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Vazené maminky a tatinkové,

Vasemu miminku byla diagnostikovdna nemoc
zvana galaktosémie a prlvodce, kterého pravé drzite
v rukou by Vam mél ulehdit start do Zivota s touto
nemoci. Preji Vam, abyste zde nasli vSechny potrebné
informace nutné ke spravné péci o Vas maly poklad

a taktéz védomi, Ze v tomto boji nejste sami.

Janesova Tereza
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1. Uvod do problematiky galaktosémie

Co si predstavit pod pojmem galaktosémie?

Jedna se o metabolickou nemoc zplisobenou poru-
chou aktivity enzymu zvaného GALT (galaktdza-1-P-uri-
dyltransferdza; dale jen GALT).

Znamena to tedy, Ze pfi preméné cukru zvaného
galaktdéza nedochazi k jeho sprdvnému rozstépeni, ale
naopak se v téle skladuje ve formé galaktdza-1-P, kterd je
pro télo skodliva. Viz obrazek 1.

Galaktosémii najdeme po celém svété, bez vyraznéjsi
geografické zavislosti. Vyskyt v populaci v CR se nejéastéji
udava 1:40 000 - 80 000 Zivé narozenych déti.

V ¢em galaktézu najdeme

Galaktéza se nachazi v potravinach obsahujici cukr
laktdzu, kterd je vSeobecné zndma jako mléény cukr. Lakté-
za je rozStépena na galaktozu a glukézu. Glukdza je vyuzita
bez problémi na tvorbu energie, ovsem galakt6za musi byt
rozStépena enzymem GALT a ten je u galaktosemik
nefunkéni.

Hromadici se galakt6za-1-P napada orgdnové sou-

stavy a zpUsobuje nevratné poskozeni. Konkrétné
se jednad o ledviny, jatra, mozek a o¢ni ¢ocky.
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Obr. 1: Metabolismus zdravého jedince a metabolismus
galaktosemika




2. Diagnostika galaktosémie

Jak je mozno galaktosémii diagnostikovat?
Diagndza se stanovuje bud z krve nebo z moci.
V krvi galaktosemik( nalézame zvySené mnozstvi galak-
téza-1-P v Cervenych krvinkach a v moci se nachazi galak-
titol".
Celoplo3né vysetfovani se v CR neprovadi jelikoz se
jednd o velmi vzacné onemocnéni. Lékafe k diagndze
proto musi navést klinické priznaky, kterymi nejcastéji
jsou: odmitani piti, zvraceni, ubyvani na vaze, Zloutenka,
zvétSeni jater a nechutenstvi. Tyto symptomy se objevuji
mezi 4. - 9. dnem Zivota. V pripadé neléceni dojde k celko-
vému selhdni ledvin, jater, Sedému zakalu, otravé krve
a mUiZe se rozvinout i otok mozku.

' Galaktitol = produkt galaktozy-1-P



3. Dédicnost galaktosémie

Zaklady genetiky

Kazdy ¢lovék ma 46 chromozomdi, ve kterych jsou
uloZzeny geny, na jeden chromozom pfipadaji stovky
genl (ty nesou genetické informace, které zodpovidaji
napriklad za nas intelekt, vzhled, pocet prstl na rukou
i na nohou, za barvu vlast).

Pfi oplozeni si budouci jedinec bere polovinu chromo-
zomU ze spermie svého otce a polovinu chromozomu
z vajicka své matky.

Jak mé dité onemocnélo galaktosémii?

Galaktosémie se dédi od rodi¢l nositel(l. Oni sami ne-
maji klinické priznaky galaktosémie, jelikoz geny jsou vidy v
parech, tudiZ maji jeden zdravy gen a jeden vadny. Zdravy
gen jim zarucuje tvorbu GALT enzymu, vadny gen tento
enzym neprodukuje. Proto se u nich galaktosémie neproje-
vila.

Zdédénim dvou vadnych genu se dité stdva galaktose-
mikem.

Dité s galaktosémii zdédilo jeden nefunkcni GALT gen
od otce a jeden od matky. Toto dité ma tedy dva nefunk¢-
ni geny a nema funkéni GALT enzym. Tento typ dédi¢nosti
se nazyva recesivni typ dédicnosti, a je pro néj charakte-
ristické zdédéni dvou nefunkénich gen.

Na obrazku 2 je zndzornén zplsob dédi¢nosti galak-
tosémie.



Shrnuti: Jsou-li rodice nositelé galaktosémie, je zde
25% pravdépodobnost, Ze jejich dité bude mit galakto-
sémii, 25% Sance, Ze ji nezdédi a 50% pravdépodobnost,
Ze bude, tak jako oni, prenase¢em.
(Ale jak na tom jejich potomek bude, zalezi na nadhodé,
tato Cisla jsou pouze statistické udaje.)

Autozomalné recesivni dédicnost
Riziko vzniku galaktosémie v pfipadé obou rodicl nositel(

nositel nositelka
otec matka

<A

R r
zdravé dité nosic galaktosemik
(25%) (50%) (25%)

Legenda: MR = pracujici gen
[ r = nepracujici gen

Obr. 2: Dédi¢nost galaktosémie



4. Nasledné komplikace

Nezpracovana galaktdza-1-P zplUsobuje poskozeni
jak na fyzické drovni, tak na psychické. Pojdme se na
né podrobnéji podivat.

Donoseni novorozenci s klasickou galaktosémii maji
pfi narozeni normalni vahu, ale jakmile za¢nou pfijimat
mléko, zacnou ubyvat na vaze vyraznéji nez jejich zdravi
vrstevnici. Symptomy se objevuji ke konci prvniho tydne
jejich Zivota.

4.1 Fyzické komplikace
Katarakta? u galaktosémie

Toto onemocnéni nastupuje jiz v prvnich dnech az
tydnech po narozeni. Pfi v€asné a spravné zavedené dieté
katarakta spontanné vymizi, neni-li dieta zavedena vcas,
dochazi k nevratnému poskozeni ¢ocky oka.

