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 !"#$%&!'%"()*+,%)+-,.!.,/01#/+,"+,)%-/2.,
03#45%30%1!4-"#,6-*!4&+7

8+19%)-+'+,:+4-%)

8+19%)-+'+,:+4-%)

;5)%"*4,*$$"!33,<,*"'!$$!4'(+$,6!=!$%0>!"',+"6,03#45%3%4*+$,+30!4'3,%?,45*$6)!",')!+'!6,?%),
phenylketonuria. 

Poradnia Psychologiczno-Pedagogiczna

Ul. Pardyaka 2 

@A<BCC,8#D$!"*4!

 !"#$

;5%)%E+, .!3', .!6"#>, -, '#45, -.+/*3&F, &'2-

)!, "+$!GH, 6%, "+.E+)6-*!., "*!0%GH6+"#45,

/,G#4*(, *, )%-/%.(,6-*!4&+7,I)-!/$!&1!,45%-

)%E#,3%>+'#4-"!,3H, .!6"+&,-.+/*3&*!>,0%-

/3-!45"*!,/#3'J0(.H4#>,/!,/30214-!3"#>,

D/*!4*!F,+,4%)+-,4-JD4*!.,4*!)0*H,"+,"*!,'+&G!,

6-*!4*, *, >1%6-*!G7, ;5%)%EJ, 0)-!/$!&1H, "+.-

4-JD4*!., (-"+.!, 3*J, -+, 0%'!"4.+$"#, 3')!3%)F,

&'2)#, 0)-!&3-'+14+, 6%'#454-+3%/H, 3#'(+4.J,

6-*!4&+, *, .!9%,)%6-*"#,/,%6>*!""HF,-,%&)!-

D$%"#>*, /#>+9+"*+>*, *, %9)+"*4-!"*+>*F,

&'2)#>,%"%,3+>%, .+&, *, .!9%, )%6-*"+,>(3-H,

30)%3'+K7, L6+0'+4.H, /, '!., ')(6"!., 3#'(+4.*,

jest proces radzenia sobie. Nie oznacza 

%", E*!)"!9%, 6%0+3%/+"*+, 3*J, 6%, -+*3'"*+-

1#45,/#>+9+M,0%0)-!-,->*+"#,-+45%/+"*+F,

$!4-, .!3', '/2)4-H, )!+&4.H, "+, /#3'J0(.H4!,

(')(6"*!"*+,*,-+9)%G!"*+F,&'2)+,/,&%M4%/#>,

!?!&4*!,>+,6%0)%/+6-*K,6%,&%)-#3'"!9%,E*-

lansu zysków i strat (Pilecka, 2002). Dzieci 

-,0)-!/$!&1#>*,45%)%E+>*,3%>+'#4-"#>*,3H,

.!6"+&,(/+G+"!,-+,9)(0J,)#-#&+,/#3'H0*!-

"*+,/,*45,)%-/%.(,*,?("&4.%"%/+"*(,')(6"%D4*,,

)2G"!9%, )%6-+.(, *,%, )2G"#>,3'%0"*(,"+3*$!-

"*+7,N+9)%G%"!,3H,0%3-4-!92$"!, 3?!)#, )%--

/%.(,6-*!4&+F,+, *45,-+&)!3, *,3'%0*!M,"+3*$!-

"*+,-+$!GH,%6,30!4#O&*,6+"!.,45%)%E#7,P&('&*,

0)-!/$!&1#45, 45%)2E, 3%>+'#4-"#45, 3H, '!G,

%6>*!""!,/,-+$!G"%D4*,%6,!'+0(,/,)%-/%.(,

dzieci i ich indywidualnych, osobistych oraz 

rodzinnych zasobów (Pilecka, 2002). 

;%,'%,.!3',?!"#$%&!'%"()*+Q

Wrodzone choroby metaboliczne to zaburze-

nia metabolizmu spowodowane patologicz-

"H, *"?%)>+4.H, 9!"!'#4-"H7, R+3'J03'/!>,

%&)!D$%"!.,>('+4.*, 9!"%/!., .!3', %645#$!"*!,

normalnego przebiegu odpowiedniej reakcji 

biochemicznej lub procesu transportu przez 

E1%"#, E*%$%9*4-"!F, (/+)("&%/+"!, ->*+"H,

/1+D4*/%D4*,E*+1&+,!"-#>+'#4-"!9%,$(E,"%-

S3%E%/%DK,+,3'#$!,)+6-!"*+,3%E*!,-,,45%)%EH,"%/%'/%)%/H,(,0+4.!"'2/,%66-*+1(,S'%$+)#"9%$%9*4-"!9% 

I!)3%"+$*'#,+"6,3'#$!3,%?,4%0*"9,/*'5,4+"4!),+>%"9,0+'*!"'3,?)%>,T!0+)'>!"',%?,S'%$+)#"9%$%9#,*",;)+4%/,
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8+19%)-+'+,:+4-%)
 !"#$%&!'%"()*+,%)+-,.!.,/01#/+,"+,)%-/2.,03#45%30%1!4-"#,6-*!4&+7
;5)%"*4,*$$"!33,<,*"'!$$!4'(+$,6!=!$%0>!"',+"6,03#45%3%4*+$,+30!4'3,%?,45*$6)!",')!+'!6,?%),05!"#$&!'%"()*+7,

D"*&%/!9%,UV+$4-+&F,WXXWY7,R+.4-JD4*!.,/#-

3'J0(.H4#>,-+E()-!"*!>,>!'+E%$*->(,+>*-

nokwasów jest hiperfenyloalaminemia. 

