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У світі налічується значна кількість генетич-
них захворювань, але одним із найбільш поширених 
генетичних захворювань серед країн європейської 
раси є фенілкетонурія (PKU). Дане захворювання 
проявляється підвищеними рівнями фенілаланіну в 
крові, характерними особливостями якого є дотри-
мання пожиттєвої специфічної дієти, як основи лі-
кування. Досі в Україні не вивчалося питання визна-
чення кількісного складу незамінних L-амінокислот 
у харчовій лікувальній суміші для осіб, хворих на 
фенілкетонурію, що і стало метою нашого до-
слідження. Прояв фенілаланінемії пов’язаний із му-
тацією в гені фенілаланін гідроксилази (PAH) та 
порушенням метаболізму кофактора тетрагідро-
біоптерину (BH4). Такий стан призводить до роз-
витку фенілкетонурії різної форми. Контроль за 
рівнем фенілаланіну (Phe) в крові можливий тільки 
за умов дотримання дієтотерапії, що базується 
на сукупності дотримання трьох основних правил: 
природньому обмеженні білка, споживанні сумішей, 
що містять L-амінокислоти без Phe (харчовий про-
дукт для спеціальних медичних цілей) та споживан-
ні їжі з низьким вмістом білка. Основною складовою 
харчового продукту для спеціальних медичних цілей 
є комплекс замінних та незамінних L-амінокислот, 
мікро- та макроелементів, вітамінів, інколи вуг-
леводів, жирів та ін. речовин. Достатня кількість 
незамінних амінокислот визначає якісний та кіль-
кісний склад амінокислотної суміші, азотний ба-
ланс організму та обмін речовин. При споживанні 
амінокислотних сумішей необхідно враховувати їх 
біологічну цінність, яка розраховується відсотко-
вим вмістом кожної незамінної амінокислоти по 
відношенню до ідеального білка. Склад незамінних 
амінокислот у суміші повинен складати 100%, що є 
біологічно повноцінною сумішшю. Біологічно повно-
цінна суміш оптимізує рівень Phe в крові осіб, хво-
рих на фенілкетонурію. Враховуючи рекомендації 
Європейських країн склад незамінних амінокислот 
у суміші повинен складати на 40% більше від реко-
мендованого амінокислотного складу ВООЗ/FAO/
UNU (2007). Тому, кількість амінокислотного скла-
ду та необхідна частка незамінних амінокислот в 
амінокислотній суміші повинні бути збалансова-
ними та співставними з віковими потребами при 
харчуванні осіб з різними формами фенілкетонурії. 
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Вступ. Захворюваність на фенілкетонурію най-
вища серед осіб європейської раси, характерною 
рисою якого є гіперфенілаланінемія (ГФА). За резуль-
татами статистичних даних станом на 2015 рік поши-
реність на різні форми гіперфенілаланінемії в Украї-
ні в середньому складає від 1:6000 до 1:10000 та за 

кількістю виявлених випадків захворюваності відріз-
няється у різних областях з народженням від 65 до 75 
дітей на рік. Найбільшою часткою прояву форм гіпер-
фенілаланінемії є класична форма фенілкетонурії [1].

Фенілкетонурія (PKU) є найпоширеніше вродже-
не орфанне захворювання із порушенням метабо-
лізму амінокислот, що призводять до збільшення 
накопичення фенілаланіну (Phe) до нейротоксичних 
рівнів. Це генетичне аутосомно-рецесивне захворю-
вання, яке відноситься до класу аміноацидопатій та 
характеризується вродженим дефектом печінкового 
ферменту фенілаланін-4-гідроксилази. Фенілаланін 
гідроксилаза (phenylalanine hydroxylase, PAH), в свою 
чергу, необхідна для метаболізму амінокислот фе-
нілаланіну (L-Phe) та тирозину (L-Tyr), який відбува-
ється за участі кофактора тетрагідробіоптерину (BH4)  
[2, 3].

Рання діагностика та своєчасне встановлення 
діагнозу у новонароджених суттєво впливає на збіль-
шення популяції соціально інтегрованих дорослих 
осіб. Недіагностована або пізно діагностована PKU, 
нелікована PKU під час розвитку дитини у ранньо-
му дитинстві та підлітковому віці може призвести 
до глибоких, а в деякій мірі і до незворотних нейро-
когнітивних пошкоджень мозку. Але, недостатній 
контроль рівня Phe, на будь-якому етапі життя, може 
призвести до збоїв у виконавчій функції та/або необ-
хідності психологічної чи психіатричної допомоги  
[4, 5].

