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FENUULKETONUURIAGA LAPS

Teie lapsel diagnoositi fentitilketonuuria, lhendatult FKU (ingl. k. phenylketonuria ). See infoleht
on kirjutatud Teie abistamiseks, et voiksite mdista seda seisundit ning aidata oma vaikesel
kasvada terveks lapseks, teismeliseks ja taiskasvanuks.

MIS ON FENUULKETONUURIA (FKU)?

FKU on pd&hjustatud biokeemilisest kdrvalekaldest organismis. Seda pdhjustava geenidefekti on
laps parinud molemalt vanemalt. Slindides ndib laps olevat tdiesti terve. Haigus diagnoositakse
esimese elukuu jooksul vastavate veretestide uurimisel. 1993ndal aastal sai ka Eestis vdimalikuks
varajane FKU diagnoosimine ja ravi. Slinnitusmajades voetakse kdigilt vastsiindinutelt nende
3ndal elupaeval verd spetsiaalsele filterpaberile, ja need paberid saadetakse uurimiseks Tartu
Ulikooli Geneetika ja personaalmeditsiini kliinikusse. Kui selle testi vastus on positiivne (st.
leitakse, et fenlililalaniini tase veres on normaalsest kdrgem) ning ka hilisemad testid néitavad,
et lapsel on FKU, alustatakse raviga nii ruttu kui véimalik.

Positiivne veretesti vastus naitab, et lapse veres on liiga palju ainet mida nimetatakse
fentdlalaniiniks. llma ravita jaab selline kdrge fenilalaniini tase veres pilsima ning tGiha kuhjuv
fentdlalaniin tungib 18puks tundlikkesse narvirakkudesse ja kahjustab neid. See p&hjustab lapse
aju normaalse kasvu ja arengu pidurduse ning vaimse arengu mahajaamist.

Fenidlalaniin on valgulise toidu liks koostisosa ning vaga vajalik normaalses mendiis. FKU raviks
on spetsiaalne dieet, mille abil peatatakse fentlalaniini kuhjumine organismis. Kui seda hoolikalt
jalgida, saab lapse aju normaalselt kasvada ning areneda, ning ta voib elada tdisvaartuslikku
igapdevaelu, vdljaarvatud range dieedi pidamine.

Fenullketonuuria ravi sai véimalikuks alles 1950ndate aastate 18pul, nii et isegi tanapdeva
arstid, dietoloogid, biokeemikud ning teised spetsialistid veel 6pivad FKU-d tdpsemalt tundma.
Eriti parilikkust puudutavad aspekte ning ravil olnud ja olevate tdiskasvanute elukvaliteedi
prognoosi. Kindlasti on Teil tekkinud hulgaliselt kiisimusi ja enamikele neist oskavad teie last
ravivad arstid ka vastata. Kuid kindlasti on ka selliseid, millele ei saa anda ammendavat vastust,
kuna meie endi arusaam FKU-st pole veel taiuslik.

MIS ON FENUULALANIIN?

Meie normaalne toit koosneb kolmest pdhikomponendist: valgud, rasvad, stsivesikud.

KGige suuremad valgu allikad on meile liha, kala, munad, linnuliha, piimatooted. Kuid teatud
kogus valku leidub ka teraviljades ning koogiviljades, naiteks jahus, riisis, hernestes, ubades. Kdik

valgud koosnevad vaiksematest ainetest, mida kutsutakse aminohapeteks. On 21 erinevat
aminohappet ning igas valku sisaldavas toidus on neid ka erineval maaral.



Fenulalaniin on iks aminohapetest. Ta on just see valgu osa, millega FKU-ga lapse organism ei
saa hakkama. Probleem seisneb jargnevas:

Kui te s66te voi naksite midagi, siis toidu seedimine saab alguse maos ja jatkub soolestikus.
Esimeseks sammuks valkude seedeprotsessis on I6hkuda sidemed, mis (ihendavad
aminohappeid. Iga aminohape, kaasaarvatud fenudilalaniin, imendub seejarel vereringesse ja
teda kasutatakse erinevatel eesmarkidel nagu naiteks kasvamiseks ja organismi erinevate osade
sdilitamiseks ja uuendamiseks. Vaikesed lapsed kasutavad markimisvaarse osa aminohapetest
kasvamiseks. Igal juhul peaks toidus olema piisavalt aminohappeid, nii kasvuks kui ka kogu
organismi tootamiseks. Liigsed aminohapped muudetakse ensililimide toimel teisteks aineteks.
Iga aminohape vajab selliseks muundumiseks talle vastavat ensiimi. Normaalselt muutub
fenadlalaniin fentdlalaniin hiidroksiilaasi nime all tuntud ensiimi toimel teiseks aminohappeks,
turosiiniks. Turosiini kasutatakse organismi poolt paljude tahtsate ainete moodustamiseks
(hormoonid, keemilised vahendajaained, pruun pigment - melaniin). Feniulketonuuria puhul
puudub organismis enstiim fenidlalaniin - hiidroksiilaas kas taielikult voi ta funktsioneerib vaga
halvasti. Seetdttu ei saa organism muuta liigset feniilalaniini tlrosiiniks. Selle tulemusena
kuhjub fenilalaniin verre. Samas aga tekib tlrosiini, samuti tlirosiinist valmistatavate keemiliste
ainete puudus. Osa feniilalaniinist muutub feniulketoonideks, mis valjuvad uriiniga. Kuid see
saab juhtuda alles siis, kui fen(ilalaniini tase veres on vaga korge. Sellisel juhul on véimalik uriinis
madrata fenlilketoonide olemasolu. Selle jargi saigi haigus nimeks feniilketonuuria - ehk
fenttlketoonkusesus.

FENUULALANIINIVAENE DIEET

FKU ravis on oluline vahendada fentitlalaniini hulka toidus nii, et seda oleks just parajalt - ei liiga
palju ega vahe - organismi kasvamiseks ja kudede parandamiseks. K&ik valku sisaldavad
toiduained sisaldavad ka fenidlalaniini ning peavad seetGttu olema rangelt piiratud.
Sellegipoolest vajavad koik inimesed, ka FKU-ga, valku.

FKU dieedi jaoks on vilja tootatud spetsiaalsed toidusegud, no. valgu asendajad, mis sisaldavad
vaga vahe vo0i siis Uldsegi mitte fenddlalaniini. Samas see dieet kindlustab valgu hulga, mida laps
vajab. Teie arst soovitab teile sobivaima dieedisegu. See sisaldab kdiki teisi aminohappeid ning
ka lisaks veidi tirosiini mis on vajalikud normaalseks kasvuks. Kogus, mis vastab just Teie lapse
konkreetsetele vajadustele, tootatakse arsti poolt hoolikalt valja.

MIS JUHTUB PEALE FKU DIAGNOOSIMIST?

Kohe, kui diagnoos on kinnitust leidnud, hakkab teie laps saama spetsiaalset feniiilalaniinivaest
toidusegu. Seda saab ta seni, kuni fenidlalaniini tase tema veres on langenud normaalseks.
Tavaliselt vOtab see aega paar paeva. Kui fenliiilalaniini tase on lubatud piirides, hakkab imik
spetsiaalse feniilalaniinivaese toidu kérvale saama ka teatud koguse rinnapiima voi siis tavalist
rinnapiima asendajat. Seda selleks, et tagada kasvuks vajalik fenidlalaniini hulk. Tuletame
meelde, et ka FKU diagnoosiga inimesed tulevad normaalselt toime vadikese koguse
fenadlalaniiniga ning see on vajalik kdigile, kaasa arvatud neile, kellel on FKU. Vajamineva
fenadlalaniini saab imik teie rinnapiimast voi rinnapiima asendajast.



Kui te toidate oma beebit rinnaga, kindlustab rinnapiim vajaliku fentilalaniini hulga. Selleks, et
laps jooks piima vahem, tuleb talle enne s66ki anda pudelist vajalik kogus fenldlalaniinivaest
toitu. Siis imeb laps fenlililalaniini sisaldavat piima vahem. Kui te ei toida rinnaga, siis antakse
lisaks igal soogikorral moddetud kogusele tavalisele piimaasendajale piisav kogus
fenaidlalaniinivaest toitu, et rahuldada isu ja tagada normaalne kasv.