Fenyloalanina (Phe) jest aminokwasem eg-

-%9!""#>F,(4-!3'"*4-H4#>,/,3#"'!-*!,E*+-

1!&7,Z2/"%4-!D"*!,.!3',3(E3')+'!>,6%,0)%-

6(&4.*,/*!$(,5%)>%"2/F,"!()%0)-!&+["*&2/,

*,E+)/"*&2/,U"+,0)-#&1+6\,6%0+>*"#F,>!$+-

niny). Klasyczna fenyloketonuria (hiperfe-

nyloalaminemia typu I) jest spowodowana 

wrodzonym niedoborem hydroksylazy feny-

$%+$+"*"#F,!"-#>(,&+'+$*-(.H4!9%,0)-!.D4*!,

?!"#$%+$+"*"#,/, '#)%-#"J, UV+$4-+&F,WXXWY7,

Nadmiar fenyloalaniny ulega transaminacji 

do kwasu fenylopirogronowego albo dekar-

boksylacji do fenyloetyloalaminy. Te meta-

E%$*'#, *, 0%/3'+.H4!, -, "*45, *""!F, "+3'J0"!F,

-+E()-+.H, "%)>+$"#, >!'+E%$*->, U"*!0)+-

/*61%/%D4*, /, 0)-!>*+"*!, '#)%-#"#, *, ')#0-

'%?+"(Y, *, 0%/%6(.H, (3-&%6-!"*!, >2-9(,

(Behrman, 1996).   

]*3'%)*+, E+6+M, "+6, ?!"#$%&!'%"()*H, )%-0%-

4-J1+,3*JF, &*!6#,/,/*J&3-%D4*, &)+.2/,/0)%-

wadzono odpowiednie leczenie. W Polsce 

wczesna diagnoza i leczenie fenyloketonurii 

-%3'+1%,-+0%4-H'&%/+"!,/,WX^_)7,U;+E+$3&+F,

Nowaczewska, Sencecka, Zorska, 1996). 

V, $+'+45, 3*!6!>6-*!3*H'#45, /#3'+)4-+.H-

4#,6$+, $!&+)-#,E#1, ?+&'F, *G,%60%/*!6"*+,6*!-

'+, -+0%E*!9+, (0%D$!6-!"*(, (>#31%/!>(7,

SE!4"*!, "+.*3'%'"*!.3-H, &/!3'*H, .!3', )%6-+.,

&()+4.*F,&'2)#,/,0!1"*,0%-/%$*,-"%)>+$*-%/+K,

rozwój intelektualny chorych. 

Podstawowym pytaniem jest to, jaki w da-

"#>, /*!&(, 0%/*"*!", E#K, %0'#>+$"#, 0%-

-*%>,I5!,*,&*!6#F,%)+-,4-#,/,%92$!F,>%G"+,

/,E!-0*!4-"#,6$+,-6)%/*+,30%32E,)%-$(["*K,

3'%3%/+"*!, )!3')#&4#."!., 6*!'#7, S60%/*!6[,

"+,'!,0#'+"*+,.!3',6%DK,')(6"+,>*J6-#,*""#-

>*, -, 0%/%6(, -)2G"*4%/+"*+,/!/"J')-"!9%,

9)(0,45%)#45,*,->*+",.+&*!,"+3'J0(.H,/,'%&(,

rozwoju w funkcjonowaniu bariery krew-

<>2-9F,4%,-+0!/"*+,/*J&3-H,%45)%"J,0)-!6,

/#3%&*>,3'JG!"*!>,I5!,/,02["*!.3-#45,$+-

'+45,G#4*+7,

V01#/,?!"#$%&!'%"()**,"+,)%-/2.,*"'!$!&'(+$-

"#,6-*!4&+,`,4%,a>2/*Hb,/#"*&*,'!3'2/,*"'!-

ligencji

V01#/, 0)-!/$!&1#45, 45%)2E, 3%>+'#4-"#45,

na rozwój i funkcjonowanie systemu nerwo-

/!9%, (, 6-*!4*, E(6-*, &%"')%/!)3.!7, c3'"*!.H,

w tej kwestii  dwa stanowiska. Zwolennicy 

0*!)/3-!9%, '/*!)6-HF, G!, 3#3'!>, "!)/%/#,

dzieci jest szczególnie podatny na wszelkie-

9%,)%6-+.(,,(3-&%6-!"*+,-!,/-9$J6(,"+,3/%-

.H, "*!6%.)-+1%DK7, I)-!63'+/*4*!$!, 6)(9*!9%,

3'+"%/*3&+,3H6-HF,G!,0$+3'#4-"%DK,)%-/*.+-

.H4!9%, 3*J, (&1+6(,(>%G$*/*+,/#&%)-#3'+"*!,

>!45+"*->(,&%>0!"3+4.*, *,0)-!.J4*!,-+E(-

)-%"#45,?("&4.*,0)-!-,*""!,.!9%,%E3-+)#7,d!D$*,

.!6"+&,-,%&)!D$%"#45,0%/%62/,6%45%6-*,6%,

(3-&%6-!M,4!"')+$"!9%,%D)%6&+,"!)/%/!9%,

/,0*!)/3-#45,$+'+45,G#4*+F,'%,&%"3!&/!"4.H,

>%G!, E#K, >*J6-#, *""#>*, %E"*G!"*!, %92$-

nego poziomu inteligencji (Farmer, 1994 

za: Pilecka, 2002). Niekorzystne zmiany 

/, ?("&4.%"%/+"*(, 0%-"+/4-#>, >%9H, E#K,

'!G,"*!&*!6#,E+)6-%,3(E'!$"!,*,"*!,0%66+/+K,

3*J, 6*+9"%-*!, &$*"*4-"!., 4-#, "!()%$%9*4-"!.F,

.!6"+&,>*!K,/01#/,"+, .+&%DK,G#4*+,0+4.!"-

'2/,0%0)-!-, -+&124!"*+, 0)%4!32/,0+>*J4*F,

rozumienia czy  wahania nastroju (Pilecka, 

2002). 