Mohou byt pfitomny také jiné oc¢ni vady, nejen Sedy
zakal, napriklad astigmatismus3.

Jatra u galaktosémie

V pripadé stanoveni v€asné diagndzy nejsou jatra
nijak poSkozena, zatimco pfi nevysazeni mlééné stravy
dochazi k jaternimu selhani a umrti.

2 Katarakta = $edy zakal; onemocnéni ¢o¢ky oka, kdy dochazi
ke ztraté jeji prlzracnosti a postupnému zhorsovani zraku
3 Astigmatismus = nepravidelné zakfiveni rohovky




Mozek u galaktosémie

Hromadici se galaktéza-1-P plsobi toxicky na
mozek a muZe zpUsobit mentalni retardaci, fecové
problémy a zhorSuje pamét.

Pohlavni Zlazy u galaktosémie

Zeny mivaji vyraznéj$i postizeni pohlavnich 7laz, ne?
muzi. Nejcastéji se vyskytuje predcasné selhani vajecnika
(dale jen PSV) a to i pres prisné dodrzovani diety. Existuji
teorie tvrdici, Ze k poskozeni vajecnikl dochazi jiz pred
narozenim v téle matky.

V podstaté se u divek s galaktosémii vyskytuje stav, je-
muZ odpovidad postmenopauza® (extrémné zvysené gona-
dotropiny® a velmi snizené hodnoty estrogent).

K PSV dochdzi i pres hojné mnozstvi vajicek ve vajecni-
ku pti narozeni. Galaktosemické zeny ¢asto dospivaji pozdé-
ji, nemenstruuji nebo maji jen velmi slabou menstruaci
a trpi naslednou neplodnosti. VétsSina Zen potrebuje zevné
dodavanou davku estradiolu a progesteronu k navozeni
normalni puberty a aby se predeslo nasledkiim predcas-
ného ovarialniho selhani.

Doporuceni: Zajdéte se svym ditétem na gynekologii
a proberte s lékafem nutnost zevné dodavaného estra-
diolu a progesteronu, aby Vase dcera méla normalni
nastup puberty.

4 Postmenopauza = obdobi nésledujici po menopauze
® Gonadotropiny = hormony stimulujici vyvoj pohlavnich
organ(



Muzské pohlavni ZIazy nesou stopy mensiho posti-
Zeni, nez zenské, chlapci spontanné dosahuji puberty,
i kdyZ jeji nastup muaze byt zpozdén. Kvalita spermatu
nebyla dosud nijak dikladné zkoumana. Je znamo, Ze
nékolik muzu s galaktosémii pocalo potomky.

Kosti u galaktosémie

JelikozZ je prijem mlécnych potravin u galaktosémie za-
kazan, Vase dité by mohlo trpét nedostatkem vapniku
a nasledné Spatnym vyvojem kosti. Proto se doporucuje
poddvat ditéti s galaktosémii vapnikové dopliky (avsak
pozor — i ve vapnikovych tabletach mizZe byt pridana lakté-
za, proto si dikladné prectéte etiketu. Vice o laktoze
v potravindch najdete v kapitole 5).

Doporuceni: Pri¢ina ¢astych zlomenin mulzZe byt v pro-
ridnuti kosti, pozadejte svého praktického Iékare o prede-
psani denzitometrického vysetreni.

4.2 Psychomotorické komplikace
Mame doma sliiné v porcelanu
Potize v koordinaci pohyb( a mluvé v jisté mire potkaji
kazdého galaktosemika. Proto muzZete u svého ditéte
pozorovat nemotornost, problémy s jemnou motorikou
a neschopnost vykonat slozitéjsi pohyb.
Pfipravte se na to, Ze pfi nastupu do Skoly se problé-
mem muZe stat psani a drZzeni tuzky. JelikoZ psani souvisi
s jemnou motorikou a koordinaci, graficka Uprava bude
pravdépodobné horsi nez u jeho zdravych vrstevnikd.




Doporuceni: V télesné vychové by mélo byt dité
hodnoceno jinak nez jeho zdravi spoluzaci, mlze byt
u néj pozorovan problém v Ukonech, jez vyzaduji koordi-
naci celého téla, jako napriklad micové hry, béhani, gym-

nastika, atd.

Recové problémy
Rozvoj motoriky Uzce souvisi s rozvojem reci. Uvadi se,
Ze vyskyt recovych poruch u galaktosemikd je témér 60%.
Nejcastéji se jedna o opozdény vyvoj reci a takzvanou
slovni patlavost®. Jak se takova verbalni dyspraxie projevi?
Dité vypousti nékteré hlasky ze slov (napt.: misto slova
,Clun®, dité vyslovi ,, lun“) nebo redukuje slovo tak, Ze nerek-
ne jeho posledni slabiku (napf.: misto slova ,postylka”
rekne ,postyl”).
Doporuceni: Navstivte logopeda, ten Vam doporuci
spravnou hlasovou techniku, vhodné dechové rozcvicky,
atd.

6 Slovni patlavost = verbalni dyspraxie; nejedna se o Spatnou
nebo nespravnou vyslovnost, ale o poruchu v souvislosti
s planovdnim, programovanim a realizovanim reci



Pozdni vyvoj feci, nemotornost, slovni patlavost,
odliSnost ve stravovani, poruchy uceni a problémy

s kratkodobou paméti mohou vést k uzavieni ditéte
do sebe. Dité m(ize trpét nizkym sebevédomim,
uzkostnymi stavy, zavislosti na rodicich a obtiznym
navozovanim socialnich vztahU. Proto je vhodné dbat
na zaclefovani ditéte do kolektivu, povidat si s nim
o jeho nemoci a o tom, jak ji zvladnout, ubezpecit jej,
Ze jeho odliSnost ve stravovani neni néco, za co by se
muselo stydét.