Сучасні стратегії лікування направлені на знижен-
ня рівня Phe. На сьогоднішній час доведеним і до-
слідженим методом лікування PKU та профілактики 
розвитку порушень мозку є дієтотерапія, яка засно-
вана на споживанні амінокислотної суміші з відсут-
ністю амінокислоти фенілаланіну. 

В Україні досі відсутня затверджена уніфіко-
вана форма складу амінокислотних сумішей із 
обов’язковим вмістом необхідної кількості аміно-
кислот як мікроелементів, що необхідні для форму-
вання білкових з’єднань в організмі людини, синтезі 
гормонів, ферментів та інших клітинних процесів для 
підтримки гомеостазу організму.

Дослідження кількісного складу незамінних 
L-амінокислот у харчових продуктах для спеціальних 
медичних цілей (амінокислотних сумішах) для осіб, 
хворих на фенілкетонурію стало метою даного дослі-
дження.

Патофізіологія та діагностика фенілкетонурії. 
В патогенезі стану гіперфенілаланінемії можна 

визначити дві основні причини її розвитку: мутація 
в гені фенілаланін гідроксилази, що проявляється 
дефіцитом активності ферменту та порушення ме-
таболізму кофактора тетрагідробіоптерину (BH4). У 
випадку розвитку мутацій в гені PAH пацієнти страж-
дають на найбільш поширену класичну форму PKU, 
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а у випадку порушень біосинтезу та регенерації ак-
тивної форми BH4 у осіб розвивається атипова форма 
PKU із важко контрольованими показниками феніла-
ланіна в крові при дієтотерапії [4, 6].

У разі класичної форми PKU відбувається по-
рушення перетворення фенілаланіну в тирозин. У 
біологічних рідинах осіб з’являються фенілкетони. 
Підвищена концентрація у сечі таких метаболітів, 
як фенілацетат, фенілпіруват та феніл лактат, може 
спричинити тяжкі та незворотні зміни зі сторони нер-
вової системи шляхом проникнення їх через гемато-
енцефалічний бар’єр. Механізм, який призводить до 
тяжких когнітивних розладів ще до кінця не вивче-
ний, але характерною ознакою неврологічних змін є 
гіпомієлінізація та демієлінізація нервових волокон 
[3,7]. При такій формі PKU найкращим методом ліку-
вання є обмеження або зниження в їжі фенілаланіну 
та споживання суміші амінокислот без даної аміно-
кислоти. Якщо у осіб виявляють порушення біосин-
тезу та регенерації активної форми BH4, то в такому 
випадку, особам пропонують пероральне лікування 
препаратами тетрагідробіоптерину або його анало-
гами у комплексі із дієтотерапією.

У рамках всесвітньої ініціативи запроваджено 
ранній скринінговий метод визначення PKU у ново-
народжених. Ним являється прокол п’ятки новонаро-
джених із виділенням краплі крові та переміщенням 
її на фільтрувальний папір з наступним визначенням 
концентрації Phe. Але найбільш важливим діагнос-
тичним методом є аналіз мутацій гена PAH на хромо-
сомі 12 (область q22-24.1), чи аналіз мутацій в локусі, 
що характеризує дефект синтезу та регенерації BH4 
[3, 8].

Виділяють єдину уніфіковану класифікацію форм 
PKU: легку (гіперфенілаланінемія), яка проявляється 
рівнями фенілаланіна в крові у межах від 120–360 
мкмоль/л до 1200 мкмоль/л та класичну форму 
(тяжка форма) із показниками феніліланіна вище 
1200 мкмоль/л при середньому нормальному рівні 
у межах 60 мкмоль/л [9, 10]. 

За Європейськими рекомендаціями переглянуті 
та розраховані показники Phe в крові для різних віко-
вих груп. Так, від народження до 12 років та вагітних 
жінок з PKU фенілаланін повинен бути в межах 120–
360 мкмоль/л, для осіб старше 12 років та невагітних 
дорослих від 120 до 600 мкмоль/л. Не залежно від 
дієтотерапії, особи повинні проходити обов’язкове 
харчове, клінічне та біохімічне спостереження 1 раз/
рік [11].