I%"*!/+G,/#3%&*,0%-*%>,I5!,%69)#/+,&$(-

4-%/H, )%$J, /, )%-/%.(, *"'!$!&'(+$"#>, 45%-

)#45, "+,I:e,/*!&F, %6, &'2)!9%,>%G"+, )%--

$(["*K,6%'#454-+3%/H,)!3')#&4#."H,6*!'J,.!3',

przedmiotem nieustannych kontrowersji. 

V,E+6+"*+45,"+6,/01#/!>,I:e,"+,0%-*%>,

)%-/%.(, *"'!$!&'(+$"!9%, 3'%3(.!, 3*J, 0)-!6!,

/3-#3'&*>,'!3'#,*"'!$*9!"4.*7,f!3'#,6+.H,3-+"-

3J, >+&3#>+$"!., %E*!&'#/*-+4.*, %4!"#, %)+-,

3-+"3J,6%&%"#/+"*+,0%)2/"+M,*"'!)<,*,*"')+-

0!)3%"+$"#457,f+&,'!G,0%3'J0(.!,3*J,/,E+6+-

"*+45,"+6,I:eF,%E$*4-+.H4,*$%)+-,*"'!$*9!"4.*,

%32E, -, I:e, /, &%$!."#45, $+'+45, G#4*+, 0%-

)2/"(.!,3*J, '!,/#"*&*,>*J6-#,3%EHF,+, '+&G!,

rozpatruje w stosunku do zdrowej popula-

cji. Skala inteligencji Wechslera dla dzieci 

UVcP;<ZY, 3'%3%/+"+, /, E+6+"*+45, 3&1+6+,

3*J,-!,P&+$*,P1%/"!.F,P&+$*,g!-31%/"!.,%)+-,

P&+$*,I!1"!.7

Od kiedy wprowadzono program wczesnej 

diagnozy w zakresie fenyloketonurii badania 

6%'#4-H4!, )%-/%.(, *"'!$!&'(+$"!9%, 45%)#45,

%69)#/+.H, *3'%'"H, *, 0%-#'#/"H, )%$J,/, , 0)%-

wadzeniu ich terapii (Brumm, Grant, 2010). 