4.3 Psychické komplikace
Intelektualni vyvoj

Nejcastejsi komplikaci galaktosémie v oblasti psychic-
kych schopnosti je snizeni inteligence. Nejcastéji se jedna
o mirny deficit, tézka forma mentalni retardace se vyskytu-
je jen vyjimecné. Mira postiZzeni je odvisla od doby ptijmu
galaktdzy v novorozeneckém obdobi, ¢im kratsi dobu bylo
dité kojeno matefskym mlékem, tim mensi postizeni u néj
nalezneme.

Pamét u pacientu s galaktosémii
Problémy jsou nejcastéji v kratkodobé paméti. Ucivo
je nutno nékolikrat opakovat, nez dojde k jeho zapama-
tovani, nové ucivo a cinnosti si osvojuji pomaleji.
Doporuceni: Zapojte do uceni hru, Vase dité se bu-
de snaze sousttredit na ukoly, které ho budou bavit.



5. Terapie

Jedinou terapii galaktosémie je celozivotni

pfisné dodrzovani diety.

Pro miminka |écba znamena okamiZzité vysazeni
materského mléka. Nahradi se sojovym prikrmem vyrabé-
nym ze sojovych bobd, které neobsahuje galaktézu.

Lécba novorozencl a lécba dospélych je v podstaté
stejna - je nutno dodrZzovat bezmlécnou a nizkogalaktdzo-
vou celoZivotni dietu.

Tim, Ze vynechate mlécné pokrmy jesté nezna-
men3, Ze dité bude jist vhodnou stravu.
Galaktdzu a laktdézu obsahuje i fada potravin,

které nemaji mlécny zaklad, napf. nékteré
druhy zeleniny a ovoce. Vice viz Vhodné
potraviny.

. 0008
Nutrilon




Vhodné potraviny:

» Nahrazky mléka: Galactomin 17, Nutrilon Soya,
Nestlé AL 110 Lactose Free

» Pfilohy: brambory, ryze, bezvaje¢né téstoviny

» Maso: vSechny druhy

» Margariny’

» Pekarenské vyrobky bez pouziti mléka (napf.
Sumava, Graham)

» Mouka, krupice

» Zelenina, ovoce (mimo nize uvedeného)

» Ochucovadla: cukr, stl, kofeni (ne v pripravenych
smésich), olej

Potraviny obsahujici galaktézu, které uzivame v mensi
mifre:
» Ovoce: jahody, angrest, ostruziny, maliny, meloun,
ananas, hroznové vino, datle, hrusky, pomeranc
» Zelenina: raj¢ata, paprika, syrova okurka, kvétdak,
cuketa, brokolice

7Vhodné margariny bez mléénych pfisad jsou napf.
Alfa plus, Diana, Bio margarin Vive, atd.



Nevhodné potraviny:

» Mléko, potraviny obsahujici mléko: jogurt,
mlécné derivaty, suseny mlécny protein, tvaroh,
maslo, podmasli, smetana, syr, syrovatka, laktdza,
kasein, kaseinat sodny a vdpenaty, laktostearin,
laktalbumin, mléénad cokoldda, hydrolyzovana
bilkovina®

» Vnitfnosti

» Tofu

» Margariny s mlé¢nou slozku

» Zelenina: kapusta, zeli (Cervené, kysané), fepa

» Ovoce: merurnky

» Lusténiny: fazole, sdja, hrach, ¢ocka

» Vajeény zloutek a potraviny, které jej obsahuiji

» Ochucovadla: majoranka, skotice, kopr, Cerstva
petrzel

» Liskové ofechy, mandle

» Sladkosti: Ccokolada, smetanové zmrzliny

» Kypfici prasek®

8 Hydrolyzovana bilkovina = Hydrolyzovana bilkovina Zivo¢isného
puvodu je nevhodna, nachazi se v masovych konzervach

(napf.: v konzervé tunaka). Hydrolyzovana bilkovina

rostlinného plvodu vsak pfijatelna je.

9 Kypfici prasek = Nékteré kypfidla mohou obsahovat kasein,
proto neni-li uvedeno jaké kypfidlo bylo pouZito,

vyrobek povazujeme za nepfijatelny.




Endogenni galaktdza

Vsichni lidé si tvofi vlastni galaktdozu. Galaktdza
vytvorfena uvniti organismu se nazyva endogenni
a s jejim zpracovanim maiji galaktosemici problém, stejné
jako s galaktdzou pfijatou v jidle. Galaktéza je tvorena
kazdy den, ale v zavislosti na véku, détem se tvofi vice nez
dospélym. Tato vnitfni tvorba vysvétluje, proc lidé dodrzu-
jici dietu maji vysoky obsah galaktozy v krvi.

Obsah galaktézy ve vnitfnostech a rostlinach

VSechna zvirata si ukladaji galaktézu v jatrech a dalsich
orgdnech, proto galaktosemici nesmi jist vnitfnosti.

V rostlindch je také malé mnozstvi galaktozy a to ve
dvou formach: volna galaktdza a vazana galaktéza. Vazana
galaktdza se vyskytuje ve vldknech rostlin a nase télo ji
nedokaze stravit. Volna galaktdza se absorbuje v krvi.

Mlécné vyrobky bez laktozy

MIéko a mlééné vyrobky jsou zakdzany ve vSech podo-
bach, protoze vsechny obsahuji laktésu. To zahrnuje
mléko, jogurty, smetanu a mlé¢né zmrzliny. MIécné vyrob-
ky jsou naprosto nevhodné i v ptipadé, ze je na nich napis
»bez laktdsy” nebo ,laktdsa redukovdna®. Tyto produkty
jsou oSetfeny pomoci enzymu, ktery stépi laktdsu na
galaktozu a glukdzu. Takze ackoliv je laktdza pryc, galak-
tdza zUstava.




UZitecné rady:

»

»

»

»

»

»

Nekupujte hotova jidla, vidy je pfipravujte sami
doma, pak vite, z ¢eho je pokrm slozen.

Znovu a znovu Ctéte informace na etiketé, zda se
nahodou nezménilo slozZeni.

