Hafnarfirdi, 4. jani 2021

Athugasemdir PKU-félagsins 4 Islandi vegna frumvarps um greidslur vegna
umoénnunar langveikra og fatladra barna.

PKU-félagio visar til pess ad a samradsgatt stjornvalda liggja fyrir drég ad frumvarpi um
greidslur vegna umonnunar langveikra og fatladra barna. Af pvi tilefni vill PKU-félagid koma
a0 eftirfarandi athugasemdum en félagid er eitt af adildarfélogum Umhyggju — félags langveikra
barna. Adur en vikid verdur ad pessu er rétt ad greina adeins fra pvi hvad PKU er og { hverju
medferd vid pvi felst.

Almennt um PKU og medferd

Phenylketonuria eda PKU er sjaldgefur medfeddur efnaskiptagalli sem kemur { veg fyrir
edlilegt nidurbrot likamans a proteinrikri fadu. Flest feda sem vid bordum inniheldur proétein
en protein er samansett ur aminésyrum. Amindsyrurnar eru 18 talsins en tfu af peim eru
lifsnaudsynlegar fyrir bérn og atta fyrir fullordna. Ein af pessum lifsnaudsynlegu amindsyrum
er phenylalanin sem einstaklingur med PKU getur ekki brotid edlilega nidur vegna skorts a
ensimi { lifur. An medferdar hledst hin upp { likamanum og veldur alvarlegum heila- og
taugaskemmdum. Med réttri medferd na born med PKU fullum proska og verda ad
heilbrigdum einstaklingum. Med pvi a0 draga ar neyslu 4 pessari aminésyru er hagt ad koma {
veg fyrir alvarlegan skada. Peir sem eru med PKU geta pvi t.d. ekki bordad kjot, fisk, egg,
mjolkurvorur (t.d. drykkjarmjolk, ostar, skyr og j6guirt) eda sojavorur. Einnig braud og hveiti
og mjol en baka verdur braud ur sérstéku proteinskertu hveiti. Flestar tegundir af avéxtum og
greenmeti ma hins vegar neyta auk sykurs og olfu. Pess vegna verda einstaklingar med PKU a0
vera 4 sérfadi. Pad sérfedi ma adeins innihalda litid magn af phenylalanin. Ad 60ru leyti parf
010 a0 vera neringarrikt til a0 barnid vaxi og proskist edlilega. Pa purfa peir sem eru med

PKU ad neyta aminosyrublondu sem kemur { stad venjulegs proteins.

PKU er greint pannig ad blodprufa er tekin ar hal allra nyfaeddra barna til ad athuga hvort pau
séu med pennan sjukdém/galla. Pad er yfirleitt gert pegar pau eru nokkurra daga gémul. Ef



blédprufan er jakvad eru fleiri syni tekin til ad ganga ur skugga um ad barnid sé med
phenylketonuria. PKU er ein tegund af mérgum efnaskiptagdllum. Talid er ad 4 Islandi greinist
um eitt barn af hverjum 10.000 faddum bérnum med PKU. Reglubundin skimun hofst hér 4
landi um 1972.

Meoferd vio PKU felst i pvi ad takmarka neyslu 4 fzdu sem inniheldur phenylalanin. Mikilvaegt
er ad barnid fai pad magn af phenylalanin sem pad polir til ad pad nai edlilegum proska og
vexti. Hversu mikid barnid faer af phenylalanin fer eftir blodprufum sem teknar eru 4 eins til
fjogurra vikna fresti. Mismunandi er hversu mikid magn af phenylalanin einstaklingur polir,
pad fer eftir bl6dgildum hverju sinni. Getur pad verid mismunandi milli einstaklinga og einnig

mismunandi hja sama einstaklingi, fer eftir bl6dgildum.