Основним та ключовим фактором дотримання та 
регуляції належної концентрації фенілаланіна в крові 
є дотримання дієти.

Дієтотерапія – основа лікування класичної 
форми PKU.

Сучасні стратегії лікування зосереджені на зни-
женні рівня Phe, хоча міжнародні рекомендації про-
довжують вдосконалюватися. Дотримання дієти є 
основним фактором, який впливає на концентра-
цію рівня Phe в крові і, таким чином, відіграє клю-
чову роль у тяжкості клінічних проявів PKU у люди-
ни. Дієтотерапія складається з 3 частин: природне 
обмеження білка, споживання сумішей, що містять 
L-амінокислоти без Phe та споживання їжі з низьким 
вмістом білка. Основою дієти є пожиттєве викорис-
тання харчових продуктів для спеціальних медичних 

цілей (амінокислотної суміші) за відсутності аміно-
кислоти Phe. Такі амінокислотні суміші є синтетич-
ним джерелом білка на основі L-амінокислот [12, 13].

PKU є підступним захворюванням і може про-
явитися слабкими інтелектуальними та незначними 
нервово-психічними проблемами, навіть, у осіб, які 
дотримувалися принципів дієти. Спостерігаються 
випадки коли, за вчасно діагностованою PKU з отри-
манням лікування з перших тижнів життя (маючи по-
чатковий хороший метаболічний контроль), але з по-
рушенням контролю у більш пізньому дитинстві або 
дорослому віці, пацієнти можуть мати як зворотні 
так і незворотні нейропсихічні наслідки. І навпаки, з 
пізно діагностованою PKU з нейропсихічними зміна-
ми стану здоров’я, пацієнти із зниженим рівнем Phe 
в крові демонструють покращення у поведінці (кон-
центрацію уваги, спокій та ін.) [14]. Особлива увага 
повинна приділятися жінкам з PKU у період вагітнос-
ті. Збільшення рівня Phe у крові, опосередкованого 
недотриманням дієти та лікування у період вагітнос-
ті (особливо у період першого триместру) спричиняє 
токсичний вплив на мозок та серце плоду. Такий стан 
називають материнським синдромом PKU [10].

Лікування PKU та дієтотерапію необхідно розпо-
чати якомога скоріше та раніше. За даними терапев-
тичного комітету Американського коледжу медичної 
генетики та геноміки 2014 року, враховуючи високі 
початкові рівні Phe в крові, фенілаланін необхідно 
повністю виключити із дієти, тобто споживати про-
дукти без фенілаланіна до тих пір, поки його рівні 
не наближаться до діапазону референтних. За умов 
підтримання знижених рівнів Phe у крові слід продо-
вжувати дієтотерапію з обмеженням фенілаланіну. 
Для новонароджених дітей з виявленими підвище-
ними рівнями Phe грудне молоко є важливим для 
росту та розвитку немовляти, тому його споживання 
поєднується із іншими елементами дієтотерапії [10].

У наш час, враховуючи рекомендації провідних 
фахівців, в Україні запроваджено пожиттєве (diet for 
life) споживання харчових продуктів для спеціальних 
медичних цілей, що закуповуються за рахунок коштів 
місцевого бюджету та видаються централізовано 
Центрами первинної медико-санітарної допомоги. 
Лікувальне харчування повинно поєднуватися із спо-
живанням природнього білку, що міститься у продук-
тах повсякденного вжитку.

Організм людини потребує 20 різних амінокис-
лот, серед яких 8 є основними та незамінними, що 
не можуть генеруватися в організмі людини та над-
ходять до нього у вигляді продуктів харчування. Не-
замінні амінокислоти складають біологічну цінність 
їжі, забезпечують азотну рівновагу та обмін речовин 
в організмі людини.