Vynechejte ovoce a zeleninu obsahujici zrnicka,
jadérka, pecky nebo slupku, v nich je velké mnoz-
stvi galaktézy (zatimco duzina ji obsahuje daleko
méné).

Tolerovatelné mnozstvi galaktézy ve stravé je
13 mg na 100 g potraviny.

Nikdy neddvejte ditéti zakazané potraviny ,na
vyzkouseni”, to co nevyzkousi, mu nebude
chybét.

Obcasné prohresky v dieté se sice neprojevi
hned, dité zvnéjsku vypada zdravé, ale skodlivé
latky se ukladaji a z dlouhodobého hlediska skodi.

Emulgatory
Nevhodné emulgatory
Nejen nékteré potraviny mohou Vasemu ditéti usko-
dit, ale také i nékteré emulgatory uzivané v potravinarstvi
jako stabilizatory, zahustovadla ¢i Zelirujici latky. Zde je
prehled emulgatord, kterym je l1épe se vyhnout:

E406 — Agar

E407 — Karagenan
E410 - Karubin
E412 — Guma guar
E413 - Tragant
E415 - Xanthan



Vhodné emulgatory

Naopak, existuji emulgdatory, které klamou ndzvem
a ackoliv znéji jako by obsahovaly laktozu, ve skute¢nosti
tomu tak neni. Zde je seznam a jejich vyuziti:

E270 - Kyselina mlé¢na: Vznika v téle ve svalech a vypla-
vuje se do krve, tudiz se vyskytuje v mase. Také prirozené
konzervuje kysané zeli, okurky, jogurty, smetanu, syry
apod.

E481 - Stearoylaktylat sodny: Zvysuje trvanlivost tést, pou-
Ziva se v nékterych margarinech, v praskovych nahradach
do mléka a kavy, pudinku, trvanlivych slehackach, cukrovin-
kach, pro vyrobu snackd, masovych konzerv apod.

E325 - Mlécnan sodny: Latka zvyrazniuje chut, upravuje pH,
pUsobi jako emulgator a zvysSuje Ucinek antioxidantd. Dale
se uziva ve vyrobé syr(, susenek a bonbdn(, zmrzliny, ovoc-
nych zavarenin apod.

E575 - Glukonolakton: PouZiva se pfi vyrobé uzenin k za-
branéni cinnosti mikroorganism(. Glukonolakton rovnéz
brani zZluknuti potravin, ztraté barvy atd.

E327 - Mlécnan vapenaty (Laktat vapenaty): Vylepsuje
vlastnosti susenych a kondenzovanych mlék, dale se pou-
Ziva jako kyptici latka, zpevnujici latka v ovocnych a zele-
ninovych vyrobcich a syrech.




UZitecné tipy aneb , kdyzZ recept fika, Vy to nahradi-

u“
.

te”...

1 hrnek mléka % hrnku ndhrazky mléka
+ % hrnku vody nebo
% hrnku dZusu + % hrnku vody

1 hrnek mléka 1 hrnek vody + 2 polévkové lzice
(pfi peceni) rostlinného margarinu
1 hrnek mléka 1 hrnek zazvorového piva

(pro kynuté tésto)

1 hrnek podmasli | %2 hrnku nahrazky podmasli
+ % hrnku vody + 1 polévkova
IZice octu nebo citrénové stavy

1 hrnek kyselého | Nahradte stejné jako podmasli
mléka

Netuéna smetana | Rostlinnad smetana

Tucna smetana Rostlinna smetana ke
Slehani nebo margarin

Kysana smetana Rostlinnd majonéza
+ 1 polévkova lzZice cukru

Krémovy syr Rostlinnd majonéza

Priklady mlécnych alternativ:
» Rostlinnd majonéza: Séjova alternativa
majonézy Bio Plamil
» Rostlinnd smetana: Smetana ovesnd Bio Oatly
nebo Smetana séjova Bio Provamel
Inspiraci pro Vas mize byt stranka www.countrylife.cz
na které najdete i vyrobky vhodné pro galaktosemi-

ky.




6. Vhodna strava mésic po mésici

Jaka je vhodna strava pro Vase dité mésic po
mésici? Vase dité potfebuje stejné Ziviny ke svému
vyvoji jako kazdé jiné dité, jen je musi dostavat v odlisné
stravé. V nasledujicich fadcich se doctete, jak se bude
ménit strava v ramci galaktosemické diety v prabéhu
prvniho roku Zivota.

Od narozeni - 4 mésice

JelikoZz materské mléko obsahuje laktézu, je nutno
prestat kojit a nasadit bezlaktézovou a nizkogalaktézovou
dietu.

V pribéhu téhotenstvi jste se pravdépodobné tésila na
kojeni, na to, Ze svému ditéti poskytnete to nejlepsi, ¢im jen
muzZe byt krmeno — materské mléko. ProtoZe vsak pro dité
s galaktosémii je materské mléko nebezpecné, je krmeni
z lahve tou nejlepsi mozZznosti, Nebojte se, Vase dité neni
0 nic oSizeno, dostane takové Ziviny, jaké potrebuje.

Vhodné jsou prikrmy vyrobené ze sdji (konkrétné ze
s6jové bilkoviny, neplést se sojovym mlékem'™).

Détské pFikrmy ze séji maji velmi nizky obsah galaktdzy
a je moino je sehnat ve dvou formdach - v sypké
a tekuté. Vhodnéjsi je sypky prikrm; tekuty obsahuje
karagenan, ktery se uziva jakozto pojivo obsahujici galak-
tézu. Proto preferujte sypké prikrmy.
Mezi doporucované prikrmy v ramci galaktosemické
diety patfi Galactomin 17, Nutrilon 1 Soya, Isomil,
Nestlé AL 110.