P0)+/"%DK,(&1+6(,"!)/%/!9%,(,%32E,45%-

)#45, "+, I:e, >%G!, E%/*!>, -%3'+K, -+&12-

4%"+, 0)-!-,/#3%&*!, 3'JG!"*!,I5!7,T$+'!9%,

*3'%'"!,.!3',&%"')%$%/+"*!,*$%D4*,6%3'+)4-+"!.,

I5!, 0%64-+3, &%$!."#45, 0%3*1&2/7,S&)!3!>,

w czasie którego stosowanie restrykcyjnej 

6*!'#, .!3', &%"*!4-"!, 3H, 0*!)/3-!, $+'+, G#-

4*+, 6-*!4&+7, Z%-$(["*!"*!, 6*!'#, 0%, %&)!3*!,

0)-!63-&%$"#>,"*!,/01#/+,.(GF,-6+"*!>,"*!-

&'2)#45, E+6+4-#F, "+, %E"*G!"*!, 0%-*%>(, cc7,

W badaniach prowadzonych w Niemczech 

3'/*!)6-%"%F, *G, (')-#>#/+"*!, %3%4-%/!.,

I5!,"+,0%-*%>*!,h@^C,i>%$j$,(,6-*!4*,/,/*!-

ku przedszkolnym pozwala na utrzymanie 

wyników II w granicach dopuszczalnej nor-

my, mimo zliberalizowania diety w okresie 

3-&%$"#>7, I%>*>%, '%F, 3'/*!)6-%"%, *3'%'"H,

)2G"*4J,0%>*J6-#,*$%)+-+>*,*"'!$*9!"4.*,6-*!-

ci zdrowych i chorych (Burgard, Schmidt, 

Rupp, Schneider, Bremer, 1996). Weglage 

*,.!9%,/30210)+4%/"*4#,UV!9$+9!F, k"6!)3F,

Wilken, Schubert, Ullrich,  1993) stwierdzili 

"+,0)-#&1+6F,*G,D)!6"*,0%-*%>,cc,(,0+4.!"'2/,

-,?!"#$%&!'%"()*H,/#"%3*,X@7^7,

Z drugiej strony wielu badaczy wskazuje na 

*3'%'"%DK, (')-#>#/+"*+, )!3')#&4#."!., 6*!-

'#, )2/"*!G, , /, %&)!3*!, 3-&%$"#>, 6%, WC, )7G7,

(Fishler, Azen, Henderson, Friedman, Koch, 

WXlmY7,V!61(9,%3'+'"*45,6%"*!3*!M,%&+-(.!,

3*J,.!6"+&F,*G,/#"*&*,E+6+M,*"'!$*9!"4.*,&%)!-

$(.H,-,0%-*%>!>,(')-#>#/+"*+,%60%/*!6"*!.,

6*!'#,/,&+G6#>,/*!&(7,T$+'!9%, '!G, .!.,&%"-

')%$+,.!3',/+G"+,"+,&+G6#>,&%$!."#>,!'+0*!,

rozwoju chorych (Vilaseca, Lambruschini, 

Gómez-López, Gutiérrez, Fusté, Gassió, 

L)'(45F,;+>0*3'%$F,ACWCY7,

V, "*!&'2)#45, E+6+"*+45, +"+$*-(.!, 3*J, 6%-

6+'&%/%, (-#3&+"#, 0)-!-, 0+4.!"'2/, 0)%O$,

/,'!D4*!,VcP;<Z7,N+%E3!)/%/+"%F,*G,%E"*-

G%"!,3H,'(,-+)2/"%,/#"*&*,/,P&+$*,P1%/"!.,

.+&,*,g!-31%/"!.,Un)*?O'53F,T!>!$$/!!&F, +#F,

Robinson, Davidson, 2000). Szczególnie 

"*3&*!,/#"*&*,%3*H9+"!,3H,/,"+3'J0(.H4#45,

0%6'!3'+45\,V*+6%>%D4*F,g)+&*,/,%E)+-&+45F,

]*3'%)#.&*F, :$%4&*F, :%6%/+"*!, *, e&1+6+"&*7,

N,/#.H'&*!>,V*+6%>%D4*,/3-#3'&*!,/#>*!-

"*%"!,0%6'!3'#,"+$!GH,6%,P&+$*,g!-31%/"!.7

R*!&'2)-#,E+6+4-!,.!6"+&,/3&+-(.H,"+,>%G-

$*/%DK, 0%6/#G3-!"*+, cc, 0%0)-!-, %E"*G!"*!,

0%-*%>(, %3%4-%/!., I5!7, , f)!?-F, ;*04*4<

P45>*6', *, :%45, UACCCY, (/+G+.HF, *G, "+/!',

02["%,0%6.J'!,$!4-!"*!,(,6-*!4*,0)-!6,m,)%-

&*!>,G#4*+,-,"*3&*>,*$%)+-!>,*"'!$*9!"4.*,0%-

/%6(.!,/#)+["#,/-)%3',0%-*%>(,cc7

R*!,E)+&(.!,'!G,E+6+MF,/,&'2)#45,"*!,3'/*!)-

6-%"%,)2G"*4,/,0%-*%>*!,cc,0+4.!"'2/,-,I:e,

0)-!3')-!9+.H4#45, )!G*>(, 6*!'#, /, 0%)2/-
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8+19%)-+'+,:+4-%)
 !"#$%&!'%"()*+,%)+-,.!.,/01#/+,"+,)%-/2.,03#45%30%1!4-"#,6-*!4&+7
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naniu z osobami zdrowymi (Stemerdink, 

van der Meere, van der Molen, Kalverboer, 

Hendrix, Huisman, van der Shot, Slijper, van 

Spronsen, Verkerk, 1995). 

,I%-*%>,I5!,/01#/+,/*J4F,.+&,/#"*&+,-,/*J&-

3-%D4*, E+6+MF, /, E+)6-%, *3'%'"#, 30%32E, "+,

poziom funkcjonowania intelektualnego pa-

cjentów z PKU. Natomiast sprzeczne cza-

3!>,/#"*&*,E+6+M,>%9H,/#"*&+K,'!G,-,')(6-

"%D4*, /, %&)!D$!"*(, /3-#3'&*45, 4-#""*&2/,

>%9H4#45,>*!K,/01#/,"+,)%-/2.,(>#31%/#,

0+4.!"'2/F, .+&,45%KE#, )2G"!9%, )%6-+.(,0%-

/*&1+M,/, ')+&4*!, $!4-!"*+F,%66-*+1#/+M,3'#-

>($+4#."#45, *, /#45%/+/4-#45, D)%6%/*3&+,

4-#, '!G, 3-!)%&*!9%, -+&)!3(, 0+'%9!""#45,

czynników biologicznych, chorobowych 

*,30%1!4-"#457

 

Z%-/2., !>%4.%"+$"#, *, 30%1!4-"#, 6-*!4*, 45%-

)#45,"+,?!"#$%&!'%"()*J,̀ ,4-#$*,/,.+&*45,3?!)+45,

>%9H,0%.+/*K,3*J,')(6"%D4*,*,4-#,-+/3-!Q,

R*!,'#$&%,.!6"+&,0%-*%>,)%-/%.(,(>#31%/!-

go chorych jest przedmiotem zainteresowa-

nia ze strony badaczy. Istotne jest bowiem 

)2/"*!G, '%F, /, .+&*, 30%32E, %3%E#, '!, )+6-H,

sobie z wymaganiami stawianymi na kolej-

nych etapach edukacji oraz jak przebiega 

*45,)%-/2.,!>%4.%"+$"%<30%1!4-"#7,g+6+"*+,

!0*6!>*%$%9*4-"!,/3&+-(.HF,*G,6-*!4*,-,0)-!-

/$!&1#>*,45%)%E+>*,3%>+'#4-"#>*,3'+"%/*H,

9)(0J, )#-#&+,/#3'H0*!"*+, ')(6"%D4*, /, 03#-

45%30%1!4-"#>,0)-#3'%3%/+"*(,*,>%9H,%"!,

(.+/"*+K,3*J,/,')-!45,%E3-+)+45\

o, funkcjonowanie emocjonalne i samo-

ocena;

