PKU, fenylketonuri , vuxenperspektivet
Informationsskrift 270

www.agrenska.org

P& Agrenska arrangeras vuxenvistelser dar vuxna med funktionshinder
bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under en och samma vecka traf-
fas ett antal vuxna med samma diagnos, i det hér fallet PKU, fenylke-
tonuri. En vistelse med vuxna med den diagnosen har arrangerats pa
Agrenska 2006.

Vuxenverksamheten, som vénder sig till vuxna personer med séll-
synta diagnoser, erbjuder en unik mojlighet att traffas, fa tillgang till
aktuell kunskap, utbyta erfarenheter och reflektera. Under dagarna
halls forelasningar och diskussioner om funktionshindrets konsekven-
ser i vardagen, psykologiska och sociala aspekter, samverkan samt
information om aktuell lagstiftning. For att illustrera hur problemati-
ken kan se ut att vara vuxen med ett funktionshinder, finns en kortare
intervju med en av deltagarna pa vistelsen.

Informationsskrifterna publiceras &ven pa& Agrenskas hemsida,
www.agrenska.se.

Vuxenvistelserna ar delvis finansierade av Allméanna arvsfonden.

Foljande forelédsare har medverkat vid framstéllningen av detta ny-
hetsbrev: Overlékare Ulrika von Dobeln, Stockholm, chefsdietist
Ingrid Odenman, Goteborg, Overtandldkare Jan Andersson-
Norinder, Goteborg, tandhygienist Anette Carlsson, Goéteborg
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Medicinska aspekter

Overlakare Ulrika von Ddbeln, Karolinska Universitetssjukhuset,
Huddinge, informerade om medicinska aspekter pa PKU. Hon inledde
med en kort PKU-historik.

a Redan 1908 hade en ldkare vid namn Garrod upptackt, och trodde
sig kunna bevisa, att barn kunde skadas av maten de at.

o 1934 traffade den norske lakaren Asbjorn Folling tva barn med ut-
vecklingsstérning. Barnens mor berattade att barnen, som var sex och
fyra ar gamla, hade en marklig lukt. Nér barnens urin analyserades
fann Folling en ansamling av nedbrytningsprodukter (fenylketoner)
fran aminosyran fenylalanin. Ett ar senare férstod man att sjukdomen
var arftlig pa ett autosomalt recessivt sétt.

a 1947 var orsaken till sjukdomen klarlagd

a 1951 borjade man i Tyskland att dietbehandla barn med PKU med
fenylalaninfattig kost. Om behandlingen sattes in tidigt i livet, innan
nagra symtom uppkommit, fann man att barnens utveckling blev nor-
mal. Tva ar senare visste man att enzymet fenylalanin-hydroxylas sak-
nades helt eller delvis och att detta orsakade sjukdomen.

a 1963 utvecklades en enkel analys for att méta fenylalanin (FA) i
blod.

a 1965 borjade man testa alla nyfédda barn i Sverige for att hitta de
barn som hade PKU.

-Men redan fem éar tidigare kande man till sjukdomen och kunde borja
behandla barnen nar de fick symptom, sa Ulrika von Ddbeln.

o Fem ar senare, 1970, kunde man konstatera att PKU inte var en en-
hetlig sjukdom, utan en sjukdom som upptradde i olika svarighetsgra-
der.

PKU dar en medfédd arftlig @mnesomsattningssjukdom som drabbar
bade pojkar och flickor. Sjukdomen innebar att nedbrytningen av fe-
nylalanin, (FA) en livsviktig aminosyra som maste tillféras kroppen,
ar stord. FA ar en av 20 aminosyror som ingar i protein.