Te olete pidevalt meditsiinitdotajate ja oma arsti jarelvalve all. Nad aitavad teil olukorraga toime
tulla.

On voimalik vestelda ka teiste FKU-ga laste vanemategaga, kes aitavad teil veenduda dieediga
toimetuleku voimalikkuses ja samuti teie lapse normaalses tulevikus.

Kokkuvétvalt koosneb fenliilalaniinivaene dieet esimestel elukuudel jargnevast:
1. a) vaike moddetud kogus fentiilalaniini vaba toidusegu, seejarel:
b )rinnapiima isu jargi
vOi
2. a) vdike moodetud kogus tavalist rinnapiimaasendajat, seejarel:
b) fenttlalaniini vaba toidusegu isu jargi.

Seega piiratakse naturaalse, fenidlalaniini sisaldava, valgu manustamist imikule, kuid piisav
toitainete vajadus tagatakse spetsiaaltoiduga.

JARELVALVE JA KONTROLL

Selleks, et kontrollida fentilalaniini taseme pUsimist veres kindlates piirides, peate te saatma
lapse vereproove regulaarselt Tartu Ulikooli Geneetika ja personaalmeditsiini kliinikusse. Kui
dieedis on vaja teha muudatusi (fentilalaniini tase veres on kas liiga kdrge voi liiga madal),
selgitab arst teile, mida ja kuidas teha. Vdoib tekkida perioode, mil fentilalaniini tase ei ole
etteantud vaartuste piirides. Selle pohjusteks voivad olla kas lapse kiire kasv voi haigused. Neil
juhtudel tuleb arstiga ndu pidada. Kuid kui fenililalaniini tase veres on ettenahtust erinev vaid
lGhiajaliselt, siis pole mingit pShjust muretsemiseks.

MILLISEID TOIDUAINEID VOIB SUUA?

Tahkeid toiduained voib hakata andma samal ajal kui teistelegi lastele, umbes 4 - 6 elukuust.
Tapseid juhiseid saate oma arstilt, kuid Uldiselt vGib anda ko&iki puuvilju ja ka suure osa
juurviljadest. Kui laps on juba piisavalt harjunud tahke toiduga, tuleks hakata dieeti laiendama,
lisades sinna suurel hulgal madala valgusisaldusega toiduaineid. Neid on voimalik saada Eesti
Fenuiilketonuuria Uhingu kaudu kui ka apteekidest ja kauplustest.

Viikelapseeas on feniiilalaniin vaheses koguses hadavajalik. Seda saab ta rinnapiimast voi selle
asendajast seni, kuni ta hakkab s66ma mdddukates kogustes igapdevast toitu (st. naiteks
kartuleid, teraviljatooteid). Tapse info selle kohta saate te oma arstilt, kes seletab, millised
toiduained ja millistes kogustes on lubatud.



KAS DIEETI VOIB KATKESTADA?

On kindlaks tehtud, et FKU-ga laps peab pidama ranget feniulalaniini vaest dieeti kogu oma
arengu valtel. Olemasolevate andmete kohaselt peaks ka teismelised ja taiskasvanud piirama
fenaidlalaniini kogust toidus. Seega tuleks olla dieedil kogu oma elu viltel.

Usna hiljuti arvati veel, et feniiilalaniinivaese dieedi v&ib I8petada umbes 10. - 14. aasta vanuselt
ilma, et see pdhjustaks mingit ohtu tervisele. Siiski, mitmete FKU diagnoosiga teismelistel ja
tdiskasvanutel, kes pole enam pidanud fenilalaniinivaest dieeti, on leitud aju uuringuil
korvalekaldeid. Ei ole teada nende muutuste tdhtsus, kuid on voimalik, et need on tingitud
fenadlalaniini piirava dieedi 16petamisest. Mdoningatel juhtudel, kui inimene on uuesti dieeti
pidama hakanud, on aju uuringuil ilmnenud muutused hiljem paranenud.