o, 0)-#3'%3%/+"*!,30%1!4-"!,*,&%"'+&'#,)2-

/*!D"*4-!p

o, %3*H9"*J4*+,3-&%$"!,UI*$!4&+F,ACCAY7

I)%4!3, 30%1!4-"!9%,0)-#3'%3%/+"*+,6-*!4-

&+,0)-!/$!&$!,45%)!9%,/,D)%6%/*3&(,3-&%-

1#,>%G!, E#K, (')(6"*%"#, -+E()-!"*+>*, )2/-

nowagi nerwowej i emocjonalnej. Dzieci 

-, (%92$"*%"#>*, %E.+/+>*, "+60%E(6$*/%D4*,

*, -+5+>%/+"*+,>+.H, 0)%E$!>#,/,+6+0'+4.*,

6%,/#>+9+M, , *,%4-!&*/+M,"+(4-#4*!$*,%)+-,

"%)>,%E%/*H-(.H4#45,/,9)(0*!,)2/*!D"*4-!.,

(Maciarz, 2001).

V!61(9, "*!&'2)#45, E+6+4-#, 0+4.!"4*,

-, I:eF, >*>%, 0%6.J4*+, /4-!3"!9%, $!4-!-

"*+F,>+.H,/*J4!.,')(6"%D4*,/,3-&%$!,"*G,*45,

-6)%/*, )2/*!D"*4#, Un+33*2F,  (3'qF, r20!-<

P+$+F, L)'(45F, s*$+3!4+F, ;+>0*3'%$F, ACC_Y7,

I)-!.+/*+K,3*J,'%,>%G!,"+,0)-#&1+6,/,0)%-

E$!>+45,6%'#4-H4#45,%3*H9+"*+,-+>*!)-%-

nych celów w przebiegu edukacji szkolne-

.Un!"'*$!F,f!",]%!6'F,g%345F,ACWCY7;5%)-#,

4-JD4*!.,0%/'+)-+.H,&$+3#, UZ!#, 7F,LE+6*!F,

I$+*"9(!'F, Z!#, d7F, WXX^YF, /#&+-(.H,>"*!.-

3-H, >%'#/+4.J, %3*H9"*JKF, 9%)-!., %4!"*+-

.H, 3/%.!, >%G$*/%D4*F, (-6%$"*!"*+, 3-&%$"!,

(Weglage, Fünders, Wilken, Schubert, 

P45>*6'F,g()9+)6F,e$$)*45F,WXXAY7,L"+$*-(.H4,

.!6"+&,/#"*&*,E+6+M,/*6%4-"!,.!3'F,*G,)2G"*-

4!,/,0)-!E*!9(,3-&%$"!.,!6(&+4.*,6-*!4*,3H,

0)-!63'+/*+"!,/, .!6"#45, U"07,VJ9)#YF,+$!,

nieistotne w innych krajach (np. Szwajcaria) 

(Burgard, 1997, za: Tiefenthaler, 2000). 

W Austrii procent pacjentów z PKU, którzy 

&%M4-H, 3'(6*+, .!3', "*G3-#, /, 0%)2/"+"*(,

-, 0%0($+4.H, %32E, -6)%/#45, Uf*!?!"'5+$!)F,

ACCCY7, S4!"*+.H4, %3*H9"*J4*+, 3-&%$"!, "+-

$!G#, 0+>*J'+K, "*!, '#$&%, %,/#"*&+45,E+6+M,

6%'#4-H4#45,)%-/%.(,?("&4.*,*"'!$!&'(+$"#45,

+$!, )2/"*!G, 30!4#O4-"#45, -+E()-!M, 0%.+-

/*+.H4#45, 3*J, (, 0+4.!"'2/,/, -+&)!3*!, "07,

uwagi, której sprawne funkcjonowanie za-

0!/"*+,!?!&'#/"%DK,/#&%"+"*+,/*J&3-%D4*,

4-#""%D4*7, T$+'!9%, '!G,/, 0)%4!3*!, !6(&+-

4#."#>, "+$!G+1%E#, (/-9$J6"*+K, 0%')-!E#,

6-*!4*,-,I:e, *,6%3'%3%/#/+K,6%,"*45,3'%-

sowane metody pracy.  

W zakresie sfery emocjonalnej badania 

/3&+-(.H, "+, , 0%.+/*+"*!, , 3*J, (, 0+4.!"'2/F,

'+&*45, 0)%E$!>2/, .+&, "07, "+6)(45$*/%DKF,

"*!0%&2.F, /#G3-#, 0%-*%>, $J&(7, N/)+4+, 3*J,

.!6"+&, )2/"%4-!D"*!, (/+9JF, *G, '#>,/*J4!.,

obserwowanych jest problemów w funkcjo-

"%/+"*(,6-*!4*,*>,9%)3-+,&%"')%$+,6*!'#F,/#G-

szy poziom fenyloalaniny (Smith, Beasley, 

Wolff, Ades, 1988). 