-En del FA behover vi alla, sérskilt nar vi vaxer. Men Gverskottet mas-
te kroppen kunna bryta ned. Detta sker i normala fall med hjalp av ett
enzym, fenylalaninhydroxylas (PAH).

| kroppen finns flera tusen olika enzym, vart och ett med en bestdmd
uppgift i kemiska reaktioner.
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-Vid PKU saknas, i olika utstrackning, vanligen enzymet PAH som
behovs for omvandlingen av FA till tyrosin. I omvandlingen behdvs
ocksa hjéalpfaktorn BH4 som bildas fran BH2. Om storningen enbart
finns i hjalpfaktorerna blir svarighetsgraden av PKU mildare. Men
BH4 behdvs for en rad andra funktioner i kroppen varfér BH4-brist
maste behandlas annorlunda. Antingen PAH-enzymet eller hjalpfakto-
rerna ar storda blir resultatet ett Gverskott av FA som obehandlat ska-
dar hjarnan pa sikt, sa att den inte véxer som den ska, sa Ulrika von
Dobeln.

| Sverige testas alla nyfédda barn genom ett blodprov for ett antal
medfddda sjukdomar, varav PKU &r en. Om ett prov visar positivt
resultat startar behandlingen med fenylalaninfattig kost och tillagg av
viktiga aminosyror omedelbart. Uteblir behandlingen helt skadas hjéar-
nan och barnen far pa sikt en svar utvecklingsstérning och andra neu-
rologiska symptom.

Varije ar fods fyra-fem barn med sjukdomen i Sverige (5/100 000 fod-
da).

Hur far man PKU?

Ulrika von Débeln informerade ocksa om orsakerna till PKU.
-Bildandet av PAH-enzymet styrs av en bestamd gen pa kromosom
12. 1 genen, som &r valdigt stor, kan det finnas skador (mutationer) pa
valdigt manga olika stallen. Idag kanner man till 500 olika mutationer
i PAH-genen som orsakar PKU med valdigt stora variationer i svarig-
hetsgrad.

For att ett barn ska kunna fa PKU krévs det att barnet arver en skadad
PAH-gen fran vardera mamman och pappan vilka bada ar friska an-
lagsbérare och har minst 50 % av normal PAH-produktion.

-Eftersom mamman och pappan vardera har en frisk och en sjuk gen
(alla gener finns i dubbel uppsattning) ar risken att fa ett sjukt barn 25
% vid varje graviditet, méjligheten att fa ett anlagsbarande barn 50 %
och mojligheten att fa ett friskt, ickeanlagsbarande barn 25 % vid var-
je graviditet. Om en person som har PKU skaffar barn med en anlags-
barande part ar risken att fa ett sjukt barn 50 % vid varje graviditet.
Det har ar sannolikhetslara. | verkligheten kan tva friska anlagsbéarare
fa exempelvis tre barn dar alla har PKU, eller tre barn dar ingen har
PKU, sa Ulrika von Ddébeln.
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| och med att det finns s& manga mutationer som kan orsaka PKU ar
det svart (och dyrt) att ta reda pa om en blivande partner ar anlagsba-
rare.

-For att vara riktigt sdker kravs det att man letar igenom hela PAH-
genen, vilket &r ett stort arbete. Ett annat sétt ar att mata forhallandet
mellan FA och tyrosin. | normalfallet ska det finnas mer tyrosin an FA
i blodet. Hos anlagsbéarare ar det vanligtvis tvartom, sa Ulrika von
Dobeln.

Behandlingen av PKU gar ut p att begransa mangden protein i maten
sa att den motsvarar den méangd fenylalanin som man behover for att
bygga in i kroppseget protein.

-Pa sa satt undviker man att det blir ett 6verskott av fenylalanin, vilket
personen med PKU inte kan bryta ned. For att kroppen ska fa tillrack-
ligt med de 6vriga aminosyrorna, som behovs for proteinsyntes, ges
dessa i ett kosttillskott, t ex Aminogran och Maxamum som inte inne-
haller fenylalanin. Proteinrika produkter innehdller dven vitaminer och
mineraler. Eftersom sadana produkter maste undvikas maste kroppen
tillforas vitaminer och mineraler i tillracklig omfattning.

Normalnivan FA i blodet hos en frisk person ligger mellan 40-80 mik-
romol/liter blod. En obehandlad patient med PKU kan ha 2000. Alla
behover ett visst matt FA for att vaxa och utvecklas normalt. For lite
FA &r darfor heller inte bra.

-Ni som &r vuxna med PKU bor ha som mal att ligga under 500 mik-
romol/liter blod.