PKU félagid 4 Islandi hefur starfad fra 1. april 1992 er félag einstaklinga med PKU eda skylda
efnaskiptagalla, foreldra peirra, w®ttingja og annars dhugafélks um velferd peirra. Tilgangur
télagsins m.a. a0 midla upplysingum og fredslu um PKU og skylda efnaskiptasjukdéma,
tylgjast med rannséknum og préun og vera vettvangur fyrir gagnkvaeman studning einstaklinga
og fjdlskyldna. Um 30 einstaklingar hafa greinst med PKU 4 Islandi. Innan PKU félagsins eru
einnig tveir einstaklingar med svipadan efnaskiptasjukdém sem lytur svipadri medferd og peirri
notud er vio PKU. Nanar tiltekid er um ad reda HCU (homocystinuria). S6mu viomid hafa
gilt um pessa einstaklinga og pa sem eru med PKU pegar kemur ad réttindum til m.a.
umonnunarbéta og er gert rad fyrir ad svo verdi afram. Pegar visad er til PKU hér 4 eftir er pvi

einnig att vid HCU og mégulega adra sambarilega efnaskiptasjakdéma.

Adstandendur barna med PKU falla undir nyjar tillogur ad prepaskiptingu
umonnunarmats
Adstandendur barna med PKU hafa fengid greiddar umonnunarbatur { samremi vid
nugildandi 16g og reglur par um enda er fadismedferd vid PKU flokin og vidvarandi og
lifsnaudsynleg til a0 born proskist edlilega og komid sé { veg fyrir alvarlega fétlun og/eda
proskaskerdingu.

PKU félagid telur ad boérn med PKU falli ymist undir prep eitt eda tvo { tillégum ad nyrri
prepaskiptingu uménnunarmats sem sett er fram i frumvarpinu, sbr. 8. gr. og einnig {

skyringum vid greinina. Nanar tiltekio eru pau:

»Prep 1: Barnid parfnast eftirlits, studnings eda pjilfunar vio margs konar

athafnir.



Unmframumonnun uminnunaradila getur til demis verid fdlgin i studningi, ntanumbaldi og/ eda pyalfun
barns i athifuum daglegs lifs, svo sem vegna samskiptavanda, hegdunarerfidleika eda annarra
langvarand; erfidleika barns. Einnig getur verid um ad rada vidvern nminnunaradila vegna timafrekrar
pidlfunar eda medferdar sem telst nandsynleg ad mati fagadila og/ eda vidvern umionnunaradila vegna

prildtra veikinda ank daglegrar lyfjagiafar i sprantuformii.

PKU félagid telur ad oll bérn med PKU falli undir framangreint prep eitt. Pau purfa 6ll
studning og utanumhald vegna pess sem flokka ma sem langvarandi erfidleika.
Umoénnunaradili parf ad standa ad timafrekri medferd sem krefst vidveru og stédugs
eftirlits. Fadismedferd (p.m.t. inntaka amindsyrublondu) sem nanar er Iyst hér a eftir er
dagleg og vidvarandi og getur oft verid mjog erfid p6 hun sé ekki i sprautuformi. Med
hlidsjon af pessu leggur PKU félagid fram tillogu um ad sidari setningin { skyringunni hlj6o1

SVO:

s Einnig getur verid um ad reda vidveru uminnunaradila vegna timafrekrar pjalfunar eda medferdar sem
telst nandsynleg ad mati fagadila og/ eda vidvern umonnunaradila vegna m.a. pralatra veikinda,
daglegrar lyfjagjafar 1 sprautuformi og flokinnar vidvarandi fzdismedferdar."
(Breytingar feitletradar)

brep 2:

Barnid partfnast viovarandi eftirlits og adstodar.

Uniframumionnun uminnunaradila getur til demis verid folgin i adstod vid naringar- eda lyfjagif i
gegnum  sondu, magahnapp eda lfjadwln ank adstodar og vidveru vegna tidra koma barns d
sjrikrastofuun. Einnig getur umonnun foreldyis falist i verulega anknn eftirliti vegna atferlis eda

erfidleika barns, svo sem vegna fylgdar d milli stada eda med beinni adstod vid almennt breinlets.

