber das die Enzymproduk-
tion korrekt ablaufen kann. Eine Stoffwechselstérung wie PKU kann nur dann auftreten, wenn beide Chromosomen ein de-
fektes Gen besitzen. Bei einem Menschen, der nur auf einem Chromosom ein defektes Gen hat, kommt die PKU nicht zum
Vorschein (rezessive Erbanlage). Ein solch ,mischerbiger* Mensch kann allerdings die Anlage zur PKU weitervererben. Bei
der Vererbung wird jeweils ein Chromosomensatz von dem Vater und der Mutter an das Kind weitergeben. Das bedeutet,
dass bei zwei mischerbigen, gesunden Eltern die Wahrscheinlichkeit, dass das Kind eine PKU entwickelt, 25 Prozent ist.

Vater
+ -

Mutter
+ -

Kind 1 Kind 2 Kind 3 Kind 4
+ + + - -+ - -
hat PKU hat keine PKU hat keine PKU hat keine PKU
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rologische Stérungen vermeidbar sind und
dass sich das Kind daher ganz normal entwi-
ckeln wird.”

Das friihzeitige Erkennen der Stérung durch
das Neugeborenen-Screening ist ein groRRer
Fortschritt gegentiber Zeiten, in denen die PKU
erst mit dem Auftreten der ersten Symptome
diagnostiziert wurde. Mit dem mikrobiologi-
schen Guthrie-Test kann auf einfache und
schnelle Weise festgestellt werden, ob im Blut

le PKU-Patienten eine auffallend helle Haut-
farbe, hellblonde Haare und blaue Augen.

Das entscheidende Problem ist jedoch, dass
die hohe PHE-Menge im Gehirn zu einer Reihe
von ,Fehlfunktionen” fihrt. So ist der Transport
von Aminosauren Uber die ,Blut-Hirn‘-Schranke
gestort, einige Botenstoffe werden nicht oder
nur unzureichend gebildet und auch die Ei-
weil3- und Fettsynthese soll beeintrachtigt sein.
.Fur die Hirnfunktionsstérung ist die erhdhte
Konzentration an Phenylalanin direkt verant-

ein erhodhter Phenylalaninspiegel vorliegt. wortlich. Die Stérung wird nicht - wie bei vielen
Solch ein Befund ist Sonderform der PKU anderen Stoff-
: ; : onderform der
S_Chon emn ZIlelqh Zu den gleichen Symptomen wie die ,klassische* Phenylketonurie wechselerkrankun-
sicherer H'_nwe|5 fahrt auch ein Mangel an Tetrahydrodiopterin (BH4), einem so ge- | 9€n — durch ab-
darauf, dass ein ge- | nannten Coenzym, dass die Phenylalanin-Hydroxylase benétigt. norme Stoffwech-
netisch bedingter Ist das normalerweise vom Korper produzierte BH4 nicht im aus- selmetabolite ver-
Enzymdefekt VOr- reichenden Male vorhanden, kann die das Phenylalanin abbau- mittelt*. erklart Dr

liegt, der dann noch
mit weiteren Unter-
suchungen abgesi-
chert werden muss.

ende Enzym nicht arbeiten. Die atypische Form der PKU ist selten
und kann durch Gabe von BH4 in Tablettenform behandelt wer-
den, ohne dass die Patienten eine Diat einhalten missen. Zur Ab-
sicherung der PKU-Diagnose wird bei Sauglingen ein Test ge-
macht, ob bei BH4-Gabe der Phenyalaninwert im Blut fallt.