FA-nivan i blodet varierar, men inte séarskilt mycket om inte personen
med PKU dr sjuk, dd FA-vardet kan stiga en hel del.

-Nar vi blir sjuka eller far en kroppsskada (dven operation) signalerar
stresshormoner fara och kroppen mobiliserar kraft pa olika satt. En
effekt ar att kroppen signalerar for fler aminosyror. Fler proteiner an
kroppen behdver bryts ned till fria aminosyror och FA anhopas. Nér
faran ar Over aterbildas proteiner som tidigare brutits ned och da kan
FA-nivan i blodet istallet sjunka.
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Tillfors proteiner bara en gang/dag borjar kroppen bryta ned egna pro-
teiner och detta ar skalet till att man ska fordela proteinpreparaten sa
jamt som mojligt 6ver dygnet. Patienter med PKU som far en riktig
behandling far inga symptom.

Behandlingen blir en balansgang mellan for mycket och for lite feny-
lalanin i maten, dar bada avvikelserna maste undvikas. Diet och kost-
behandling innebéar att man sjalv maste kontrollera det som kroppen i
normala fall skoter sjélv.

-Som hjalp vid behandlingen gors kontroller for att se pa vilken niva
fenylalaninet i blodet har. Utifran dessa kontrollresultat justeras kos-
ten sa att man far en 6nskvard FA-niva.

En ny behandlingsmetod &r under utveckling. Den riktar sig till de
som har en storning i hjalpfaktorn BH4.

-Metoden gar ut pa att man tillfor BH4 i tablettform. Resultatet skulle
kunna innebdra att den har gruppen patienter med PKU kan &ta mer
normal mat, sa Ulrika von Dobeln.

Behandling under graviditet

En kvinna med PKU som har for avsikt att bli gravid maste klara en
relativt tuff behandling dar FA-nivan maste hallas sa lagt som under
300 mikromol/liter blod redan innan befruktningen &r ett faktum. Det-
ta for att minimera risken att fostret skadas.

-Ju langre véntan pa graviditeten blir desto jobbigare blir det for kvin-
nan. Nar graviditeten val &r ett faktum blir motivationen starkare och
det blir lattare att halla dieten, sa Ulrika von D&beln.

Vad hander utan behandling?

Sjukdomen PKU drabbar bara ett organ i kroppen och det organet ar
hjarnan.

-Om hjarnan paverkas av for mycket FA hindras dess normala utveck-
ling. Ett foster med PKU skadas inte av hoga halter av fenylalanin,
eftersom moderkakan forsorjer fostret med de dmnen det behéver och
i ratt omfattning. Efter fodelsen maste emellertid det sjuka barnet be-
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handlas sa tidigt som mojligt for att inte fa skador, sa Ulrika von Do6-
beln.

Helt obehandlad kommer barnet med PKU att fa en forsenad motorik,
t ex krypa lite senare och ga lite senare. Dessutom kommer barnet att
tala lite senare. Efterhand blir skadorna pa hjarnan stérre och utveck-
lingsstorningen tydligare och allvarligare, sa Ulrika von Dobeln

Mat och vardagsliv

Chefsdietist Ingrid Odenman, Sahlgrenska Universitetssjukhu-
set/Ostra, Goteborg, informerade om kostbehandling vid PKU och
diskuterade med deltagarna om mat och vardagsliv.

Kostbehandlingen vid PKU har som mal:

a att forebygga stor FA-ackumulation genom strikt kontroll av intaget
av proteiner kombinerat med FA-fritt proteinsubstitut (3-4 ggr/dag i
samband med maltid)

o att astadkomma normal tillvéaxt samt att ge tillrackligt med narings-
amnen och sparamnen

o ge en smaklig maltid som ar flexibel och anpassad till en modern
livsstil

Kombinationen PKU-kost och normalkost kan se lite olika ut beroen-
de pd om den ska intas i familjen, i skolan, pa arbetet, pa restaurang
eller vid resor och pa semestern. | allmanhet hade deltagarna pa vistel-
sen goda egna erfarenheter hur det fungerade under olika omsténdig-
heter.

