Streszczenie

Fenyloketonuria (ang. Phenyloketonuria - PKU, OMIM 261600) jest najczęściej występującym genetycznie uwarunkowanym wrodzonym błędem metabolizmu. Jedyną skuteczną metoda postępowania w klasycznej postaci choroby jest restrykcyjne leczenie dietetyczne z ograniczeniem fenyloalaniny w diecie, dieta powinna być stosowana przez całe życie. Wprowadzenie badań przesiewowych noworodków i wczesne rozpoczęcie leczenia oraz kontrola metaboliczna zapobiega nieodwracalnemu uszkodzeniem OUN, którego konsekwencją jest znaczne opóźnienie i niedorozwój umysłowy. Działania te spowodowały, że obecnie chorzy z PKU mają szansę na normalny rozwój fizyczny i umysłowy. 

Celem pracy było ustalenie czynników wpływających, na jakość i skuteczność leczenia dietetycznego, którego podstawą jest restrykcyjna dieta niskofenyloalaninowa. 

Badania przeprowadzono w grupie 49 pacjentów Poradni Metabolicznej Fenyloketonurii Uniwersyteckiego Centrum Klinicznego w Gdańsku.  Wiek badanych wynosił 9 - 40 lat

(średnia  22,27; lat) , w tym 32 (65,3%)  miało powyżej 18 roku życia (średnia 26.56; lat )  oraz 17 było w wieku od 9-17 lat  (średnia 13,69; lat).  Badana grupa liczyła 23(46, 9%) osoby płci żeńskiej.

W badaniach wykorzystano metodę sondażu diagnostycznego w oparciu o autorski kwestionariusz ankiety, do którego dołączono autorski test wiedzy, których celem było poznanie stylu życia, stosunku do choroby i wynikających z niej restrykcji oraz próba oceny, jakości życia pacjentów w aspekcie stosowania reżimu dietetycznego i ocena ich wiedzy i na temat diety oraz określenie problemów wynikających ze stosowania leczenia dietetycznego.

U wszystkich badanych wykonano pomiary antropometryczne, badanie psychologiczne z użyciem dostosowanego do wieku testu Wechslera. Dokonano retrospektywnej analizy dokumentacji medycznej i wyników pomiarów Phe, co pozwoliło na wyliczenie średniej poziomów z roku i trzech lat przed badaniem oraz obliczyć ilość pomiarów dokonywanych w tym czasie.

Z analizy danych wynika, że warunki socjoekonomiczne nie wywierają istotnego wpływu na przestrzeganie diety przez pacjentów z PKU. Kryterium bardziej skutecznego przestrzegania diety jest wiek pacjenta –im młodsi pacjenci tym skuteczniejsze przestrzeganie diety. Powyższe dane wskazują na konieczność weryfikacji metod i sposobów edukowania oraz wsparcia i tworzenia pozytywnej motywacji do przestrzegania zasad diety u starszych pacjentów z PKU. 

Wykazano, że ilość wykonywanych w ciągu roku pomiarów jest czułym wskaźnikiem dla weryfikacji kontroli dietetycznej u pacjentów z PKU. Dlatego należy motywować pacjentów do częstego, systematycznego kontaktu z zespołem terapeutycznym, który będzie go wspierał przestrzeganiu zasad i stosowaniu diety, co wpłynie na lepszą kontrole metaboliczną i poprawi jakość życia chorego.  

Stwierdzono statystyczną zależność między obiektywnym poziomem wiedzy pacjentów o chorobie i jej leczeniu a średnimi stężeniami fenyloalaniny. Zwraca także uwagę fakt, że w grupie dzieci poziom wiedzy był statystycznie niższy niż w grupie dorosłych, co nie przekłada się na średnie stężenia Phe, gdzie korelacja jest odwrotna.  Prawdopodobnie skuteczniejsze przestrzeganie reżimu dietetycznego u dzieci jest efektem właściwego szkolenia rodziców bądź opiekunów. W subiektywnej ocenie pacjentów wielopłaszczyznowa edukacja, uwzględniająca także Internet oraz udział w warsztatach dietetycznych stanowi czynnik poprawiający skuteczność terapii. Konieczność ważenia produktu i obliczania zawartości Phe stanowi najistotniejszy problem w przestrzeganiu zaleceń dietetycznych, co należy uwzględnić w edukowaniu pacjentów. 