Anibh Martin Das,
Leiter des Bereichs
Stoffwechselmedi-
zin an der Medizi-
nischen Hochschu-

Die PKU ist eine au-
tosomal-rezessiv vererbte Krankheit (siehe
Kasten). Ungefahr jeder 50ste in Deutschland
ist Trager der PKU-Anlage. Durch eine Mutati-
on auf einem Chromosom kann die in der Le-
ber gebildete Phenylalanin-Hydroxylase (PAH)
nicht mehr richtig arbeiten. Dies Enzym ist da-
fur verantwortlich, dass die essentielle Amino-
saure Phenylalanin zur Aminosdure Tyrosin
umgebaut wird. Normalerweise wird nur ein
Zehntel des mit der Nahrung aufgenommen
Phenylalanin (PHE) zur kérpereigenen Prote-
insynthese bendtigt und der grof3te Teil zu Ty-
rosin weiterverarbeitet. Ist die PAH nicht oder
nur teilweise aktiv, steigt die PHE-
Konzentration bei normaler Erndhrung auf Gber
10 mg/dl an, ein Wert, der etwa drei3igmal ho-
her liegt als bei Gesunden (normaler Wert et-
wa 0,3 bis 1,3 mg/dl).

Massive neurologische Folgen

Der Enzymdefekt hat verschiedene Auswir-
kungen auf den Korper. Uber einen alternati-
ven Stoffwechselweg wird das Phenylalanin zu
Phenylbrenztraubensaure (-acetat) und Phe-
nylmilchsaure (-lactat) umgewandelt, die in
grofRen Mengen Uber den Urin ausgeschieden
werden. Das Acetat bewirkt den fiir PKU typi-
schen Geruch des Urins und des Schweil3es
nach Nagellackentferner. Das defekte Enzym
fuhrt daneben auch noch zu einer ungeniigen-
den Bildung der ebenfalls essentiellen Amino-
saure Tyrosin, aus der zahlreiche Hormone
wie Adrenalin und die Schilddriisenhormone,
Ubertragerstoffe im Gehirn wie Dopamin oder
auch der dunkle Pigmentstoff Melanin gebildet
wird. Aufgrund des Melaninmangels haben vie-
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le Hannover. Die Wirkung des Uberschissigen
PHE ist besonders verhangnisvoll in den ers-
ten Lebensjahren, in denen sich das Hirn ent-
wickelt.

Wird die Stoffwechselstérung in den ersten
Lebenswochen nicht erkannt und behandelt,
so stort sie die Reifung des Gehirns auf irrepa-
rable Weise. Das bedeutet, es kommt zu einer
dauerhaften Hirnschadigung, die nicht mehr
rickgangig gemacht werden kann. Die betrof-
fenen Babys sind in den ersten Monaten noch
unauffallig. Ab dem zweiten Monat treten dann
zunéchst Erbrechen und Gedeihstérungen auf.
Unbehandelt fuhrt die PKU schlief3lich zu einer
deutlichen Entwicklungsverzégerung und Hirn-
kleinwuchs, zu Uberregbarkeit und zu ekzem-
artigen Hautveranderungen, zu Krampfen und
epileptischen Anfallen, und letztlich zu schwe-

rer geistiger und Ertan bericht enes Betroft

. ) rfahrungsbericht eines Betroffenen
mOtOHSCher Be Ich habe noch nie Fleisch, Kase oder
hinderung. Fisch gegessen. Was fir viele Leute, die
Wird bei einem ich neu kennen lerne, wie eine Sensation

Kind PKU festge-
stellt, werden die
Eltern an das
nachste Stoff-
wechselzentrum

weitervermittelt,

denn nur hier sind
die erforderlichen
Fachleute vor Ort.

Die  Entwicklung
des Kindes wird
hier Uberwacht

und die Ernahrung
laufend den Be-
dirfnissen des

klingt, ist fur mich ganz selbstverstand-
lich. Seitdem ich denken kann, habe ich
darauf geachtet, was ich esse, so dass
ich heute die eiweiRarme Diat ganz au-
tomatisch einhalte. Das heil3t aber nicht,
dass es immer leicht fir mich war. Kinder
kdnnen grausam sein, gerade, wenn
man ein Ubel schmeckendes Pulver es-
sen muss. Man kann schon leicht zum
AuBenseiter werden, wenn man ,seltsa-
me“ Erndhrungsgewohnheiten an den
Tag legt. Mit der Zeit konnte ich damit
aber immer selbstbewusster umgehen.
Leute, die es interessiert, erklare ich
auch, dass ich mich nicht als ,Kranker"
fahle. Ich ware nur krank, wenn ich mich
normal erndhren wirde.