-Proteinintaget blir storre hos vuxna och darmed ocksa intaget av pro-
teinersattningsprodukter. Kan man halla fenylalaninnivderna i blod
kring 600-700 mikromol/liter blod tycker jag att det ar ratt bra. Men
det krdver att man fortsatter med regelbundna kontroller.

Ingrid Odenman informerade darefter om nya lagproteinprodukter,
naringsinnehall, proteininnehall, smak mm

-Vilket preparat man valjer beror mycket pa vad man tycker om. Inte
alla varumarken innehaller vitaminer, mineraler och sparamnen och i
sadana fall maste man komplettera proteinsubstituten med dessa am-
nen. Om mineraler ingar i preparatet kan det paverka smaken negativt.
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Hela tiden kommer det nya preparat och preparat i nya former. Exem-
pelvis finns det idag proteinsubstitut i tablettform, kapslar och flytan-
de.

-De biokemiska kontroller som gors visar valdigt val om kosten och
medicineringen behdver kompletteras eller ej. Men om man ligger lite
hogt i FA-vérdet kan det ocksa bero pa andra orsaker, t ex att man inte
fordelar medicinerna 6ver alla maltider.

Ingrid Odenman rekommenderade vanliga kokbdcker och recept i
tidskrifter nar man lagar maten.

-I manga fall behover man gora ganska sma forandringar/uteslutningar
i recepten for att de ska passa personer med PKU, t ex att ersatta
mjolk med PKU-dryck.

Information och radgivning om tand- och munhalsa

Overtandlakare Jan Andersson-Norinder och tandhygienist Annette
Carlsson, Mun-H-Center, Goteborg, informerade om tand- och mun-
hélsa.

-Vid manga ovanliga sjukdomar och syndrom kan bade barn och vux-
na ha problem inte bara med tanderna utan ocksa med andra funktio-
ner i munnen, sdsom att tugga, svalja, tala och andas. Kunskaperna om
de har funktionerna har okat mycket pa senare ar, men fortfarande ar
det mycket som vi inte k&nner till. Den yrkesgrupp som ofta kan mest
om de har problemen &r logopeder.

Vanliga problem hos vuxna med PKU é&r karies i storre utstrackning
an hos vuxna i allméanhet. Det beror pa det speciella &tandet/kost-
behandlingen och de lakemedel de vuxna maste ata.

-Det finns emellertid mycket man kan gora for att forebygga hal i tan-
derna. Framfor allt bor ni fa komma oftare pa kontroller hos tandléka-
re och tandhygienist. For er som ar under 20 ar ar beséken kostnads-
fria. Ni andra bor ansoka om att fa s k gront kort, vilket innebéar att
tandvards- och sjukvardskostnader laggs samman upp till max 900
kr/ar. Darefter ar varden gratis. Prata med er tandldkare om hur man
ansoker om gront kort.
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Forutom téata kontroller, vilket &r viktigast nér det galler att férebygga
karies, sa foreslog Jan Andersson-Norinder och Annette Carlsson fol-
jande i férebyggande syfte:

a tandkrdm med fluor, skéljning med fluor, gelskena med fluor alter-
nativt fluor-tabletter eller fluortuggummi

a salivstimuleringspreparat vid muntorrhet

a munfuktningsmedel om for lite saliv

o reng6ring mellan tanderna med tandtrad eller tandsticka alternativt
mellanrumsborste for att forhindra karies och tandkottsinflammation.
Val av produkt beror pa hur tatt tanderna sitter.

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under vistelsen pa Agrenska for vuxna med PKU deltog fem perso-
ner, tvd man och tre kvinnor, i aldrarna 18-34 ar i ett erfarenhetsutby-
te/diskussion tillsammans med psykolog Gunilla Jaeger och special-
pedagog AnnCatrin Réjvik, bada Agrenska.

Foljande ar ett urval av synpunkter/erfarenheter som deltagarna lam-
nade ndr det géllde skola/utbildning/yrkesliv, boende/vardags-
liv/somn/aternamtning, fritid, socialt liv/familj/vanner samt sjukvard.

Syftet med utbytet och spridningen av erfarenheter ar en foérhoppning
att det kan leda till férbattringar for gruppen vuxna med PKU.