d+&, 3*J, /*J4, %&+-(.!, 6$+, ?("&4.%"%/+"*+,

chorych istotne znacznie ma to, czy kon-

'#"(%/+"!, .!3', "+6+$, $!4-!"*!, 4-#, '!G, 3'%-

3%/+"*!, 6*!'#, -%3'+1%, 0)-!)/+"!7, e, 6-*!4*,

/4-!D"*!, %E.J'#45, $!4-!"*!>F, (, &'2)#45,

zaprzestano kontroli diety stwierdzono obni-

G!"*!,0%-*%>(,?("&4.%"%/+"*+,30%1!4-"!9%,

U8+''5!/3F,g+)+E+3F,;(3+4&F, !))+)*F,WXl^Y7,

;5+"9, *,  *345, UWXm^Y, /3&+-(.H, "+'%>*+3',

/,3/#>,E+6+"*(,"+,-/*H-!&,0%>*J6-#,4-+-

sem trwania diety oraz nasileniem obserwo-

wanych problemów w zakresie zachowania 

%)+-, )%-/%.(, !>%4.%"+$"!9%, 6-*!4*7, T1(9*,

%&)!3,3'%3%/+"*+,6*!'#,&%)!$%/+1,/, *45,E+-

6+"*(,-,>"*!.3-#>,"+3*$!"*!>,,')(6"%D4*7

c""!,/#"*&*,(-#3&(.!,3*J,/,E+6+"*+45,45%-

)#45, /4-!D"*!, %E.J'#45, $!4-!"*!>, *, (')-#-

>(.H4#45, 6*!'J7, V, 9)(0*!, 6-*!3*J4*%$+'&2/,

-,I:e,,"*!,-+%E3!)/%/+"%,/#G3-!9%,0%-*%-

>(,)#-#&+,/#3'H0*!"*+,0%/+G"#45,%E.+/2/,

emocjonalnego lub behawioralnego nie-

przystosowania (Weglage, Rupp, Schmidt, 

WXXBY7, ,8*>%, '%, ')(6"%D4*,/, -+&)!3*!, 03#-

45%30%1!4-"!9%, ?("&4.%"%/+"*+, 45%)#45,

E#1#, /*6%4-"!, (, 3'+)3-#45, 0+4.!"'2/F, &'2-

)-#,/, 0%)2/"+"*(, -, )2/*!D"*&+>*, -91+3-+$*,

>7*"7,>"*!.3-H,3+'#3?+&4.J,-,G#4*+F,>"*!.3-H,

%'/+)'%DKF, /-)%3', O-#4-"#45, 6%$!9$*/%D4*,

(Weglage, Fünders, Ullrich, Rupp, Schmidt, 

WXX^Y7,R+$!G#,.!6"+&,-+(/+G#KF,*G,"+3*$!"*!,

problemów w sferze emocjonalnego oraz 

30%1!4-"!9%, ?("&4.%"%/+"*+, E#1%, /*J&3-!,

(,'#45,0+4.!"'2/F,&'2)#45,4!45%/+1+,9%)3-+,

kontrola diety. 

g+6+4-!,-/)+4+.H,'!G,(/+9J,"+,'%F, *G,4-+-

3!>, ')(6"%D4*, /, -+&)!3*!, "+/*H-#/+"*+,

)!$+4.*, 30%1!4-"#45F, 0)%E$!>#, !>%4.%"+$"!,

*,*""!,-+E()-!"*+,>%9H,0%-%3'+K,(,'#45,0+-

4.!"'2/, "*!-+(/+G%"!, 0)-!-, $+'+, Un!"'*$!F,

Ten Hoedt, Bosch, 2010).

f)(6"%D4*, /, ?("&4.%"%/+"*(, 0+4.!"'2/,

-,I:e,>%G"+,%6"*!DK,6%,0)%E$!>2/F,&'2)!,

0%.+/*+.H, 3*J,/, ')+&4*!,03#45%30%1!4-"!9%,

rozwoju dzieci przewlekle chorych. Dzieci te 

4-JD4*!.,"*G,*45,-6)%/*,)2/*!D"*4#,(.+/"*+.H,

problemy adaptacyjne, zarówno natury we-

/"J')-"!., .+&, *,-!/"J')-"!.,%)+-,"*G3-#,0%-

ziom globalnej samooceny (Pilecka, 2002). 

R+$!G#,.!6"%4-!D"*!,,0+>*J'+KF,*G,/,9)(0*!,

6-*!4*, 6%'&"*J'#45, 'H, 3+>H, 45%)%EH, 6+.H,

3*J, -+(/+G#K, E+)6-%, 6(G!, )2G"*4!, *"6#/*-

dualne w zakresie bogactwa symptomów 

i stopnia ich nasilenia (Bennett, 1994 za: 

I*$!4&+F, ACCAY7, S92$"*!,>%G"+, 0)-#.HKF, G!,

"*!,>+,E!-0%D)!6"*!., -+$!G"%D4*,0%>*J6-#,

rodzajem choroby a zmianami w rozwoju 

!>%4.%"+$"#>,6-*!4*7,f+&,.+&,/,&+G6!.,*""!.,

3#'(+4.*,3')!3%/!.,)!+9(.H,%"!,E+)6-%,)2G"*!,

UI*$!4&+F,ACCAY7,T%6+'&%/%,')(6"%D4*,/,%4!-

nie danych o problemach emocjonalnych 

/#"*&+.H,-, '!9%F, *G,6*+9"%-+, *45,%0*!)+,3*J,

"+.4-JD4*!.,"+,')-!45,[)261+45,0%45%6-!"*+\,

)%6-*42/F,6-*!4*,*,"+(4-#4*!$*7,N9%6"%DK,(-#-

3&+"#45,/,'!",30%32E,%4!",.!3',4%,"+./#G!.,

umiarkowana (Pilecka, 2002).
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8+19%)-+'+,:+4-%)
 !"#$%&!'%"()*+,%)+-,.!.,/01#/+,"+,)%-/2.,03#45%30%1!4-"#,6-*!4&+7
;5)%"*4,*$$"!33,<,*"'!$$!4'(+$,6!=!$%0>!"',+"6,03#45%3%4*+$,+30!4'3,%?,45*$6)!",')!+'!6,?%),05!"#$&!'%"()*+7,