Stefan, 21
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wachsenden Kindes angepasst. Dazu gehéren
regelmafige Bluttests und &arztliche Kontrollen
sowie Betreuung und Erndhrungsberatung
durch speziell ausgebildete Diatassistentinnen
(siehe Interview).

So wenig PHE wie méglich, so viel PHE wie
notig

Da die PKU nach dem heutigen Stand des
medizinischen Wissens nicht heilbar ist und
demnach auch keine Medikamente einge-
nommen werden missen, besteht die Therapie
ausschlieBlich aus einer speziellen Diat. Mit ihr
muss sofort nach der Diagnose begonnen
werden und sie sollte mindestens bis zur ferti-
gen Entwicklung des Gehirns in der Pubertat
streng eingehalten werden. Die Anforderungen
an die Diat sind komplex: Phenylalanin ist ein
essentielle  Aminosaure. Selbstverstéandlich
braucht auch der PKU-kranke Organismus be-
stimmte Mengen Phenylalanin fiir die kérperei-
gene Proteinsynthese. Die meisten Lebensmit-
tel enthalten jedoch weitaus mehr Phenylala-
nin, als der Korper braucht. Der PKU-Patient
muss die mit der Nahrung aufgenommene
Menge Phenylalanin also drastisch reduzieren,
um den gravierenden Folgen fiir seine Ge-
sundheit zu entgehen. Allerdings ist die Ami-
nosaure so gut wie in allen Nahrungseiweil3en
enthalten.

Therapieempfehlungen

Die Arbeitsgemeinschaft fur Padiatrische Stoffwechselsto-
rungen empfiehlt folgende Hochstwerte bei der Serum-
Phenylalanin-Konzentration sowie folgende Richtwerte fir
die Haufigkeit laborchemischer und Kklinischer Untersu-
chungen:

1. bis 10. Lebensjahr: 0,7 — 4 mg/dI

11. bis 16. Lebensjahr 0,7 — 15 mg/dl

16. Lebensjahr und &lter unter 20 mg/dl

Alter Blut-Laborunter- Klin. Unter-
suchung suchungen
unter 1 Jahr alle 1- 2 Wochen | alle 3 Monate
1 -9 Jahre alle 2 — 4 Wochen | alle 3 -6 Monate
10 — 15 Jahre alle 4 Wochen alle 6 Monate
Uber 15 Jahre alle 2 — 3 Monate alle 6 — 12 Monate

Schrankt der Patient Eiwei3zufuhr generell ri-
goros ein, wird ein lebensbedrohlicher Mangel
der anderen essentiellen Aminosauren auftre-
ten. Die Losung dieses Dilemmas besteht in
einer eiweiBarmen Erndhrung, die mit einer
PHE-freien Aminosauremischung in Pulver-
form ergéanzt wird, die zusatzlich Vitamine, Mi-
neralstoffe und Spurenelemente enthalt.

Die industriell hergestellten, streng kontrollier-
ten Spezialprodukte, die verhindern, dass trotz
einseitiger Ernahrung Mangelerscheinungen
auftreten, schmecken und riechen - vorsichtig
ausgedruckt .gewbhnungsbedurftig*.  Uta
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Meyer berichtet: ,Fir uns ist der Geschmack
und der Geruch ungewohnt, ein S&ugling mit
PKU lernt ihn bereits in den ersten Lebenswo-
chen kennen und empfindet ihn als ganz nor-
mal.“ Im ersten Lebensjahr erhalt das Baby ei-
ne PHE-freie Sauglingsmilchnahrung. Spéater
gibt es auf das Alter abgestimmte Praparate,
die von drei verschiedenen Herstellern in
Deutschland angeboten werden. Doch nicht
nur fir bestimmte Altersgruppen sind bestimm-
te Mengen bei der PHE-Zufuhr zu beachten
(siehe Kasten). Uber die regelmaRigen Blut-
tests lasst sich fur jedes Kind eine individuelle
PHE-Toleranz bestimmen. Mit Hilfe der Diat
kann dann dem Kind so viel Phenylalanin an-
geboten werden, wie seiner Toleranz ent-
spricht. Daflir muss den Eltern der genaue
PHE-Gehalt aller Lebensmittel, den man spe-
ziellen Tabellen entnehmen kann, bekannt sein
und alle verwendeten Speisen missen genau
abgewogen werden. Um die Rechnerei zu ver-
einfachen, sind inzwischen Minicomputer auf
dem Markt, die bei der taglichen PHE-
Mengenbestimmung helfen.

