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DOSSIER 2

Phenylketonurie

Die Phenylketonurie, kurz PKU genannt,
ist eine Erbkrankheit, bei derein Enzym
in der Leber fehlt oder nur in ungenügenden

Mengen hergestellt wird. Fehlt
dieses wichtige Enzym, kann der Ei-

weissbaustein «Aminosäure Phenylalanin»

nicht verwertet werden. Die
Aminosäure staut sich im Blut an, und der
wachsende Organismus des Kindes
wird vergiftet. Dabei wird vor allem
das Gehirn geschädigt. 2% (gemäss
Prof. Steinmann, Zürich, jeder 70. der
Bevölkerung) tragen das kranke Gen in

sich, und eins von 15'000 Neugeborenen

trägt zwei, eines von der Mutter
und eines vom Vater - das Kind ist
krank.

Zitat 1

«Die Symptome der PKU sind uns durch
viele unbehandelte Patienten bekannt,
deren Krankheit in einer Zeit lag, als

man noch keine Behandlungsmöglichkeiten
kannte. Im Vordergrund steht

eine schwerwiegende Störung der
Entwicklung des Nervensystems. Das Aus-

mass der damit verbundenen geistigen
Zurückgebliebenheit ist bei jedem
PKU-Patienten unterschiedlich stark
und lässtsich nicht vorhersagen. Daneben

sind oft übersteigerte Aktivität
(Hyperaktivität) sowie Neigung zu
unkontrollierten Bewegungen und Krämpfe
zu beobachten. Da die Empfindlichkeit
des Nervensystems gegenüber Phenylalanin

in den ersten Lebensjahren am
grössten ist, kommt es vor allem während

dieser Zeit zu den genannten
Schäden (beim gesunden Kind liegt
der Blut-Phenylalanin-Spiegel bei max.
2mg/100 ml Blutplasma, während er
beim unbehandelten PKU-Patienten
auf 20 mg/100 ml Blutplasma und mehr
ansteigt). Daher ist es ausserordentlich
wichtig, so früh wie möglich mit der
Behandlung zu beginnen.»

Der amerikanische Arzt Robert Guthrie
erfand einen Früherkennungstest, der in

der Schweiz seit 1965 bei jedem
Neugeborenen, am 4. oder 5. Tag, routi-
nemässig durchgeführt wird. Wichtig
ist, dass die PKU-Krankheit sofort
erkannt wird. Der Arzt kann anhand des

Blut-Phenylalanin-Spiegels die Phe-To-

leranz ermitteln und mit dem Wissen

dieser Werte den aktuellen Diätplan
erstellen. Wenn die Kinder sich an die
strenge Diät halten, können sie sich

völlig normal entwickeln und später ein
ausgefülltes Leben führen.
Der Diätplan wird sie aber, nach neusten

wissenschaftlichen Erkenntnissen,
das ganze Leben lang begleiten!

1989 wurde bei 4 Kindern
Phenylketonurie diagnostiziert

Zitat 2
«Welche Probleme ergeben sich bei
einer erwachsenen PKU-Patientin in
der Schwangerschaft?
Das Weiterführen der eiweissarmen
Kost über die Kinderzeit hinaus
gewinnt in einer bestimmten Situation
besondere Bedeutung: nämlich in dem
Falle einer späteren Schwangerschaft
ihrer an Phenylketonurie erkrankten
Tochter.
Ein hoher Blut-Phenylalanin-Spiegel
der Mutter kann sich sehr nachteilig auf
das Kind auswirken. Das Phenylalanin
gelangt mit dem mütterlichen Blut in

den Kreislauf des ungeborenen Kindes
und kann es bereits in der Gebärmutter
schädigen. Diese Schäden können zu
dem Zeitpunkt, an dem die
Schwangerschaft festgestellt wird, schon so
weit fortgeschritten sein, dass sie selbst

dann nicht wieder gutzumachen sind,
wenn die Mutter ab sofort mit der phe-
nylalaninarmen Diät beginnt.
Die Folgen sind verschiedene Arten von
Missbildungen, Herzfehler und/oder
Hirnschäden. Diese Schäden treten
auch dann auf, wenn das noch
ungeborene Kind selbst nicht an Phenylketonurie

erkranken wird, d.h. wenn das
Kind vom Vater ein gesundes Gen für
Phenylalaninhydroxylase geerbt hat.
Ausschlaggebend ist allein die
Stoffwechselstörung der Mutter, d.h. der
hohe Blut-Phenylalanin-Spiegel, der
eine «Vergiftung» des ungeborenen
Kindes verursachen kann.
Die einzige heute bekannte Möglichkeit,

um die Gefahrfürdas Kind zu
mindern, ist eine konsequente Durchführung

der streng phenylalaninarmen
Ernährung während der gesamten Zeit
der Schwangerschaft. Selbstverständlich

bedarf eine derartige Schwangerschaft

der besonders eingehenden
Beratung und Betreuung durch einen mit
der Phenylketonurie vertrauten Arzt.
Ihre Tochter sollte rechtzeitig mit ihrem
Arzt sprechen, wenn sie sich ein Kind
wünscht.

Im Hinblick auf eine mögliche
Schwangerschaft ist für Mädchen
und junge Frauen das Weiterführen
der Phe-armen Ernährung ratsam.
Schon vor Beginn der Schwangerschaft

muss die streng Phe-kontrol-
lierte Ernährung eingehalten werden;

und sie muss während der ganzen

Zeit der Schwangerschaft
beibehalten werden.»

Anschliessend können Sie lesen, was
eine Mutter mit ihrem PKU-kranken
Kind erlebt und wie sie sich dabei fühlt.
Ausserdem wird Frau Lier ein paar
Informationen über die Selbsthilfegruppe

CHIP geben.
sf

Die beiden Zitate habe ich der interessanten

Broschüre «Unser Kind hat
Phenylketonurie» entnommen. Die
Broschüre und der CHIP-Faltprospekt kann
beim Sekretär der CHIP bezogen werden:

Ernst Huber, Schlossgut 24/E
3633 Amsoldingen, Tel. 033 41 11 90
Sie wurde herausgegeben von:
Maizena Diät GmbH
Ernährungswissenschaftliche Abt.
Postfach 2760, D - 7100 Heilbronn
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