10 Sojova mléka obsahuji daleko vice galaktézy nez
sojové prikrmy vyrobené ze sojové bilkoviny.



Vék 4 - 6 mésicu

V tomto véku muZete zacit s tuhou stravou, napfriklad
ryzi zkombinovanou s prikrmem, ktery jste doposud
pouzivali. Vysledny pokrm by mél mit spiSe konzistenci
polévky a postupné, aZz si na ni dité zvykne, prechazejte
na kasi. Krmte Izickou, ne lahvi.

Vék 6 - 8 mésicu

Zacina obdobi, kdy muzete zacit Vasemu ditéti nabizet
vétsi mnozstvi tuhé stravy, séhnéte po ovoci, zeleniné, atd.
MuzZete pouZit takové druhy, které neobsahuji vice nez
13 mg galaktézy ve 100 g suroviny.

Doporuceni: pokud jste to jiz neudélali, je nejvyssi ¢as zara-
dit do svého bézného Zivota Cteni etiket na potravinach!
Mélo by se to stat Vasim zvykem.

Vék 8 - 12 mésici

Pokracujte v rozsSifovani jidelnicku, mazZete zafadit uz i malé
mnozstvi masa, stale ale pokracujte v podavani ovoce,
zeleniny a kasi. Protoze kaloricky ptijem vynahradi tuha
strava, jiz nebude tolik vyZadovat tekuté prikrmy.

Vice nez 1 rok

Postupné jste zvladli prechod na tuhou stravu! U7 jste se
spratelili s etiketami? Jejich ¢teni nabyva na stéle vétsi
dllezitosti!



Doporuceni: Dbejte na to, aby nikdo Vasemu ditéti
nedal omylem ,zakdzanou potravinu®, napfiklad jina
maminka na détském hristi, apod. Taktéz ucte své dité
uz odmalicka, ze nesmi mlééna jidla, Ze si nesmi vzit od
cizich lidi ani sladkosti; co nejdrive zacnéte s vysvétlova-
nim ,co presné nemuze”. Naucte jej rozeznavat vhodné
a nevhodné potraviny. Cim dfive to pochopi, tim lépe si na
svou dietu zvykne. Radéji upozornéte své okoli, Ze Vase
dité ma potravinovou alergii. Neni to sice presné, ale neni
Vase povinnost vsem vysvétlovat ,,co je to galaktosémie”
a na slovo ,alergie” spolec¢nost vétSinou slysi.

Kontrolovani etiket Vdm znamych potravin by mélo
byt samozrejmosti, vyrobce totiz nema povinnost
oznamovat zménu ve vyrobé produktu.




7. Problematika léku

Jak jiz zde bylo zminéno, nékteré Iéky mohou obsa-
hovat laktézu, proto je nutno peclivé Cist pribalové
letaky, konkrétné jejich slozeni.

Nize uvedené léky se fadi mezi volné prodejné;
nejlepsi varianta je prokonzultovat kazdy Iék s [ékarnikem,
avSak muzZe se stat, Ze budete potiebovat podat ditéti lék,
ktery jiz mate zakoupeny doma.

Nepodavejte léky v jiné formé nez ktera je uvedena

u léku v zavorce, jiné formy mohou obsahovat laktdzu.

Léky neobsahujici laktozu:
Léky proti kasli:
» Stodal (sirup)
» Tussin (peroralni kapky)
» Stoptussin (peroralni kapky)
» Sinecod (perordlni kapky i sirup)
» Mucosolvan (sirup)
» Thymomel (sirup)
» Halixol (sirup)

> ¥

Léky proti rymé:
» Olynth (nosni sprej)
» Sinupret (peroralni kapky)

Léky proti alergii:
» Zyrtec (kapky)



Léky proti horecce:
» Nurofen (sirup i Cipky)
» Paralen (tablety, Cipky i suspenze)
» Brufen (sirup)

Léky proti bolesti:
» Nurofen (sirup i Cipky)
» Paralen (tablety, Cipky i suspenze)

Nahrazky vapniku:
» Kalcium chloratum (sirup)
» Biomin H (sacky)
» Vitakalcin (tablety)

Homeopatie a galaktosémie
Jako medium se pouZziva laktdza, proto homeopatika
galaktosemiklm nepodavame.

Probiotika a galaktosémie

Je tfeba vybrat ta probiotika, kterd laktézu neobsahuiji,
vidy radéji zkontaktujte vyrobce a optejte se.

Mezi vhodné probiotika patfi vyrobky firmy Biopron.
Vice na: www.biopron.cz

Doporuceni: Co se legislativy tyce, Nutrilon Soya
a dalsi ,mléka“ se radi mezi potraviny pro zvlastni |é¢eb-
né ucely a proto na néj verejné zdravotni pojistovny
doplaci.




8. Kazuistiky

Po stanoveni diagndzy je pro Vas vSe nové, nevite
jak se zorientovat ve svété bezlaktdzovych jidel. Tyto
pfibéhy by Vam mély pomoci nalézt jistotu, dodat
odvahu a uklidnit V3s, Ze pokud budete brat dietni opat-
fenivainé, Vase dité muze vést v podstaté normalni Zivot.
Ze zacdatku to pro Vas bude tézké, ale postupem casu si
zvyknete na ¢teni etiket v obchodé, na novy zplsob vareni
i na dotazy okoli.

Matysek, 2 roky:

Narodil jsem se v terminu, byl jsem rozkosné dité, ale
od 3. dne jsem zacal Zzloutnout, malo jsem sal a taky jsem
pry zacal byt spavy. Soupli mé& pod modré svétylko, dalsi
den mé prestéhovali na novorozeneckou JIPku a 8. den
jsem se tak zhorsil, az jsem vydésil vSechny vcetné sebe
a museli mé prevézt na metabolickou JIPku, kde mi
diagnostikovali klasickou galaktosémii a uffff, prestali mi
davat materské mlicko a zacal jsem bastit Pregomin.