I)2E(.H4, -"+$![K, 4-#""*&*, >%9H4!, >*!K,

"!9+'#/"#, /01#/, "+, )%-/2., !>%4.%"+$"%-

<30%1!4-"#,0+4.!"'2/,-,I:e,/3&+-(.!,3*JF,

*G, >%9H, E#K, %"!, /#"*&*!>, >*J6-#, *""#>*,

3')!3(, -/*H-+"!9%, -, %9)+"*4-!"*+>*, 6*!'#,

%)+-,3+>!.,45%)%E#,0)-!/$!&1!.7,T(G+,$*4-E+,

0+4.!"'2/,-91+3-+,E%/*!>,*3'%'"!,')(6"%D4*,

z utrzymywaniem diety (Weglage, Fünders, 

Ullrich, Rupp, Schmidt, 1996). W procesie 

$!4-!"*+,"*!,"+$!G#,/*J4,-+0%>*"+K,%,%?!)%-

waniu pomocy psychologicznej i konsultacji 

rodzicom i samym pacjentom.

 

Podsumowanie i wnioski

f)(6"%,.!3',/*J4,%60%/*!6-*!K,.!6"%-"+4--

"*!, "+, 0#'+"*!, %, -+&)!3, 6!O4#'2/, *"'!$!&-

'(+$"#45, %32E, -, I:eF, +, '+&G!, !/!"'(+$"!,

')(6"%D4*, /, *45, )%-/%.(, !>%4.%"+$"%<30%-

1!4-"#>7, I)-!3')-!9+"*!, -+$!4%"!., 6*!'#,

.!3', .!6"+&, E+)6-%, *3'%'"!, 6$+, 0)+/*61%/!-

9%,?("&4.%"%/+"*+,45%)#457,V+G"H,&/!3'*H,

.!3','!G,>%G$*/%DK,0%>%4#,03#45%$%9*4-"!.,

kierowanej do osób z PKU i udzielanego 

im, oraz ich rodzinom wsparcia w radze-

"*(, 3%E*!, -, 0%.+/*+.H4#>*, 3*J, 0)%E$!>+>*7,

T%6+'&%/#>, 4-#""*&*!>F, &'2)#, "+$!G+1%E#,

(/-9$J6"*+K,/,+"+$*-*!,>%9H4#45,0%.+/*+K,

3*J, ')(6"%D4*, /, )%-/%.(, !>%4.%"+$"%<30%-

1!4-"#>, 6-*!4*, 0%/*"*!", E#K, &%"'!&3', *45,

3#3'!>(, )%6-*""!9%7, R+$!G#, 0+>*J'+KF, *G,

przystosowanie rodziców do choroby prze-

/$!&1!.,6-*!4&+,/,6(G#>,3'%0"*(,-+$!G#,>*J-

dzy innymi od otrzymywania wsparcia spo-

1!4-"!9%7,T$+'!9%,'!G,/,0$+"%/+"*(,0)%4!3(,

$!4-!"*+, 0%/*""%, (/-9$J6"*+K, 3*J, )2/"*!G,

/30210)+4J, -, 03#45%$%9*!>F, &'2)#, >291E#,

>7*"7, (6-*!$+K, /30+)4*+, 4-#, '!G, 0)%/+6-*K,

6-*+1+"*+, >+.H4!, "+, 4!$(, )%-/*.+"*!, (>*!-

.J'"%D4*, )+6-!"*+, 3%E*!, 0+4.!"'2/, *, *45, )%-

dziców z napotykanymi w trakcie kolejnych 

etapów rozwoju problemami.     

Streszczenie

Wrodzone choroby metabolicz-

ne to zaburzenia metabolizmu spowo-

6%/+"!,0+'%$%9*4-"H,*"?%)>+4.H,9!"!-

'#4-"H7 Klasyczna fenyloketonuria jest 

spowodowana wrodzonym niedoborem 

hydroksylazy fenyloalaniny, enzymu 

&+'+$*-(.H4!9%, 0)-!.D4*!, ?!"#$%+$+"*"#,

/, '#)%-#"J7, P0)+/"%DK, (&1+6(, "!)-

wowego u osób chorych na fenyloke-

'%"()*J, >%G!, -%3'+K, -+&124%"+, 0)-!-,

/#3%&*!, 3'JG!"*!, ?!"#$%+$+"*"#, UI5!Y7,

T%&%"+"#,0)-!9$H6,E+6+M,&%"4!"')(.!,

3*J,"+,30!4#O4!,)%-/%.(,0%-"+/4-!9%,

45%)#45, "+, ?!"#$%&!'%"()*JF, /01#/*!,

leczenia na ten rozwój oraz cechach 

?("&4.%"%/+"*+, !>%4.%"+$"%<30%1!4--

"!9%,45%)#45,*,*45,%3*H9"*J4*+45,3-&%$-

nych. 