Auf eine Reihe von eiweil3reichen Lebensmittel
muss das PKU-kranke Kind grundséatzlich ver-
zichten: Fleisch, Milch, Eier, Kése, Teigwaren,
Brot. ,Gut geeignet fir die PKU-Diat sind aber
Lebensmittel, die von Natur aus wenig Pheny-
lalanin enthalten wie etwa Obst und Gemdise
und die inzwischen groR3e Auswahl an eiweil3-
armen Speziallebensmitteln®, erklart Uta Mey-
er. So gibt es von einigen Herstellern und spe-
ziellen Backereien PHE-arme Backwaren, Nu-
deln, Cornflakes, Milchersatzprodukte und vie-
les mehr, die per Postversand bezogen wer-
den mussen. Die Kosten fir diese Produkte
sind sehr hoch (z.B. wenn 500 g normale Nu-
deln ca. 0,40 € kosten, muss man fir 500 g
eiweiBarme Teigwaren 3,40 € bezahlen). Die
Arbeitsgemeinschaft fur Padiatrische Diatetik
errechnete durchschnittliche Mehrkosten je
nach Alter von 30 bis 70 Euro im Monat fur die
PKU-Diat. Die Kosten werden nicht von der
Krankenkasse Gbernommen.

Eine Herausforderung

Dass die frih eingeleitete und konsequent
durchgefiihrte PKU-Diat medizinisch erfolg-
reich ist, so dass die Kinder sich normal entwi-
ckeln, ist heute wissenschaftlich gut belegt und
unumstritten. Fur Eltern und Kinder stellt sie al-
lerdings eine groRRe Herausforderung dar, die
allen Beteiligten groRRe Disziplin und Einsicht
abverlangt. Eine intensive und regelmaRig
wiederholte Schulung fir Eltern und Kind ist
daher dringend erforderlich. ...
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Interview mit Uta Meyer, Didtassistentin und Diabetesberaterin DDG an der Kinderklinik der
Medizinischen Hochschule Hannover mit dem Spezialgebiet Stoffwechselerkrankungen.

Bei wie vielen Neugeborenen wird etwa je-
des Jahr bei lhnen Phenylketonurie diag-
nostiziert?

In der Medizinischen Hochschule sind es jahr-
lich circa zwei bis drei neue Familien, bei de-
nen sich die Diagnose PKU bestétigt hat. Dar-
Uber hinaus betreuen wir in unserer Stoffwech-
selambulanz etwa 120 Erwachsene und Kinder
mit PKU. Es gibt inzwischen in ganz Deutsch-
land viele Stoffwechselzentren, die eine gute
PKU-Betreuung leisten.

Was passiert, wenn bei einem Neugebore-
nen ein hoher Phenyalanin-Wert im Blut
festgestellt wurde?

Das Screening-Labor teilt dem Einsender der
Blutproben, also der Hebamme oder der Ge-
burtsklinik mit, dass ein PKU- -
Verdacht besteht. Die Familie
wird darauf zur weiteren Dia-
gnostik in das Stoffwechsel-
zentrum Uberwiesen. Bevor mit
der Diat begonnen wird, muss
eine Sonderform der PKU, die
.atypische* PKU, durch einen
sogenannten BH4-Test ausge-
schlossen werden. Bereits nach
24 Stunden kann eine klare Di-
agnose gestellt werden und das
Kind mit PKU bekommt die
phenylalaninfreie (phe-freie)
Spezialnahrung. Darunter fallt
der PHE-Wert im Blut rasch ab.
Schon bald kann entweder Mut- E
termilch oder eine normale Sauglingsmilch da-
zu gefittert werden. Mir ist es ganz wichtig,
dass die Mitter beim Wunsch zu Stillen wis-
sen, dass dies auch mit PKU gut mdglich ist
und dass nicht abgestillt werden muss. Die El-
tern werden geschult und informiert und kon-
nen nach zwei bis drei Tagen die Klinik mit ih-
rem Kind wieder verlassen.