Ted mam takové vztekaci obdobi, ale ja za to nemUZu,
to samo. JenZe pak ma maminka spoustu prace, aby svému
okoli vysvétlila, Ze nejsem nevychovany, ale Ze moje
povaha je kvuli galaktosémii trosku odlisnd, Ze jsem netr-

pélivy, mluvim pomaleji, mam mensi slovni zdsobu
a ostatni mi Spatné rozumi.
Nez jsem zacal chodit, mél jsem troSku problémy
s koordinaci, ale ted je ze mé Zivel, ktery béha,
skace a zlobi, kde muze!




Viktorek, 7 let:

Byl jsem poradné miminko, kdyz jsem se narodil,
mél jsem skoro 4500g! To koukate, co? JenZe postupné
jsem na vaze ubiral a to i presto, Zze maminka délala co
mohla, aby mé nakojila. Po 5 dnech nds pustili domd,
jenze 9. den jsme se museli zase vratit, protoZze méli pode-
zfeni na fenylketonurii, ktera se ale nepotvrdila. Po 14
dnech jsem uz byl malatny, spavy, opuchly na nozkach.
Brali mi krev na vSemozné testy, az se konecné doslo
k vysledku — klasicka galaktosémie. Mamca mé zacala krmit
Pregominem a ejhle, najednou mi zacalo byt Iépe, i kdyzZ to
trvalo jesté mésic, nez jsem se konecné podival domU do
svého pokojicku.

Pro maminku byl tézky prechod od Pregominu k tuhé
stravé. Co se ale da délat, cely Zivot prikrmy jist nemQzu,
jednou budu chtit poradny kus masa, nejlépe rizek! Postup-
né si na to ale maminka zvykla, je to Sikulka!

Ze zacatku jsem mél problém s rfeci, zacal jsem mluvit
pozdéji nez moji zdravi kamaradi, ale ted uz mluvim ukdz-
kové. Taky trochu val¢im s jemnou motorikou a mamince
fekli, Ze mdm stredné tézké mentalni postizeni. Dnes
chodim do specialni skoly, kde je to super, protoze tam
mam kamarady.

Lenka, 30 let:

Nez jsem se narodila, nikdo z nasi rodiny nemél
zddnou metabolickou poruchu. Pak se ale sesli mi
rodice a stalo se!

Hned po mém narozeni mé maminka chtéla kojit,
ale ja jsem vSechno mléko vyzvracela, méla jsem
prajmy, nevim presné, ktery den mi stanovili diagné-
zu. Vim jen, ze celkem brzy. Pak jsem stravila



v nemocnici 6 tydnd a mamca za mnou dochazela.

Po roce Zivota mi zjistili astigmatismus, proto jsem
musela zacit nosit bryle, dnes je vyuzivdm coby mddniho
doplriku.

Docela obtizné jsem se szZivala se svou nemoci,
z détstvi si vybavuji situace, kdy ostatni déti mohly nanuky
a ja se na né jen smutné koukala. Rodi¢e se mnou o galak-
tosémii malo mluvili, moZna Ze sami ani nevédéli, co mi
maji fict a jak. Pozdéji se komunikace zlepsila a vyloZzené
trauma z détstvi urcité nemam.

Od mali¢ka chodim na jaterni testy, na denzitometrii
kvili  krivici, dale navstévuji centrum metabolickych
poruch, gynekolozku, endokrinologii kvili stitné Zlaze,
jedenkrat rocné jdu na ultrazvuk bricha a ledvin.

Da se fici, Ze se mi s tim Zije dobre, uz jsem si zvykla na
své stravovaci navyky a jako handicap to nevnimam. Na
mléko chut nemam, stejné existuje spousta nahrazek, napf.
sojové mléko, atd. V Zivoté jsem zazila uz spoustu péknych
véci, mam vystudovanou VS, byla jsem rok na Novém
Zélandé, kde jsem si skocila z letadla, necitim, Ze bych byla
omezovana.

Anetka, 14 let:
Narodila jsem se jako krasna témeér ctyr-kilova holcic-
ka, radost pohledét. Brzy jsem ale dostala Zloutenku,
takZze mé vzali od maminky a Soupli mé pod modré
svétylko, oni tomu tikali fototerapie. ProtoZe jsem byla
pofad hodné Zlutd, prevezli mé na novorozeneckou
JIPku, kde jsem dostala transfuzi, jenze velmi rychle mi
v krvi zase stoupla hladina bilirubinu a to uz lékartiim
bylo zvlastni. Pfisla za mnou chytrd pani doktorka,
vzala mi moc¢ a tak zjistili, Ze mam pfilis vysokou



hladinu galaktitolu. A moje diagndza byla na svété. To
mi zavidite, Ze na to pfisli uz 5. den mého Zivota, vidte?
Maminka mi vypravéla, jak tézké pro ni bylo vratit se
z porodnice sama, bez miminka (tim mysli mé). Pry bylo
vSude prazdno, moje postylka, détsky pokoj, v brisku uz
jsem taky nebyla. Proto za mnou maminka pfijela do
nemocnice a tam se mnou stravila 14 dni nez nas propusti-
li dom.
Tim m{j pfibéh ale zdaleka nekonci! Maminka se
mnou cvicila Vojtovu metodu, chodily jsme plavat a navsté-
vovala jsem rlizné doktory. Chodit jsem zacala presné v den
mych 1. narozenin. Pozdéji, okolo 3 let jsem zacala docha-
zet na gynekologii a logopedii.
Do Skolky jsem chodila se zdravymi détmi, pak jsem
nastoupila na zdkladni skolu pro déti se specialnimi potre-
bami. Asi do treti tfidy jsem méla samé jednicky! VSichni
mé moc chvalili! JenZe pak jsme zacali brat slozitéjsi ucivo a
zacala jsem se zhorSovat. Problém mi délala nasobilka a
celkové logické ulohy. VSechno jsem ale s pomoci maminky
zvladla, navic nds ve tfidé bylo jen 10 déti, takZze se mi pani
ucitelka mohla vénovat.
Mamka fikd, Zze mam problém s kratkodobou paméti,
Zze mam malou slovni zasobu a nékdy nepochopim
vyznam ¢lanku, ktery Ctu.
Ted chodim na zakladni Skolu se zdravymi détmi,
jsem v 7. tfidé a z téch tézkych predmétu jako je mate-
matika a fyzika mam slovni hodnoceni.
Musim chodit ke spousté doktord, na gynekologii,
kde mi predepisuji zenské hormony, mam totiz ovari-
alni dysfunkci, také na o¢ni, kde mi kontroluji oci, aby
vyloucili Sedy zakal a aby mi poméfili o€i, nosim totiz
krasné bryle. Jesté chodim na kontrolu stitné zZlazy




a do ustavu dédi¢nych metabolickych poruch.