У дієті, для осіб з фенілкетонурією, не допустиме 
споживання м’яса та м’ясних виробів, риби та рибо-
продуктів, виробів із молока, яєць, муки, бобових, 
горіхів, шоколаду, круп, желатину, рослинних водо-
ростей (спіруліни), підсолоджувачів (аспартаму) та 
ін. продуктів та страв, що є джерелом великої кіль-
кості Phe. Вміст фенілаланіну в цих продуктах можна 
оцінювати за маркуванням харчових білків із розра-
хунку 1 г білка = 50 мг Phe [15]. Раціон осіб з діагнос-
тованою PKU повинен складатися на 80% з овочів та 
фруктів. Вміст Phe у них можна розраховувати від 20 
до 40 мг/1 г білка.
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Такий вид харчування осіб з PKU можна оцінити 
як нераціональний. За даними МОЗ України нераціо-
нальне харчування суттєво впливає на життя людини 
та розвиток неінфекційних захворювань, серед яких 
провідне місце займає порушення обміну речовин 
[16].

Нераціональне харчування такої категорії осіб 
може мати драматичні наслідки для здоров’я дітей 
і дорослих. Аліментарні дефіцити білка, більшості ві-
тамінів, макро- і мікроелементів, інших харчових ре-
човин, що неминуче виникають при харчуванні осіб 
з PKU, повинні обов’язково компенсуватися спожи-
ванням спеціалізованих харчових продуктів на осно-
ві сумішей амінокислот без фенілаланіну, а також, 
споживанням спеціальних безбілкових та низькобіл-
кових продуктів на основі крохмалів та/або мальто-
декстрину для забезпечення енергетичної цінності 
раціону відповідно до віку.

У зв’язку з цим, вибір спеціального продукту, при-
йнятного для пацієнта з PKU, має велике значення 
для його здоров’я та подальшого розвитку. Робочою 
групою Ради медичних досліджень з PKU розрахова-
но та рекомендовано споживання необхідної кіль-
кості амінокислот з урахуванням Phe, Tyr та їх співвід-
ношення (Phe:Tyr) для різної вікової групи. Для дітей 
до 2 років споживання амінокислот без фенілаланіну 
повинно становити не менше 3 г/кг/добу, а тирозину 
100-120 мг/кг/добу. Для дітей старше 2 років аміно-
кислотний склад суміші слід підтримувати на рівні 
2 г/кг/добу, для осіб старше десяти років амінокис-
лотна суміш білку повинна становити на 50% більше. 
Обов’язковим критерієм контролю споживання кіль-
кості білкової суміші повинен становити рівень Phe в 
крові [17]. 

Амінокислотна суміш – важлива складова ліку-
вального харчування.

Оскільки продукти, які зазвичай споживаються 
як джерело білка здоровими людьми у повсякден-
ному житті, містять різні необхідні поживні речови-
ни, важливо, щоб модифікована дієта при дефіциті 
фенілаланін гідроксилази, забезпечувала потреби 
організму у дефіциті поживних речовин, необхідних 
для нормального росту та підтримки здоров’я, а до-
статній амінокислотний склад забезпечував потребу 
організму в синтезі білків. Людський організм може 
адаптуватися до різних рівнів харчових концентрацій 
білка без очевидних його втрат. Але, потреба люди-
ни в білках повинна забезпечувати азотну рівновагу, 
тобто мати нульовий баланс азоту, тому необхідно 
визначати нижню та верхню межу діапазону його 
споживання. Важливо враховувати, що для синтезу 
замінних амінокислот, нуклеотидів, пігментів, біоло-
гічно-активних речовин та для здійснення процесів 
окислення потрібна достатня кількість незамінних 
амінокислот. Людський організм здатний підтриму-
вати азотистий баланс з дієтою лише з незамінних 
амінокислот [18, 19].

За даними звіту про спільну консультацію екс-
пертів WHO/FAO/UNU 2007 року для здорових до-
рослих осіб потреба в азоті становить 105 мг азоту/
кг на добу або 0,66 г білка/кг на добу. Для дітей від 6 
місяців до 18 років рекомендоване споживання від 
109,8 мг азоту/кг на добу (0,69 г білка/кг на добу). 
Для немовлят найкращим продуктом у забезпеченні 

повноцінного складу незамінних амінокислот є груд-
не молоко [18].