Wo und wie werden die jungen PKU-
Patienten danach betreut?

In den nachsten Monaten findet eine engma-
schige Blutkontrolle statt und es besteht die
Mdglichkeit, noch genauer auf die vielen Fra-
gen der Eltern zur Erndhrung, Vererbung und
Entwicklung des Kindes einzugehen. Mit den
verschiedenen Entwicklungsschritten des Kin-
des versorge ich die Eltern mit Informations-
material, z.B. Infobroschiren fur Eltern, DIG-
PKU Selbsthilfegruppe, Adressenverzeichnis
der Bezugsquellen eiweillarmer Spezialpro-
dukte, Rezepte eiweilarmer Speisen, Nahr-
werttabelle mit Angaben des PHE-Gehaltes in
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verschiedenen Lebensmitteln. Mit zunehmen-
dem Alter werden die Abstande der Untersu-
chungstermine gro3er und ein 15- jahriger Ju-
gendlicher kommt nur noch ein- bis zweimal im
Jahr zu uns. Bis dahin darf allerdings auch die
altersgerechte  Schulung der Kleinkinder,
Schulkinder und Jugendlichen nicht vergessen
werden.

Welche Rolle spielt die Diatberatung bei der
Betreuung in den Stoffwechselzentren?

Die Diatberatung hat bei der PKU-Betreuung
eine zentrale Bedeutung und bendtigt den
groRten Zeitaufwand. Mit einer einmaligen
Schulung der Eltern ist es nicht getan. Diese
extrem strenge Diat muss gut kontrolliert wer-
den, damit es den Kindern und Jugendlichen
an keinem Nahrstoff mangelt. Da-
zu gehort die regelmafRige An-
passung der Aminosauremi-
schung an Kérpergewicht und Al-
tersstufe. Zur Kontrolle einer aus-
gewogenen Nahrstoffzufuhr sollte
in gréReren Abstanden auch mal
ein Erndhrungsprotokoll gefihrt
und berechnet werden. Die Diat-
assistentin informiert Uber Pro-
duktneuheiten, kann Rezeptideen
und Anregungen fir den Alltag
oder Kindergeburtstage und Ur-
laubsreisen geben und bei Fra-
gen Uber Zutatenliste und Inhalts-
stoffe zur Verfigung stehen. Ge-
rade fir diese kleinen Fragen
zwischendurch ist ein Telefonkontakt zur Diat-
assistentin fur die Eltern viel Wert.

Wie grol3 ist der Aufwand fur die Eltern,
wenn ihr Kind phenylalanin-arm verkéstigt
werden muss?

Der Aufwand fur die Eltern ist enorm und wird
von Familie zu Familie als unterschiedlich be-
lastend empfunden. Als Betreuende im Stoff-
wechselteam ist es natirlich schén zu hoéren,
wenn Eltern und Familien berichten: ,Wir
kommen klar damit, unser Kind ist ja nicht
krank, sondern entwickelt sich ganz gesund.
Die Diat ist kein Problem fur uns.” Aber es
missen viele Dinge gemeistert werden, die
nicht so selbstverstandlich sind. Und trotzdem
mochten die Eltern dem Kind eine unbe-
schwerte und gluckliche Kindheit bieten. Das
gelingt nicht immer und fir Gesprache und
Austausch steht das Stoffwechselzentrum mit
seiner Erfahrung und den Kontakten zu ande-
ren Familien nattrlich auch zur Verfligung.
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Die PKU-Diat muss strikt eingehalten wer-
den. Was fir typische Probleme treten bei
Kindern und Jugendlichen auf?