Mdnedel fenillketonuuriaga tdiskasvanuil esineb narvislisteemi haireid, nagu kate varisemine
vOi koordinatsiooni haired kates ja jalgades. Selliste ilmingute pdhjused on kill tapselt teadmata,
kuid neid seostatakse kdrge feniilalaniini tasemega veres. Vanemad lapsed ja tdiskasvanud
vaidavad, et nende mdétlemis ja konsentratsiooni vGime on parem, kui nende veres on
fentdlalaniini tase lubatud piirides.

Neil pohjustel on meie praegune nduanne: feniiiilalaniini piiramine on vajalik kogu elu vdiltel.
MIKS ON MEIE LAPSEL FKU?

Lihtsaim vastus oleks, et teie laps on parinud FKU mdlemalt oma vanemalt. Muidugi on esmaseks
reaktsiooniks, et ei teie ega teie partneri suguvdsas ei esine fenlllketonuuriat. Selleks, et te
moistaksite FKU parilikkust, peame tutvustama viisi, kuidas tunnused lahevad vanematelt lastele.

Me koik teame, et lastel esinevad mdéningad jooned, nagu néiteks juuste voi silmade varv, mis
meenutavad (ht vanemaist. K&iki paritavaid tunnuseid kontrollitakse meie keha rakkude sees
olevates informatsiooni kogumikes. Selliseid kogumikke kutsutakse geenideks ning need on
saadud isa spermatosoidis olevast geenide komplektist ja ema munarakus olevaist geenidest.
Seega, saab teie laps nii ema kui isa geenid, mis kontrollivad iga paranduvat joont. Tavaliselt me
vajame vaid Uht geeni, et kontrollida mingit konkreetset tegevust. Nii, et kui Gihelt vanemalt
parandub lapsele vigane geen, siis teiselt vanemalt saadud terve geen voimaldab rakkudel ja
kehal normaalselt tootada. FKU korral, mélemad geenid, mis kontrollivad enstidmi fenttlalaniin
hiidrokstlaasi tootmist, on vigased. Seega on FKU-ga laps parinud lihe vigase geeni emalt ja teise
vigase geeni isalt.

MIKS EI ESINE HAIGUST VANEMATEL?

On tahtis, et te moistaksite: igal inimesel, ka taiesti tervel, on mdned vigased geenid. Seega on
taiesti normaalne kanda mdnda ebanormaalset geeni. Fenlilketonuuria esinemise korral lapsel,
on teil fentilalaniin hiidrokstilaasi jaoks Uks vigane ja (iks normaalne geen. Teie ei ole haige, kuna
Uhest tervest geenist piisab, et fenlllalaniin hiidroksiilaas to6taks korralikult. Kui teil on (ks
selline vigane geen, nimetatakse teid selle haiguse "kandjaks". Ka Teie lapse teisel vanemal on



Uks fentilalaniin hiidroksiilaasi geen vigane - temagi on FKU "kandja". Umbes (ihel inimesel 50-
st on (ks vigane feniulalaniin hidroksilaasi geen, st. 1 : 50 on "kandja". Véimalus, et kaks FKU
"kandjat" omavahel kokku saavad on aga vdiksem, umbes 1:2500-le. See on pohjus, miks siinnib
FKU-ga lapsi suhteliselt vahe. Eestis 1 - 3 last igal aastal.

KAS KOIGIL MEIE LASTEL ON FKU?

Vastus on "EI". Mdlemal vanemal on (ks FKU geen ja ks terve geen. Iga laps parib Ghe geeni
emalt ja teise isalt. See tdhendab, et iga laps vOib parida mélemalt vanemalt kas terve voi vigase
geeni. Teil on Uks voimalus neljast (25%) stinnitada fenttlketonuuriaga laps; 2 véimalust neljast
(50%), et laps voib olla kandja, nagu te isegi ja 1 voimalus neljast (25%), et laps saab mdlema
vanema terved geenid. Need véimalikud variandid kehtivad IGA RASEDUSE KORRAL.

Fakt, et peres on juba Uks fentilketonuuriaga laps, ei muuda jargnevate raseduste vdimalusi.
Geenide kombinatsioonid, mis antakse lapsele viljastumisel, séltuvad vaid juhusest. See on
tapselt samasugune juhus, kui taringumangus visata kuus silma. On peresid, kus on kaks voi
enamgi FKU-ga last. Ning on perekondi, kus mélemad vanemad on kill "kandjad", kuid neil ei ole
Uhtegi haiget last.