Методом індикаторних амінокислот визначаєть-
ся концентраційна залежність незамінних амінокис-
лот одна від одної. Так, якщо одна амінокислота в 
раціоні є нижчою від потреби (тобто є обмеженою), 
то всі інші незамінні амінокислоти не можуть бути 
повністю використані для синтезу білка, і тому зали-
шок окисляється. Зі збільшенням кількості лімітуючої 
амінокислоти інші будуть поступово використовува-
тися краще, а їх швидкість окислення поступово зни-
жуватиметься [18].

До незамінних амінокислот відносять лейцин, 
ізолейцин, валін, лізин, треонін, триптофан, метіо-
нін, фенілаланін. Важливо враховувати той факт, що 
деякі амінокислоти синтезуються із незамінних амі-
нокислот – є умовно незамінні. Так, із фенілаланіна 
синтезується тирозин, із метіоніну – цистеїн, із трип-
тофану – серотонін. Мінімальні потреби дорослого 
здорового населення в амінокислотах запропоновані 
ВООЗ/FAO/UNU у 2007 представлені в таблиці 1 [18]. 
Деякі дослідники віднесли гістидин до складу неза-
мінних амінокислот через його шкідливий вплив на 
концентрацію гемоглобіну при безгістидиновій дієті 
[20]. Також, гістидин та цистеїн/цистин є умовно не-
замінними амінокислотами протягом першого року 
життя дітей. Для осіб з фенілкетонурією незамінною 
амінокислотою являється тирозин як наслідок пору-
шення його утворення із фенілаланіну. Потреба ти-
розину повинна складати не менше 140% від реко-
мендованої потреби здорових осіб [21].

Таблиця 1 – Рекомендовані потреби 
амінокислотного складу здорових дорослих осіб

№ Амінокислота мг/кг/добу [18] мг/г білка 
[18]

1. Лізин 30 [22] 45
2. Лейцин 39 59
3. Ізолейцин 20 30
4. Валін 26 39
5. Треонін 15 23
6. Триптофан 4 6
7. Метіонін//цистеїн 10,4//4,1 16//6
8. Фенілаланін//тирозин 25//16,3 – 19,2 [23] 38
9. Гістидин 10 15

Біологічну цінність амінокислотних сумішей роз-
раховують відсотковим вмістом кожної незамінної 
амінокислоти по відношенню до ідеального білка 
(амінокислотний скор). Склад незамінних амінокис-
лот у суміші повинен складати 100%, що є біологічно 
повноцінною сумішшю. Біологічна цінність суміші 
може бути лімітованою або неповноцінною, якщо 
одна або декілька незамінних амінокислот буде 
менше 100%, то на пластичні цілі організму витра-
чатиметься тільки та кількість, яка наявна. Залишко-
ва кількість незамінних амінокислот (вміст яких був 
більший від лімітуючої) окислятиметься. Тобто, для 
синтезу білка потрібна відповідна суміш усіх аміно-
кислот, велика частина якої припадає на незамінні 
амінокислоти [18]. За подібним розрахунком можна 
визначити якість амінокислотних сумішей [21].

Кожній особі з PKU розраховується індивідуальна 
добова доза амінокислотної суміші із урахуванням 
рівня фенілаланіну у крові. Дотримання призначеної 
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дози суміші сприятиме покращенню синтезу білка 
[15].

В Україні харчові продукти для спеціальних ме-
дичних цілей (амінокислотні суміші) не виробля-
ються, а реалізуються на українському ринку імпор-
терами із різних країн-виробників та відрізняються 
складом продукту і, відповідно, ціновою політикою. 
Такі суміші мають різний склад комплексу аміно-
кислот, жирів, вуглеводів, вітамінів, мінеральних 
речовин та інших поживних речовин. При PKU ефек-
тивність білкового замінника визначається його хар-
човим профілем, амінокислотним складом, дозою, 
розподілом та адекватним споживанням енергії, 
швидкістю засвоєння організмом.

Враховуючи потребу осіб з PKU у достатній кіль-
кості незамінних амінокислот з метою профілактики 
розвитку дефіцитних станів деякими країнами була 
розроблена рекомендована потреба амінокислотно-
го складу сумішей, яка представлена у таблиці 2 [21]. 

У дослідженнях, проведених Leverton et al., ви-
значено вплив на рівні Phe у осіб з PKU у бік його зни-
ження після споживанні більшої кількості тирозину 
[24]. За даними досліджень тирозин може замінити 
близько 50% потреби Phe [19]. 