Die Diat perfekt einzuhalten ist unméglich und
das sollte sich auch keine Familie als Ziel vor-
nehmen. Das Kleinkind greift in einer unbeauf-
sichtigten Minute zur Salami, das Schulkind
tauscht aus Neugier das Schulbrot mit einem
Mitschiler, der Jugendliche findet es nervig in
der Pizzeria, immer Extrawlnsche &uflern zu
mussen und bestellt eine normale Pizza. Ich
glaube, diese Momente erlebt jede Familie,
aber dadurch ist die Entwicklung des Kindes
nicht gleich gefahrdet. Wichtig ist es, dass El-
tern und Stoffwechselteam kindgerecht und al-
tersentsprechend (ber solche Situationen
sprechen. Das Kleinkind muss lernen falsche
Lebensmittel abzulehnen, dafir wird es von
den Eltern oder anderen Bezugspersonen ge-
lobt und es ist stolz auf sein Wissen. Das
Schulkind ist bis zum Schulalter so selbstbe-
wusst und sicher, dass es solche Angebote
wie Schulbrote tauschen ablehnen kann. Der
Jugendliche hat bis dahin gelernt, welche Al-
ternativen er bei einem Pizzabesuch wéhlen
kann oder wie er einen ,Diatfehler* in den
nachsten Tagen wieder ausgleichen kann.

Wie kdnnen die jungen PKU-Patienten mo-
tiviert werden, die Diat einzuhalten?
Diatfehler bei PKU tun nicht gleich weh, darum
ist die Begrindung oft fadenscheinig wenn El-
tern sagen: ,Von Fleisch wirst Du dumm.” Ich
begriinde die Einhaltung der Diat lieber aus
dem anderen Blickwinkel: ,, Du hast bis jetzt so
gut die Diat eingehalten, dass Du genau so
schlau, schnell und schén bist wie Deine Ge-
schwister oder Freunde. Dazu hat auch sehr
die Einnahme von Deinem ,Power-Pulver* (A-
minosauremischung) beigetragen. Deine Kon-
zentration- und Leistungsfahigkeit kannst Du
mit der Diat aufrechterhalten.” Manche Ju-
gendliche berichten, dass sie selber spiren,
wenn die PHE-Werte mal hoher als gewohnt
sind. Sie bemerken Konzentrationsstérungen,
Gereiztheit oder Kopfschmerzen. Dieser Zu-
stand ist ihnen oft unangenehm und tragt dazu
bei, dass die Diat wieder strenger durchgefihrt
wird.

Fortsetzung ,Eine Herausforderung®

... Aber auch eine erfahrene Erndhrungsbera-
terin muss manche Vorstellung von ausgewo-
gener Kindererndhrung uber Bord werfen,
wenn sie einen kleinen PKU-Patienten beraten
soll. Es gilt, ein fremdartiges Pulver den Kin-
dern Uberzeugend schmackhaft zu machen
sowie eindringlich vor einem Vollkornbrot zu
warnen, wahrend ein paar stifRe Gummibar-
chen durchaus als Ausgleich fir die Seele tole-
rierbar sind.
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.Kinder kdbnnen am ehesten in die besondere
Normalitdt des Lebens mit PKU hineinwach-

sen, wenn Erwachsene ihnen diese Normalitat
glaubwiirdig vorleben®, empfiehlt Diatassisten-
tin Uta Meyer. Mitleid und besondere Riick-
sichtsnahme ist da eher kontraproduktiv, um
das Kind zu selbstéandiger und selbstverant-
wortlicher Lebensfiihrung anzuhalten. In der
Familie ist es wichtig, einen Mittelweg zu fin-
den. Dem Kind muss klar werden, dass die Di-
at ein lebenswichtiger Bestandteil seines Le-

bens ist und gleichzeitig
sollten nicht alle Dinge
im Zusammenhang mit
Erndhrung standig prob-
lematisiert werden. ,Es
ist nicht empfehlenswert,
dem Kind zu liebe fir die
ganze Familie eiweiRarm
zu kochen, so Uta Mey-
er. ,FUr andere Famili-
enmitglieder kommt es
ohne Eiweil3pulver zu
einer Mangelerndhrung
und das Kind mit PKU
lernt nicht zu unterschei-
den, dass es auch Le-
bensmittel gibt, die es
nicht essen darf.”