Doma o mé fikaji, Ze jsem roztékana, nemotorna
a impulzivni. Asi jsem, ale jsem jejich. Na svété jsem
rdda, mam super rodinu a hlavné maminku, kterd mé
v tom samotnou nenechad!

Adrianka, 2 roky:

Moje narozeni probéhlo bez problém, brzy mé a ma-
mcu propustili, ale 6. den Zivota jsem dostala Zloutenku.
Moje détska doktorka rekla, Ze je to v poradku a Ze mamin-
ka se ma uklidnit a nebat se. Postupné jsem ale oranzovéla,
ubyvala na vaze, blinkala mléko s krvi a i ptes stalé ujistova-
ni 1ékarl, Ze mi nic neni, maminka poznala, Ze v poradku
nejsem. Do nemocnice mé ptijali az kdyz jsem méla otravu
krve a zkolabovaly mi jatra.

Po dvou dnech na JIPce dosli k zavéru, ze mam alergii
na mléko. Maminka si vzpomnéla, Ze jeji bratranec ma také
tuto alergii, zavolala teté a zjistila, Ze to neni alergie, ale
klasicka galaktosémie. Tradd, najednou jsem méla diagno-
zu a cekal mé prevoz na metabolickou kliniku. Tam jsem
byla 3 tydny a zacala jsem bastit jen bezgalaktézové prikr-
my. Od té doby je mi mnohem lépe, je ze mé maly zlobivy
andilek, ktery vi, Ze svym Usmévem vsechny okouzli.

Ondra, 6 let:
Narodil jsem se v terminu, mél jsem velkou chut
k jidlu, hodné jsem pil, ale zaroven jsem trpél na prijmy
a ubyval jsem na vaze. 5. den Zivota mé prelozili na
novorozeneckou JIPku, doktofi méli podezreni, ze
trpim metabolickou vadou, ale nevédéli jakou. Maj
stav se jen a jen zhorSoval az za mé nakonec dychaly
pristroje, zkolabovaly mi jatra i ledviny, no co Vam



mam povidat, moje maminka s tatinkem si mysleli, ze
to nepreziju. To samé jim také rekl, ne zrovna vybranym
zpusobem, mUj osettujici Iékar.

17 dni po narozeni mi stanovili diagnézu klasicka
galaktosémie. Hurd, uz védéli co mi je, prestali mi davat
materské mléko a zacal jsem bastit bezgalaktézové prikr-
my. Konecné jsem se mél trochu k svétu, zacal jsem dychat
sam, pribiral jsem na vaze a celkové jsem mym rodi¢iim
délal radost.

NezZ jsem se natolik zotavil, abych mohl jit dom, stravil
jsem 41 dni v nemocnici.

A jak jsem se potom vyvijel? Doma se mnou cvicili
Vojtovu metodu, mé to prijemné nebylo, ale hodné to
pomohlo, chlize mi pak nedélala problémy, na to jsem byl
machr, ale s rfeci to Slo huf, protoze mi diagnostikovali
verbalni dyspraxii. Ted ale chodim do Skolky se zdravymi
détmi a maminka mi tam nosi doma uvarené jidlo.

KdyZz byste se zeptali maminky ke kterym doktorim
chodim, fekla by vam, Ze k oénimu, k neurologovi, na meta-
bolickou kliniku, na rentgen kosti, sonografii bfiska a taky
na logopedii.

Maminka by chtéla, abych Sel na zakladni Skolu se
zdravymi détmi a ja bych tam chtél taky.

Michael, 41 let:

Vypravéni maminky: MUj syn se narodil v terminu,
vazil 3600 g a ja ho hned zacala kojit. Po dvou dnech za
mnou prisla doktorka s tim, Ze nepfibird, nasadili mu
pfikrm, ale syn nepil a vypoustél mléko z ust. Po
¢tyrech dnech po porodu ndm syna odvezli do vétsi
nemocnice. Ndm pouze tekli, Ze ma Zloutenku a je
jedno procentni Sance, Ze prezije.



Kdyz jsem pfijela za synem do nemocnice, mohla
jsem jen nakouknout okynkem do pokoje. Vidéla jsem
maly Zluty uzlicek omotany hadickami. Lékari mi rekli, Ze
pokud se potvrdi diagndza, nebude smét mlécné jidla. Po
nékolika dnech jsem se dozvédéla nazev nemoci a rekli
mi, Ze nesmi mateiské mléko. Nic vic. Galaktosémie mu
byla diagnostikovana 7 dni po narozeni. Po dalSich nékoli-
ka dnech jsem se ve vojenskych novinach Obrana lidu
docetla o galaktosémii a to, Ze zanechavd slabomyslnost
a je to tézka dédi¢na choroba. Takto poucena jsem Sla do
nemocnice, kde jsem se na rovinu zeptala Iékarek, zda je to
pravda. Odpovédi mi bylo, Ze ano, ale Ze syn ma Stésti,
protoze mu brzy vysadili materské mléko.
Po dvou mésicich byl propustén domU a vérte, Ze pres
vsechny strasti z ného vyrostl i bez mléénych vyrobk( chlap
jako hora. Dnes ma mj syn krasnou dcerusku, ktera nemoc
nemg3, ale je bohuzel jejim prenasecem.
Vypravéni Michaela: Tuto nemoc mi zjistili v porodnici,
kdyZz jsem se narodil. Takze si toho moc nepamatuji. Od
narozeni dodrzuji bezmléénou dietu. Pokud jdu nékdy
nékam k lékari, to je celkem jedno kam, vétSinou také
o této nemoci nic nevi. Snad jen dvakrat jsem se setkal
s lékarem, ktery védél, o co jde. Moji obvodacku napt.
zajimalo, co mi udél3, kdyz nahodou mléko poziju. Jestli
mam travici potize, nebo zvracim... Nic z toho jsem
nemél, ale v posledni dobé se snazim vice nez drive
mléku vyhybat, protoZe nebylo mi dobte ze svickové na
smetané, pajslu a jednou na dovolené se mi udélalo
nedobfre po slepici na paprice.