Skola, yrkesval och arbetsliv

Deltagarna anser att de inte latit sin funktionsnedsattning paverka
skolgang, yrkesval eller arbetsliv. Den anpassning, som behovs, ar
forutsattningar for att ta medicin och ata ratt mat regelbundet. For 6v-
rigt krévs inga speciella arrangemang eller kunskaper hos omgivning-
en.

Information till omgivningen i skolan och pa arbetsplatser

De flesta har valt att beratta i skolan om sin PKU och tycker att de fatt
bra bemotande.

En deltagare hade tex tillsammans med en klasskamrat som hade glu-
tenallergi, hallit foredrag for sin klass. Alla tyckte det var intressant
och bra att fa veta. Det kom ocksa flera andra larare fran andra klasser
och lyssnade och formedlade vidare till sina elever, eftersom det var
manga som undrade varfor just de bada at annorlunda mat. Alla blev
ndjda och ingen behévde undra mer.
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Nagons klasskamrat hade anmarkt pa att det utblandade pulvret lukta-
de illa, vilket enligt deltagarna det faktiskt verkligen gor. Nagon hade
ocksa latit klasskamrater provsmaka medicinen.

En deltagare hade haft en engagerad hemkunskapslarare, som hon
verkligen uppskattade, pa gymnasiet. De gjorde manga goda matratter
tillsammans. En annan hade engagerade kockar i skolan, som forsokte
komma pa nya och goda ratter. Den omtanken uppskattades verkligen.
Men motsatsen fanns ocksa. Viss personal verkade fullkomligt oin-
tresserad och serverade néstan enbart makaroner till skollunchen.

Aven pé arbetsplatsen kan det vara bra att informera, tyckte de flesta.
Om en arbetskamrat fixar en gemensam maltid kanns det bra om den-
ne tanker pa att det ska finnas nagot att ata for den som har PKU ock-
sd. For det mesta ar det enklast att ta med sjdlv, men det kanns anda
bra att nagon tanker, man blir en i ganget da.

Studieinriktning och yrkesval
Funktionsnedsattningen hade inte haft nagon inverkan pa studieinrikt-
ning eller yrkesval.

En deltagare drev egen restaurang och pub tillsammans med en slak-
ting. Naturligtvis kunde det ibland kannas svart att inte sjalv fa ata den
mat man lagat till och serverade sina gaster. Arbete i restaurangbran-
schen ar slitsamt for alla, med mycket jobb och sena kvallar. Idag
hade deltagaren darfor dvergatt till att skota andra arbetsuppgifter an
de rent “matrelaterade”, tex marknadsféring, administration och ar-
betsledning

En planerade att fortsatta med tekniska studier efter gymnasiet och
ovriga tankte sig yrken inom forskola eller sjukvard. Nagra hade redan
gjort praktik pa arbetsplatser inom dessa omraden. Inom forskolan
finns det alltid barn med tex matallergier. Det hade hittills inte varit
svart att forklara om maten for barnen. De accepterade ett enkelt svar
att deltagaren inte kunde &ta vissa saker. Vuxna ville ibland ha mer
omfattande svar.

En deltagare ansag att nar man praktiserade inom sjukvarden fick man
erfarenheter som gav perspektiv pa det egna funktionshindret. Man
insag att det var manga som hade mycket storre svarigheter. "Det star-
ker en pa ett annat satt. Jag ser det inte som ett problem.”

Sjukvard
Dietist- och ldkarkontakt
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Dietisten ar den yrkeskategori man har mest kontakt med och samtliga
ansag att tillgang till en kunnig och uppdaterad dietist var mycket vik-
tigt. Flera av deltagarna fick kontinuerlig information fran sin dietist
om nya produkter och mediciner tex pa e-mail.

Bara en deltagare tyckte att hennes dietist inte holl sig riktigt uppdate-
rad.

De flesta besokte lakare och dietist en gang per ar och var néjda med
det. De fick svar pa sina fragor. Vissa genomgick psykologtestning
vart fjarde ar.

For ovrigt behdvde man inga sjukvardskontakter pa grund av PKU:n,
man har inte ont nagonstans eller ndgon 6vrig paverkan pa kroppen.