Vdimalus, et teie haige laps leiab partneri, kes on FKU "kandja" on 1 : 50-le. Ning vBimalus, et nad
saavad FKU-ga lapse (teile lapselapse), on 1 : 100-le. Kui teie lapse partner on samuti
fentlketonuuria diagnoosiga, on ka kdik teie lapselapsed FKU-ga.

KAS ON VOIMALIK VALIDA: KAS SUNNITADA KA TEINE FENUULKETONUURIAGA LAPS PERRE
vOI EI?

Enamik vanemaid on Onnelikud pere suurenemise lile, kuna feniilketonuuria ravi on paris
edukas ja nad on valmis ka teist FKU-ga last kasvatama. Kuid on ka vanemaid, kes ei soovi teist
haiget last ja kuni viimase ajani oli vaid ks kindel moodus selle valtimiseks - mitte saada rohkem
lapsi.

Tanapdeval on ka Eestis voimalik uurida, kas areneval lootel on fenlililketonuuria voi ei. Sellises
lGhililevaates aga ei saa liksikasjaliselt selgitada selle probleemi k&iki plusse ja miinuseid. Teil on
vOimalik arutada neid oma arstiga ning loomulikult teiste FKU peredega, kellel on samad mured.

KAS FKU-ga INIMENE ON VOIMELINE SAAMA LAPSI?

JAH. Nii mehed kui naised, kellel on diagnoositud FKU, on fiisiliselt vGimelised saama lapsi nagu
koik teisedki. Ja juhul, kui partner ei ole FKU "kandja", on kdik nende lapsed terved.

Siiski on fentllketonuuriaga naistel, kes soovivad saada lapsi, omamoodi probleem. Lapsed, kes
stinnivad FKU-ga emalt, vdivad olla Usasiseselt kahjustatud. See on seotud ema kdrgenenud
fenadlalaniini tasemest veres raseduse ajal. Selle mdju on pidev ja algab raseduse esimestest
pdevadest.



Sellist kahjustust lapsel on voimalik valtida, kui ema laheb (le fentlalaniinivaesele dieedile ENNE
RASESTUMIST ja jatkab seda raseduse I6puni. See kindlustab madala fendiililalaniini taseme
eostumisel ja kogu raseduse viltel ning seega tagab loote normaalse kasvu ja arengu. FKU-ga
naine peab olema teadlik sellest probleemist ja pidama Ghendust oma arstiga. Korralik kontroll
arsti poolt on vajalik ENNE kui hakata rasedust planeerima. Vaga tdapne dieedi jalgimine,
sagedased veretestid fentilalaniini taseme kontrollimiseks ja eriala arstide jarelvalve on oluline
kogu raseduse ajal. Kui rasestumine on siiski toimunud ootamatult, tuleb ndusaamiseks
podrduda koheselt arsti poole.

FKU AJALUGU

Esmakordselt kirjeldati fenlilketonuuriat 1934ndal aastal Norra arsti Asbjorn Follingi poolt.
Kahe, vaimselt arengult mahajaanud lapse ema raakis arstile, et ta lastel on omaparane I6hn. Dr.
Folling uuris neid lapsi pohjalikult ja ta leidis mdlema lapse uriinist aine, milleks osutus
fenttlketoon. Selle jargi hakatigi seda haigust nimetama feniilketonuuriaks.

Rohkem kui 20 aastat hiljem, Dr. Horst Bickel, proovis esmakordselt fenillalaniinivaest dieeti
kahe aasta vanusel tidrukul Inglismaal, Birminghami Lastehaiglas.

Aastatel 1964/65 tutvustas USA arst Bob Guthrie esmakordselt Inglismaal fenuilketonuuria
s@eluuringut verest. S6eluuring ja fenuulalaniini vaene toit on muutnud taielikult PKU-ga lapse ja
tema perekonna prognoosi.

1992 aastal, dr. Savio Woo, Houstonist, Texase osariigist, leidis fenttlalaniin hiidroksilaasi geeni.
See avab vBimaluse geenteraapia kasutusele votmiseks tulevikus.