Застосування комплексу амінокислот валіну, ізо-
лейцину та лейцину, у даній групі осіб, призвело до 
покращення результатів нейропсихічного та когні-
тивного тестування [25].

Таблиця 2 – Рекомендовані потреби 
амінокислотного складу суміші харчових 

продуктів для спеціальних медичних цілей
№ Амінокислота мг/100 г сухої суміші амінокислоти
1. Лізин 7,7
2. Лейцин 9,9-13,8
3. Ізолейцин 4,6-6,5
4. Валін 5,1-7,1
5. Треонін 5,1
6. Триптофан 1,9-2,7
7. Метіонін 1,8-2,5
8. Фенілаланін ---
9. Тирозин 10,6-11,5

Медичні центри у Європі та за її межами призна-
чають L-амінокислоти із розрахунку загального білка 
від 2 до 3 г/кг/добу немовлятам віком 0–1 ріку, дітям 

1-10 років – 1,5–2 г/кг/добу та особам >10 років – 1 
г/кг/добу. При розрахунку призначених сумішей 
необхідно враховувати той факт, що L-амінокислоти 
не потребують процесів травлення і безпосередньо 
доступні для всмоктування в тонкому кишківнику. Це 
призводить до швидкого всмоктування амінокислот, 
концентрація яких в плазмі не тільки підвищується 
швидше і досягає вищих рівнів, але й знижується 
швидше, ніж цільні джерела білка. Тому, фахівці з 10 
Європейських країн розробили рекомендації за ме-
тодом AGREE (Appraisal of Guidelines for Research and 
Evaluation) щодо замінників білка для осіб з PKU та 
рекомендують загальне його споживання збільшене 
на 40% від рекомендованого амінокислотного скла-
ду ВООЗ/FAO/UNU (2007), представлених у таблиці 
1. Такі рекомендації враховують важливі елементи 
засвоєння L-амінокислот та оптимізацію їх впли-
ву на контроль Phe в крові. Дослідженнями вста-
новлено, що більш високі концентрації незамінних 
L-амінокислот сприяють зниженню рівня Phe в крові, 
блокують його транспорт через гематоенцефалічний 
бар’єр та сприяють толерантності до Phe [12].

Однозначно, збалансована концентрація неза-
мінних амінокислот у харчовій суміші L-амінокислот 
повинна враховувати вік, стать, особливості діяль-
ності, рівень Phe в крові та потребує постійного до-
слідження стану здоров’я осіб, хворих на фенілке-
тонурію. Процес організації дієтотерапії вимагає від 
лікаря та сім’ї дисциплінованості, організованості, 
систематичного контакту, виконання призначень та 
позитивного налаштування на результат лікування.

Висновки. Споживання кількості амінокислотної 
суміші має відповідати теоретичним віковим нормам 
харчування для осіб з фенілкетонурією. Хімічні речо-
вини є основними джерелами суміші L-амінокислот 
без Phe. Збалансований та достатній вміст незамін-
них амінокислот є одним із результатів успішних ді-
єтичних заходів зі збільшення популяції соціально 
інтегрованих осіб, які живуть з PKU.

Перспективи подальших досліджень. Більше 
розуміння даного захворювання може збільшити по-
тенціал для індивідуального управління PKU в май-
бутньому. Біодоступність та вплив на організм усіх 
складових, доданих до складу L-амінокислот без 
Phe, недостатньо вивчена та може бути перспекти-
вою подальших досліджень.
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КІЛЬКІСНИЙ СКЛАД НЕЗАМІННИХ L-АМІНОКИСЛОТ У ХАРЧОВІЙ ЛІКУВАЛЬНІЙ СУМІШІ ДЛЯ ОСІБ, ХВО-
РИХ НА ФЕНІЛКЕТОНУРІЮ

Колінько Л. М., Міщенко І. В., Коковська О. В.
Резюме. Фенілкетонурія є одним із найбільш поширених генетичних захворювань серед країн європей-

ської раси, що проявляється підвищеними рівнями фенілаланіну в крові. Доведено, що дієтотерапія за раху-
нок обмеження та/або відсутності фенілаланіну життєво необхідна для такої категорії осіб. Досі в Україні не 
розглядалося питання необхідного кількісного складу незамінних амінокислот у лікувальній амінокислотній 
суміші.