Pravidelné kazdym rokem chodim na kontrolu
jaternich testl, uzivam |ék Flavobion. Letos v lednu
jsem byl na testech, vysledky jsem mél v normé,




nic nebylo prekro¢eno. Mdm malou dcerku Lindu, je ji
5 let. Nemoc u ni nebyla zjiSténa.

Mé okoli ani nevi, ze tuto nemoc mam. Je to moje
soukroma véc a nikomu to nefikam.

V dobé, kdy jsem se narodil - 1971 - toho o této
nemoci asi ani Iékafi tolik nevédéli. Vzpominam si, ze rodi-
¢m doporudili, aby mléénou bilkovinu v jidle nahradili
masem a lusténinami. TakzZe jsem jedl ¢ocku, fazole a také
omacky, napf. rajskou.

Moje sestfenice ovSem tvrdi, Ze Adrianka cocku
a fazole nesmi, ja na tom vyrostl.

Anicka, 7 let:

Povim vam, jak to se mnou bylo: jesté kdyzZ jsem si lebe-
dila v bfisku, mamicnin doktor zjistil, Ze malo rostu a zZe
jsem mensi nez bych méla byt. Proto m{j porod urychlili,
vyvolali ho a narodila jsem ja, krasna princezna. Po porodu
mé ale museli kfisit, prevezli mé na novorozeneckou JIPku,
kde se jim nelibilo jak moc jsem apaticka, Ze nemdam zadné
svalové napéti, nehybu se, neplacu, stale jenom spim. Ono
taky narodit se, to je preci docela fuska! Jesté na JIPce
vyslovili podezfeni na galaktosémii. Maminka se mnou
zacala cvicit Vojtovu metodu 3x denné a pak 5x denné,
protozZe jsem stdle méla velmi nizké svalové napéti. Ve 3
mésicich udélali testy mé&, mamci a tatkovi a stanovili mi
diagndzu galaktosémie a rodi¢lim doporucili, aby mi
zavedli bezlaktézou a nizkogalaktézovou dietu. Takze
jsem prestala pit materské mléko a zavedli mi novou
mnamku a to Pregomin.

Dokud jsem pila materské mléko, byla jsem moc
spavd, nikdy jsem se na jidlo nebudila, ani v noci,
kdyz jsem pak presla na Pregomin, byla jsem den




ode dne Zivéjsi a aktivnéjsi.

Kdyz pozdéji udélali genetické vysetieni mym rodi-
¢hm zjistili, Ze nemam klasickou galaktosémii, ale Ze od
tatinka mam gen pro Duarteho galaktosémii a od mamin-
ky gen pro klasickou galaktosémii. Proto mi stanovili

diagndzu azZ tak pozdé, neméla jsem totiz typické ptizna-
ky.

Pfiznam se, Ze chodit jsem zacala pozdé, az skoro ve
dvou letech. Tehdy ukoncili to trapeni zvané Vojtova
metoda (no jo, bylo na case, ze?).

Ve trech letech mi stanovili dalsi diagndzu a to syndrom
Prader-Willi. Projevuje se to neustalou potiebou jist a to za
kazdou cenu. TakZe to se mnou ma mamca tézké, na jedné
strané kvuli galaktosémie nemUZu spoustu potravin a na
strané druhé, kvili sydromu Prader-Willi se snazim k jidlu
dostat jakymkoliv zpGsobem. | k jidlu pro mé& nevhodnému.

Navstévuju hodné Iékarl a to zubare kvuli kfivym zoub-
kiim, o¢niho doktora kvdali Silhani, neurologa, taky endokri-
nologii (davaji mi hormon, abych dobfie rostla), logopedii,

psychologa a samoziejmé chodim i do metabolického
centra.

Pro maminku jsem praci na plny uvazek, ale ja si

myslim, Ze je moc dobfe, Ze jsme se nasly, aspon se
maminka nenudi a ja ji mam moc rada.




9. Zavér

Doufdm, Ze po precteni této informacni brozury uz
Vas péce o dité s galaktosémii tolik nedési. Pro ziskani
dalSich informaci mliZzete navstivit facebookovou inter-
netovou stranku, do vyhledavade zadate , Zivot s galakto-
sémii“ a zde ziskate kontakty na dalsi rodic¢e a dospélé lidi
s galaktosémii, mUZete si vyménovat osobni zkuSenost
a navzajem si radit. Jak védélo i sedm trpaslik(i - v mnoz-
stvi je totiz sila. Pfimy odkaz na stranku:

http://www.facebook.com/groups/288940364525030

Podékovani:

Timto bych chtéla podékovat odbornému konzultan-
tovi doc. MUDr. Tomasovi Honzikovi, Ph.D za odborné
pfipominky, dale pani Michaele Vrbové za ochotu, jeji
Cas, podnétné rady a nadherné fotografie jejich déti,
vsem ostatnim rodi¢lim za cenné informace ohledné
jejich déti a Zivota s galaktosémii. Velky dik také patti
Clovéku, bez néhoz by tato brozura neméla svou Uzas-
nou grafiku, a to Michalovi Jelenovi.

Poznamka:
Uvedené nazvy vyrobk( jsou aktudlni k jaru 2012.
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