Trotzdem ist der Auf-
wand fur die Eltern nicht
zu unterschéatzen: T&ag-
lich drei- bis finfmal
muss die Diat zubereitet
werden. Es muss sorg-
faltig darauf geachtet
werden, dass das Kind
mindestens dreimal am
Tag die PHE-freie Ami-
nosauremischung  ein-
nimmt, aber keine unge-
eigneten  Lebensmittel

Erfahrungsbericht einer
betroffenen Mutter

Als Marie geboren wurde,
war es ein putzmunteres
Madchen. Die Schwanger-
schaft war vollig problemlos
gelaufen. Als wir uns gerade
zu Hause gemiutlich einge-
richtet hatten, kam plétzlich
der Anruf, wir méchten bitte
in die Klinik kommen, es be-
stehe der Verdacht, dass
Marie eine Stoffwechselsto-
rung hat. Wir fielen aus allen
Wolken. Von PKU hatten wir
noch nie etwas gehort. Wir
gerieten aber an eine sehr
nette und kompetente Diat-
assistentin im Krankenhaus,
die uns in der nachsten Zeit
intensiv betreute und viele
Informationsmaterialien  mit-
gab. Wir haben uns schnell
eingewohnt, wenn auch ge-
rade mir das tagliche Rech-
nen zunadchst sehr schwer
fiel. Ich habe das erste hal-
be Jahr auch ganz normal
gestillt. Heute ist Marie drei-
einhalb, ist ein sehr frohli-
ches Kind und unterscheidet
sich auch sonst nicht von
den anderen Kindern in der
Krabbelgruppe. Das Essen
dorthin bringe ich selbstver-
standlich mit.

Claudia, 32

isst. Dazu kommen die Schwierigkeiten bei der
Suche nach Aufsichtspersonen oder Betreu-
ungsstatten, die Aufklarung der Umwelt Gber
die Besonderheiten der PKU sowie die Be-
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schaffung der eiweillarmen Speziallebensmit-
tel. FUr das Kind sollte man zudem jederzeit
eine seelische Stitze sein, es in seinem
Selbstbewusstsein starken und ihm frith bei-
bringen, angebotene und ungeeignete Le-
bensmittel abzulehnen.

Und als Erwachsener?

Auch wenn die Hirnentwicklung Ende der Ju-
gendzeit abgeschlossen ist, sollten auch Er-
wachsene eine Phenylalaninarme Diat fortset-
zen. LAllerdings liegen die therapeutischen
Zielwerte fur Phenylalanin im Blut, und damit
die Uber die Nahrung aufgenommene Eiweil3-
menge, bei erwachsenen PKU-Patienten deut-
lich hoher als bei Kindern“, erlautert Dr. Das.
,Dies liegt daran, dass das in Entwicklung be-
findliche ,unreife’ kindliche Hirn gegeniber er-
héhten Phenylalaninwerten empfindlicher rea-
giert." Eine PHE-arme Ernahrung ist bei PKU-
Patienten nach heutigem Kenntnisstand le-
benslang erforderlich. ,Einige jugendliche und
erwachsene PKU-Patienten geben bei deutlich
erhohten Phenylalaninwerten Hirnfunktionssto-
rungen wie Kopfschmerzen und Konzentrati-
onsschwache an, die bei Senkung der Pheny-
lalaninwerte riicklaufig sind“, so der hannover-
sche Stoffwechselexperte Dr. Das. ,Auf diese
Weise kdnnen einige PKU-Patienten ihren
Phenylalaninwert fihlen'.“ Bei Jugendlichen
und Erwachsenen mit PKU ist meist keine ge-
naue Berechnung der Phenylalaninzufuhr
mehr notwendig. Es reicht meist aus, sich auf
eiweilarme Lebensmittel ohne genaue Men-
genbegrenzung zu beschranken. Als Alternati-
ve wird haufig eine streng vegetarische Ernéh-
rung empfohlen.