%&'()*+,-./'(01 fenyloketonuria (PKU), 

45%)%E+,0)-!/$!&1+F,*"'!$*9!"4.+,UccYF,)%--

/2., !>%4.%"+$"%<30%1!4-"#F, %3*H9"*J4*+,

szkolne.
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Phenylketonuria (PKU) is 

caused by the absence or inactivity of 

phenylalanine hydroxylase, the enzyme 

that  converts the amino acid phenylala-

nine to tyrosine. It is believed that the 

accumulation of phenylalanine and its 

metabolites is toxic to the central ner-

vous system. The present paper focus-

es on intellectual development, psycho-

social aspects and school achievement 

in phenylketonuria.

Key words: phenylketonuria (PKU), 

chronic illness, intellectual develop-

ment, psychological characteristics, 

school achievement.    
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/,g#69%3-4-#F,($7,I%/3'+M42/,V+)3-+/#,_F,l_<XW_,g#69%3-4-

 $3'()5/0670

:$*"*>!')*+,U+"97,4$*"*>!')*43YF,-+0%4-H'&%/+"+,

przez Feinsteina i Asplunda w latach 80-tych 

ww, /*!&(F, (>%G$*/*+, *$%D4*%/!, 0)-!63'+/*!-

"*!, 3'+"(, 0+4.!"'+, -+, 0%>%4H, %60%/*!6"*45,

3&+$, $*4-E%/#45, x8*&%1+.!/3&+, ACWCF, S0+)+,

ACC_y7, N.+/*3&+, &$*"*4-"!, /#3'J0(.H4!, (, 0+-

4.!"'+, 3H, 0)-!63'+/*+"!, /, 30%32E, %E*!&'#/-

"#,-+,0%>%4H,0("&'%/#45,%4!",U+"97,34%)*"9,

scales) przebiegu choroby i wyników leczenia. 

Potrzeba stosowania skal punktowych wyni-

&+, -+)2/"%, -, %&)!D$%"#45, 0)-!-, z/*+'%/H,

S)9+"*-+4.J, N6)%/*+, UV]SY, xS0+)+, ACC_+F,

V]S, <, c;cT]y, 6!O"*4.*, ')-!45, 0%63'+/%/#45,

"+3'J03'/, 45%)%E#\, (3-&%6-!"*+, U+"97, *>0+-

*)>!"'YF, "*!0!1"%30)+/"%D4*, U+"97, 6*3+E*$*'#Y 

*, (0%D$!6-!"*+j-+$!G"%D4*, U+"97, 5+"6*-

4+0Y, x:%/+$3&+, *, /307, ACCWF, z$(3+)-, *, /307,

ACC_yF, .+&, *, &%"*!4-"%D4*, %E*!&'#/*-+4.*, 0%-

>*+)(, /#"*&2/, )!5+E*$*'+4.*, /#"*&+.H4!. 

z paradygmatu Medycyny Opartej na Faktach 

(ang. Evidence Based Medicine – EBM) 

x8*&%1+.!/3&+,ACCmy7,P&+$+,&$*"*>!')#4-"+,0%-

/*""+, 30!1"*+K, "+3'J0(.H4!, /#>+9+"*+\, E#K,

niezawodna we wszystkich przypadkach, pro-

sta w wykonaniu, komunikatywna, powtarzalna 

%)+-,"+,'#$!,4-(1+F,E#,/#&+-#/+K,*3'%'"!,->*+-

"#,"+,&%$!."#45,!'+0+45,'!)+0**, x8*&%1+.!/3&+,

2010, Kowalska i wsp. 2001, Opara 2006, 

T)(GE*4&*,*,/307,ACCmy7,d!.,3&('!4-"%DK,-+$!G#,

"*!, '#$&%, %6, &%"3')(&4.*F, $!4-, )2/"*!G, %6, 6%-

D/*+64-!"*+, %3%E#, E+6+.H4!., x8*&%1+.!/3&+,

ACWCF,T)(GE*4&*,*,/307,ACCmy7,V#E2),%&)!D$%"!.,

3&+$*, -+$!G#, 0)-!6!, /3-#3'&*>, %6\, 4-J3'%D4*,

3'%3%/+"*+F, 0)-#3'J0"%D4*, %)+-, 4-+3(, *, 0)%-

3'%'#,/#&%"+"*+7,V,0)-#0+6&(,/#E%)(,/*J4!.,

"*G,.!6"!.,3&+$*,/+G"!,.!3',0%6%E"!,0)-!&1+6+-

"*!,-.+/*3&,&$*"*4-"#45,"+,*3'%'"H,3'+'#3'#4-"*!,

0("&'+4.J7,I)-#,/#E%)-!,3&+$*,"+$!G#,E)+K,0%6,

(/+9JF, G!, /, 0)-#0+6&(, 0+4.!"'+, 0%, (6+)-!,

/*J&3-%DK, -, "*45, .!3', /#&%)-#3'#/+"+, 0)-!-,

4+1#,-!3021,/*!$%30!4.+$*3'#4-"#\,$!&+)-#F,O-.%-

'!)+0!('2/F, 0*!$J9"*+)&*, *, *""#, 0!)3%"!$, >!-

6#4-"#7,N!,/-9$J6(,"+,'%F,G!,/*J&3-%DK,3'%3%-

/+"#45, 3&+$, -%3'+1+, %0)+4%/+"+, -+, 9)+"*4HF,

"*!-/#&$!,*3'%'"H,&/!3'*J,3'+"%/*,(.!6"%$*4%"!,