Provtagning
Alla tog prover sjalva, som lamnades in for kontroll av vardena. Bero-

ende pa vilken form av PKU man har, lamnar man prover olika ofta,
allt ifran varannan vecka till var tredje manad och till och med var
sjatte manad. Det finns ett laboratorium i Lund, ett i Goteborg, ett i
Stockholm och ett i Norrland. P4 Huddinge i Stockholm finns hela
databasen. Dar har man proverna fran alla nyfodda i hela Sverige, pa
en avdelning for metabola sjukdomar. Ovriga fick lamna sina prover
till en barnavdelning.

Primérvard

Men om man behdver soka vard av andra "vanliga” orsaker, visar det
sig att varden generellt saknar kunskap om PKU. Man maste sjalv
informera och saga ifran tex vilka mediciner man inte kan ta. Visst
penicillin, p-piller, smaktillsatser i mediciner kan innehdlla &mnen
som ar farliga vid PKU. En person hade erfarenhet av att vardpersonal
hade aktuell kunskap om PKU. Nagon hade varit med om att en laka-
re kande till PKU som foreteelse, men inte kande till behandlingen,
utan trodde att alla med PKU utvecklade flerfunktionsnedséttning.

Vardagsrutiner, somn och aterhamtning

Maltider och medicin

Att ta medicin och ata mat ar de viktigaste vardagsrutinerna for att ma
bra.

Om man inte ater ordentligt och regelbundet far man huvudvérk, kan
bli trétt och illaméaende och ibland fa koncentrationssvarigheter.

En deltagare tog inte medicin, utan anvande bara kostbehandlingen.
En deltagare smaat ofta och gjorde sig emellanat tillagade gronsaks-
portioner.

Manga tyckte att den mat de kunde &ta inte var tillrackligt méattande,
speciellt inte makaronerna. Man at och sa var man hungrig igen efter
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en timme. Alla var eniga om att potatis, tex i form av pommes frites,
var det som mittade bast. Aven ris och pizza var bra. Nagon hade ett
pulver som var mycket mattande och som krévde mycket vatska.

SOmn

Alla sov bra och tyckte inte att de behdvde mer sémn &n personer utan
PKU. Nagra kande sig trétta trots att de sov bra, men trodde att det
héngde ihop med for lite motion och ibland slarv med maten.

Fritid och egen tid

Flera holl pa med fysiska aktiviteter pa fritiden sdsom styrketréaning,
simning, vattengympa, ridning, innebandy och langa vandringar. Vid
fysisk traning gér man av med mycket energi och maste oka sitt intag
av pulver och protein. Nagon tyckte att det behovet att kompensera
med mera pulver avtagit med aren. For nagon hade det varit svart att
hitta en lamplig motionsform. Det kunde bli en promenad da och da.
Nagra gillade att lasa skonlitteratur, medan andra var mer roade av att
lyssna pa musik.

Socialt liv och vanner

En deltagare fran en annan kultur holl sin PKU hemlig for alla, utom
den allra ndrmaste familjen. Han borjade redan under skoltiden istéllet
kalla sig vegetarian, for att inte riskera att bli mobbad. Han hade aldrig
blivit utsatt eftersom ingen fatt veta.

Ett par av deltagarna tyckte att det kunde vara lite jobbigt att forklara
nar man traffade nya vénner. Vannerna blev rddda for att gora fel om
de skulle bjuda pa nagot. Men efter en tid insag de att det inte var sa
komplicerat och sa fungerade det bra.

Ansvar, sjalvfortroende, forstaelse

Genom att ha PKU far man lara sig att ta mycket ansvar for sig sjalv,
sitt fédo- och sitt medicinintag. Att lyckas med detta starker sjalvfor-
troendet.

Man far aven forstaelse for andra med liknande funktionsnedsattning-
ar.

Nagra reflekterade ocksa dver svarighetsgraden i sin egen funktions-
nedsattning, tankte pa andra som hade det varre, fick lite distans till
sig sjalva och sina svarigheter och andra perspektiv pa tillvaron.
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Fredrik, 18 ar har PKU

Hur &r det att vara en ung man och ha PKU?

