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DEFINICE:

Hyperfenylalaninemie je zvysena hodnota fenylalaninu v krvi. Tato
choroba je autosomalné recesivné dedicna. Gen se nachazi na 12.
chromozomu. Vyskyt této nemoci je 1:10000. O

TYPY NEMOCI: NH;

-defekt fenylalaninhydroxylazy — klasicka fenylketonurie (PKU)
-defekt dihydrobiopterinreduktazy — atypicka fenyketonurie

-defekt biosyntézy dihydrobiopterinu (kofaktor fenylalaninhydroxylazy)
= atypicka fenylketonurie

-fenylalanin zvyseny jen do 0,6 mmol/Il se nazyva hyperfenylalaninemie



PATOGENEZE:

Patogeneze HPA je stejna jako u ostatnich typu, ale nema ani zdaleka
takovy dopad jako klasicka fenylketonurie a je v podstaté bez projev
nemaoci.

Hyperfenylalaninemie je tedy jen zvysené mnozstvi fenylalaninu v krvi
pfi normalni dieté pacienta



SCREENING:
Pouziva se kapilarni krev z paticky 2.-3. den po narozeni.

-v dobé odbéru by meél byt novorozenec jiz alespon tri dny na mlécné
VyZive

-pri propusténi ditéte z porodnice jiz 2. nebo 3. den - screening
odebereme, ale po propusténi zajisti praktik odbér kapilarni krve na
kontrolni vysetreni




DIAGNOZA:

Diagnozu lze z krve udélat na metabolické i molekularni drovni,
enzymatické vysetreni z biopsie jater neni k diagnoze ani k [écbé
potreba, ale u vSech déti s PKU je treba vysetrit pterinovy
metabolismus k odliseni forem.



