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1. Feniiiilketonuuria — definitsioon, avaldumine ja tekkepohjused

Feniitilketonuuria on kaasasiindinud ainevahetushaigus, mille korral organismis kuhjub aminohape
fentitilalaniin, mis diagnoosi hilinemise tottu voib viia raskekujulise vaimse arengu hédireni. Galaktoseemia
on harvaesinev geneetilise péritoluga ainevahetushaigus, mille varajane avastamine on lapse elu ja tervise
seisukohalt kriitilise tdhtsusega. Galaktoseemia korral on galaktoosi muundamine gliikkoosiks héiritud,
poOhjuseks rike selle ensiilimi geenis. Takistatud ainevahetuse tdttu kuhjub galaktoos organismis,
pohjustades potentsiaalselt kahjulike ainete tekkimist ja diagnoosi hilinemisel imiku invaliidistumist voi
surma.

2. Esinemissagedus

Eestis siinnib igal aastal 1-3 feniiiilketonuuriaga last. Haiguse varasel avastamisel ja kohesel ravi
rakendamisel on voimalik haigus eridieedi ja arstliku jarelevalve all tdielikult kontrolli all hoida.

Kuna tegemist on harvikhaigusega ja Eestis on seda diagnoositud umbes 20 aastat, siis statistika iitleb, et
Lidne- ja Kesk-Euroopas esineb galaktoseemia iihel vastsiindinul 40 000-st. Haigestuda vGivad mdlema
soo esindajad. Haiguse kulg on galaktoseemia korral poiste ja tiidrukute puhul pisut erinev. Tdheldatud on
vanuselised puude eripérast tingitud negatiivsed muutused.

3. Kaasnevad erivajadused

Kaasnevaks erivajaduseks vdivad olla suhtlemisraskused, psiihholoogilised probleemid, suhtlemishirmud,
arevushdired, lihaspinged. Pidev pingesolek ja drevus kurnab ja vésitab. Tihti esineb tdiskasvanute hulgas
viga erinevaid erivajadusi, olenevalt sellest, millal on lapseeas haigus diagnoositud ja kui suured on
piisivad kahjustused ning milline on vaimne tervis.

4. Takistused tooturul osalemisel

Haiguse kulgemisest ja diagnoosi hilinemist tingitud kahjustused v&ivad tihti t66voimelisust piirata. On
kindlasti to6valdkondi, kus nende diagnoosidega isikutel on raske toime tulla, enamasti puudutab see elava
suhtlemisega seotud tegevusalasid, samuti vdga tdpset peenmotoorikat ja koordinatsiooni ndudvaid
tegevusi. Haigusega sageli kaasnevad nérvististeemi kahjustused voivad viia madala stressitaluvuse,
tdhelepanuhdirete ja kiire vasimise tekkimiseni.

5. Takistused igapidevaelus

Nii feniiiilketonuuria kui galaktoseemia puhul on esmaseks raviks eridieet. Feniililketonuuria ja
galaktoseemia dieedi jaoks on vilja tootatud spetsiaalsed aseained, mis sisaldavad vdga vihe voi iildse
mitte feniililalaniini, laktoosi ja galaktoosi (spetsiaalsed jahud ja makaronid, eripiimad jms), kuid need on
kordi kallimad vorreldes tavatoiduainetega. Igapdevane kulu eritoiduainetele vdib tekitada
toimetulekuprobleeme. Napib raha eritoiduainete ostmiseks ja eritoiduaineid saab osta piiratud vdimalustel,
kas 1dbi ithingu, interneti vOi paari erafirma kaudu, mitte aga tavalisest toidukauplusest. Osadel hilise
diagnoosi saanud tdiskasvanud patsientidel esineb moddukas voi raske vaimupuue, kus igapievaelus
toimetulekuks vajatakse tugiisikut voi lausa erihoolekande teenuseid.

6. Probleemid suhtlemisel. Suhtlemissoovitused

Sellise diagnoosiga isikutel vdivad avalduda suhtlemisprobleemid ja 4revus, mis segab asjaajamist.
Kartlikkus ja ettevaatlikus ning vahel ka iileliigne tundlikkus vdivad viia suhtlemistoketeni. Aitab rahulik
julgustamine ja abistav kiisitlemine ning abi pakkumine.
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7. Eksiarvamused ja miiiidid

Ténapdeva inimesed toituvad juba kiillaltki teadlikult ja thiskonnas on levimas taimetoitlus, lahus
toitumine, erinevad toitumisteraapiad jne. Tihti liigitatakse ka need haigused toitumise eripirade alla.
Tegelikult on tegemist palju komplitseeritumat laadi toitumisnduetega, kus iga s66dav toiduaine kaalutakse
valgu osas ja arvestatakse vilja pdevas soodav norm, mis suuresti sdltub inimese arsti poolt etteméératud
tolerantsi piirist.
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