Тому, метою нашого дослідження стало визначення кількісного складу незамінних L-амінокислот у харчо-
вій лікувальній суміші для осіб, хворих на фенілкетонурію.

Мутація в гені фенілаланін гідроксилази (PAH) та порушення метаболізму кофактора тетрагідробіоптерину 
(BH4) призводять до появи фенілаланінемії та розвитку фенілкетонурії різної форми. Контроль за рівнем фе-
нілаланіну (Phe) в крові можливий тільки за умов дотримання дієтотерапії, яка має три ключових елемента: 
природне обмеження білка, споживання сумішей, що містять L-амінокислоти без Phe та споживання їжі з 
низьким вмістом білка.

До складу харчового продукту для спеціальних медичних цілей (амінокислотна суміш) для осіб, хворих 
на фенілкетонурію входять речовини, в основі яких є L-амінокислоти, мікро- та макроелементи, вітаміни, 
інколи вуглеводи, жири та ін. речовини. Кількісний та якісний склад спеціального продукту повинен мати 
значну частку незамінних амінокислот, як складників азотного балансу організму та обміну речовин. За літе-
ратурними джерелами, з урахуванням особливостей розщеплення та всмоктування незамінних амінокислот, 
результатів Phe в крові, склад їх у суміші повинен складати не менше 100%, а за рекомендаціями Європей-
ських країн – на 40% більше від рекомендованого амінокислотного складу ВООЗ/FAO/UNU (2007). Зазначена 
кількість незамінних амінокислот оптимізує рівень Phe в крові осіб, хворих на фенілкетонурію.

Тому, кількість амінокислотного складу та необхідна частка незамінних амінокислот в амінокислотній су-
міші повинні бути збалансованими та співставимі з віковими потребами при харчуванні осіб з різними фор-
мами фенілкетонурії. 

Ключові слова: фенілкетонурія, фенілаланін, дієтотерапія, незамінні амінокислоти.

QUANTITATIVE COMPOSITION OF ESSENTIAL L-AMINO ACIDS IN BLENDED THERAPEUTIC DIETARY PRODUCTS 
FOR PEOPLE WITH PHENYLKETONURIA

Kolinko L. M., Mishchenko I. V., Kokovskaya O. V.
Abstract. Phenylketonuria is one of the most common genetic diseases among the European population that 

manifests by increased blood phenylalanine content. It has been proven that diet therapy by restricting or excluding 
phenylalanine is vital for this group of population. Until now, Ukraine has not considered the issue of the quantita-
tive composition of essential amino acids required in the therapeutic amino acid dietary products.

Therefore, the aim of this study is to determine the quantitative composition of essential L-amino acids in the 
therapeutic dietary products for people with phenylketonuria.
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ОГЛЯДИ ЛІТЕРАТУРИ

Mutations in the phenylalanine hydroxylase (PAH) gene and impaired metabolism of the tetrahydrobiopterin 
cofactor (BH4) lead to phenylalanineemia and the development of phenylketonuria of various forms. Control of phe-
nylalanine (Phe) levels in the blood is only possible by keeping the diet therapy, which includes three key elements: 
restriction of natural proteins, consumption of products containing L-amino acids without Phe and low-protein food.

The composition of the food product for special therapeutic purposes (blended amino acid products) for people 
with phenylketonuria includes substances containing L-amino acids, micro- and macronutrients, vitamins, some-
times carbohydrates, fats and other nutrients. The quantitative and qualitative composition of a special product 
should contain a significant proportion of essential amino acids as components of the body nitrogen balance and 
essential for metabolism. According to the literature about the peculiarities of the breakdown and absorption of 
essential amino acids, and taking into account desirable blood Phe content, the amount of the amino acids in the 
blend should be at least 100%, and according to European recommendations, even by 40% higher, when compared 
with the amino acid composition recommended by WHO / FAO / UNU (2007). This amount of essential amino acids 
improves the blood Phe content in people with phenylketonuria.

Thus, the amount of amino acid composition and the required proportion of essential amino acids in the blended 
amino acid therapeutic products should be well-balanced and comparable to the age-related nutrition needs for 
people with various forms of phenylketonuria.

Key words: phenylketonuria, phenylalanine, diet therapy, essential amino acids.
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