Uświadomienie związku między ubocznymi skutkami nieprzestrzegania diety (jak wykazano: wahaniami nastroju, wybuchami złości, drażliwością emocjonalną) a jakością życia może pomóc w motywowaniu pacjenta do przestrzegania diety. Przeważająca większość pacjentów mimo świadomości ciężkości i przewlekłości choroby ocenia swoją, jakość życia, jako wysoką.  Nadal jednak znaczny jest odsetek osób uważających się za samotne, wstydzących się swojej choroby i nieinformujących o niej w miejscu nauki czy pracy. Oparta o nowoczesne metody leczenia i edukacji, wsparta opieką psychologiczną pomoc pacjentowi może stanowić o powodzeniu leczenia.
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Abstract

Phenylketonuria (PKU) is the first inborn error of metabolism in which dietary therapy has been used successfully from many years. The key to reducing complications associated with PKU is metabolic control throughout life.  However, despite the benefits of dietary therapy and the continuous improvement of PKU formula, adherence to the strict rules of nutritional regimen remains problematic for patients.

The aim of the study was to determine the factors affecting the quality and effectiveness of therapy, which is based on the restrictive low-phenylalanine diet.

The research was carried out in a group of 49 patients of the Outpatient Phenylketonuria Department at the University Clinical Center in Gdańsk. Age of the respondents ranged from 9 to 40 years (average age 22,27; 8.14 years),  32 respondents (65,3%) were over 18 years old (average age 26,56; 6,37 years) and 17 respondents were between the  9 to 17 years (average age 13,69; 2,46 years). 23 (46,9%) females took part in the study.
The research used the method of a diagnostic survey based on the author's questionnaire, the purpose of which was to get to know the lifestyle, attitude to the disease and the resulting restrictions also attempt to assess the quality of life of patients in the aspect of dietary regimen and their knowledge about the diet and determining the problems resulting from the use of dietary treatment. In all respondents, anthropometric measurements were taken, a psychological examination using an age-appropriate Wechsler's test. A retrospective analysis of medical records and Phe measurement results was made, which allowed to calculate the average levels from the year and three years before the test and to calculate the number of measurements made at that time.
The analysis of the data shows that the socio-economic conditions do not have a significant impact on diet compliance by patients with PKU. The criterion of more effective compliance with the diet is the age of the patient - the younger patients, the more effective adherence to the diet. The above data indicate the need to verify the methods and ways of educating and supporting and creating positive motivation to comply with diet principles in elderly patients with
PKU.
It has been shown that the number of measurements performed during the year is a sensitive indicator for the verification of dietary control in patients with PKU. Therefore, patients should be motivated to frequent, systematic contact with a therapeutic team that will support it in compliance with the rules and diet, which will result in better metabolic control and improve the quality of life of the patient.
A statistical relationship was found between the objective level of patients' knowledge about the disease and its treatment and the average concentrations of phenylalanine. It is also worth noting that in the group of children the level of knowledge was statistically lower than in the adult group, which does not translate into average Phe concentrations, where the correlation is reversed. Probably more effective adherence to the dietary regime in children is the result of proper training of parents or legal guardians. In the subjective assessment of patients, multifaceted education, including the Internet and participation in dietetic workshops is a factor that improves the effectiveness of therapy. The necessity of weighing the product and calculating Phe content is the most important problem in adherence to dietary recommendations, which should be taken into account in educating patients.
Awareness of the relationship between side effects of non-compliance with the diet (as shown by: mood swings, outbursts of anger, emotional irritability) and quality of life can help motivate the patient to comply with the diet. The vast majority of patients, despite being aware of the severity and chronicity of the disease, assess their quality of life as high. However, the percentage of people who regard themselves as lonely, ashamed of their illness and not informing about it at the place of study or work is still significant. Based on modern methods of treatment and education, supported by psychological care, can help the patient can be a success of treatment.
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