Vorsicht bei Schwangerschaft

Intensiver mit ihrer Krankheit missen sich al-
lerdings PKU-kranke Schwangere beschéfti-
gen. Sie sollten mit Beginn der Schwanger-
schaft (bei einer geplanten Schwangerschaft
bereits davor) eine strenger PHE-arme Diat zu
sich nehmen, da sie sonst das Gehirn des Un-
geborenen Uber die Plazenta mit ihren erhdh-
ten PHE-Menge im Blut schadigen. ,Es ist
wichtig, dass bereits vor der Empféangnis sehr
gute PHE-Werte im Blut bestehen, damit die
Entwicklung des Kindes im Mutterleib nicht ge-
fahrdet ist“, betont Uta Meyer. Die Konzentrati-
on des Phenylalanins im Blut der Schwange-
ren, die regelmaRig kontrolliert werden muss,
sollte den Wert von 4 mg/dl nicht Gbersteigen.
Wird die Diat nicht eingehalten, kdnnen die
Kinder mit schweren Schaden des zentralen
Nervensystems,  Mikrozepahlie  (abnorme
Kleinheit des Kopfes) und Herzfehlern auf die
Welt kommen, ohne dass sie selbst an PKU
erkrankt sein missen. Im Ubrigen kann mittels
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pranataler Diagnose (Amniozentese) die PKU
eines Kindes von genetisch vorbelasteten El-
tern bereits vor der Geburt diagnostiziert wer-
den.

Informationsmaoglichkeiten

PKU-Leitfaden

Bei der Medizinischen Hochschule Hannover
kann ein Leitfaden heruntergeladen werden,
der anschaulich zeigt, wie Kinder und Jugend-
lichen mit PKU und deren Familien alterge-
recht Gber PKU, die Ursachen, die Behandlung
und die Umsetzung der Therapie im Alltag in-
formiert werden kdnnen.
www.mh-hannover.de/pkuleitfaden.html

APD Arbeitskreis Padiatrische Diatetik

Diatassistenten und Okotrophologen, die kol-
legiale Ratschlage zum Thema PKU bendti-
gen, kénnen sich an den Arbeitskreis Padiatri-
sche Diatetik wenden. Uber den Arbeitskreis
kénnen Eltern oder Geburtskliniken auch in Er-
fahrung bringen, welches Stoffwechselzentrum
oder welche Diatassistentin in der Nahe die

Betreuung der PKU-Familie Glbernehmen kann.
APD Arbeitskreis Padiatrische Diatetik
www.netzwerk-apd.de, Agnes van Teeffelen-Heithoff,
UKM Kilinik u. Poliklinik fur Kinderheilkunde, Albert-
Schweitzer-Str. 33, 48149 Minster, E-Mail:
vanteeff@uni-muenster.de, Tel. 0251-834-7759-58, Fax
0251-834-9560

Weitere Informationen im Internet bei der Ar-

beitsgemeinschaft fir Padiatrische Stoffwech-
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selstérungen (www.aps-med.de), bei der Deut-
schen Interessengemeinschaft Phenylketonu-
rie und verwandte angeborene Stoffwechsel-
storungen (www.dig-pku.de) und bei der Nati-
onal PKU News Organization
(www.pkunews.de).

SuRstoff Aspartam

Diat- und Light-Produkte, die mit dem Zuckerersatzstoff
Aspartam gesuft sind, sind nicht fur eine PKU-Diéat geeig-
net. Aspartam besteht aus Phenylalanin

Hersteller PHE-armer Spezialprodukte

Hammermiuhle Diat GmbH

Hauptstr. 181

67489 Maikammer-Kirrweiler

Tel.: 063 21 -9 58 90

Fax: 06321-58077

Homepage: www.hammermuehle.de

metaX Institut fir Diatetik GmbH
Am Strassbach 5

61169 Friedberg/ Hessen

Tel 06031 - 166 72 70

Fax 06031 - 166 72 50
Homepage: www.metax.org

Milupa GmbH & Co. KG

Bahnstr. 14-30

61381 Friedrichsdorf

Tel.: 06172 -99 11 87

Fax: 061 71-99 11 88
Homepage: http://www.milupa.de

SHS-Gesellschaft fir klinische Erndhrung mbH
Happenbacher Str. 5

74020 Heilbronn

Tel.: 00800 - 74 77 37 84

Fax: 00800 - 74 76 73 37

E-mail: info@shs-heilbronn.de
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