-For mig har det inte haft nagon stor betydelse att jag har PKU. Det
har inte hindrat mig s& valdigt mycket nar det géller vad jag vill gora.
Eftersom jag har en mild variant av PKU kan jag ata néstan normal
kost tillfalligtvis om det skulle behdvas, utan att det skulle besvéra
mig i langden. Idag &r det mer en principsak att jag inte ater kott, fisk
och skaldjur, utan haller mig till vegetarisk mat.

Har du aldrig varit sugen pa att testa att ata vanlig mat?

Jo, det har lockat mig, men jag har inte gjort det. Men skulle jag gilla
vanlig mat sa skulle jag inte fa ata den och da blir det jobbigt. Da &r
det béttre att jag inte vet vad jag tycker om vanlig mat.

Vad &r jobbigast med att ha PKU?

-Det dr nog att man aldrig kanner sig riktigt matt, att man alltid gar
omkring och kénner sig lite hungrig. Tillsammans med vénner och
bekanta blir man lite utanfor eftersom man néstan aldrig kan dta sam-
ma mat. Pa finare middagar ar det svart att fa fram mat som jag kan
ata och tycka om och bli matt pa. Det hander att man maste dricka sig
matt. Det &r nog latt gjort att man smaater mellan malen nar man har
PKU, men det gor inte jag. Min mamma var véldigt noga med att jag
inte fick gora det nar jag var liten och det har jag gladje av idag. . Jag
har ocksa haft tur med de skolor jag gatt i. Det har aldrig varit nagra
problem med exempelvis maten.

Kéanner du dig annorlunda for att du har PKU?

-Ja, det gor jag, men det beror inte enbart pa att jag har PKU. Jag har
alltid uppfattat mig som lite speciell, men det av andra skél ocksa. Jag
ar uppvuxen i en teknikfamilj och alltid varit lite av mattenord. N&r
jag gar ut gymnasiet kommer jag att vara klar med 40 poang universi-
tetsmatte. Jag vet inte hur stor betydelse PKU-sjukdomen har haft,
men jag har aldrig kdnt mig helt “normal”, vad som nu menas med
det. Men jag lever andd ett ratt “normalt” liv.

Har nagonting blivit battre nar det galler PKU-sjukdomen i och
med att du blivit vuxen?

-Ja, det gar att &ta mer utan att bli "h6g” i FA. Jag har ocksa blivit
battre pa att avgora "var jag ligger” och om jag behdver mer medicin.
Nér jag vaxte som mest rackte det med att jag lite for mycket for att
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det skulle kdnnas. Sa ar det inte idag. Nu kan jag t ex ta en extra tallrik
fil till frukost utan att det "k&nns”.

Vilken mat &r din favoritmat?
-Vegetarisk sushi som bestar av ris och grénsaker. Jag ar road av mat-
lagning och lagar gérna den ratten bland manga andra.

Har du nagra fritidsintressen som ar fysiskt kravande?

-Jag ar scout sedan manga ar, vilket inte sallan innebér att man gar
langre strdckor med packning. Det innebar att jag tidigt larde mig att
ta ansvar for min sjukdom, t ex att rdkna ut hur mycket och vad jag
kunde &ta och att jag tog den medicin jag behovde. Jag idrottar ocksa
en hel del, just nu haller jag pa mycket med freesbee. Nér jag ar fy-
siskt aktiv blir det mycket svarare att berakna vad jag behover. Da
medicinerar jag mer pa kansla. Om jag ligger lite hogt nar jag tranat sa
tar jag lite extra pulver.

Hur ser du pa framtiden?

-Jag trycker det ser ganska ljust ut. Sarskilt som en del talar for att jag
kommer att kunna vara hjélpt av BH4- behandlingen som haller pa att
utvecklas. Det kan bli sa att jag nagon gang i framtiden kan ata nagra
tabletter extra per dag och sedan, i stort sett, dta normalkost, férutom
kott.

Tror du att ditt val av utbildning, med sikte pa sarskilda yrken
har paverkats av att du har PKU?

-Nej, det tycker jag inte. Det ar nog annat, t ex foréldrarna och deras
yrken, som paverkat mig mest i mitt val av utbildning.
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