Hvad vardar prep tvo pa er neringarmedferdin pannig ad barn parf mikla adstod po ekki sé

verid ad nota sondu eda lyfjadelu. Pad parf ad vega allt og maela og ekki er dagleg fyrith6fn

minni { tima p6 alvarleikinn sé e.t.v. ekki sa sami. P6 er demi um ad barn med PKU hafi purft

sondu til ad innbyrda aminésyrubléndu. Einnig eru demi um ad faedismedferd hafi leitt til

andlegra erfidleika og a0 born og uménnunaradilar hafi purft ad leita sér adstodar vegna pess.

Born med PKU gaetu pvi timabundid a.m.k. fallid undir prep 2 { uménnunarmati.

Eftirfarandi eru punktar par sem nanar er gerd grein fyrir fedismedferd vid PKU og rokstutt

a0 hun utheimtir mikla fyrith6fn fyrir umonnunaradila og par med rétt til umoénnunarbéta

samkvaemt a.m.k. tveimur ofangreindum prepum eitt og tvo.



Eins og nanar var utskyrt hér ad framan purfa peir sem eru med PKU ad vera a strangri
tedismedferd sem felur i sér ad sneida hja proteinrikum mat og borda adeins mat med
litlu eda engu proteini og sérfedi. Pau fa po litinn skammt sem er yfirleitt um 7-8 gr. af
préteinum 4 dag. P4 er naudsynlegt ad halda matardagbok til a0 passa uppa ad barnid fai
rétt magn af phenylalanine yfir daginn.

I stad proteins er neytt amindsyrubléndu sem parf ad ttbia/blanda — leysa upp 1 vatni
(kemur p6 stundum blandad) og gefa reglulega (akvednum timum) u.p.b. prisvar til sex
sinnum 4 dag (misjafnt eftir tegundum og einstaklingum). Aminésyrublandan kemur pvi
i raun { stadin fyrir kjot, fisk, egg, mjolkurvorur og annad sem er of proéteinrikt. Oftast
finnst bornum amindsyrublandan bragdvond og pad getur verid erfitt ad gefa hana og
purft miklar fortélur ad koma drykknum { pau. A petta vid jafnvel pegar born eru komin
a unglingsaldur.

Pad er mjog takmarkad af almennri fedu sem einstaklingur med PKU getur bordad.
Uppistadan er ad miklu leyti sérfedi. Vega og mala parf med tolvuvog og reikna ut allan
mat sem einstaklingar borda til ad peir fai nakvamlega pad magn af phenylalanine sem
peir purfa yfir daginn. Baka parf t.d. braud og kokur ar sérstoku préteinskertu hveiti.
Sama 4 vi0 um eldamennsku, elda parf mat ur t.d. préteinskertum pastavorum eda
burger-mixi. Einnig parf ad huga ad neringu og jafnvel halda matardagbok til ad fylgjast

med ad born séu ad fa oll naudsynleg neringarefni.

Pad ma segja ad Oll matseld 4 heimili verdi tvofold pvi eins og gefur ad skilja getur
matreidsla fyrir einstaklinga med PKU ekki farid saman vid matreidslu fyrir adra
tj6lskyldumedlimi nema ad takmorkudu leyti.

Foreldrar barna med PKU burfa ad kenna 6llum sem annast daglega umgengni barnsins
grundvallaratridi vardandi PKU og par med helstu atridi vardandi fedismedferdina. A
petta t.d. vid um nana attingja, vini og jafnvel foreldra vina barnsins, s.s. i tengslum vid
afmeli. Foreldrar purfa einnig a0 hafa eftirliti med pvi pegar fadismedferd er { hondum
annarra. A petta t.d. vid um leikskéla og skéla (skélamétuneyti — stundum rekin af
tyrirtaekjum). Pad kemur pa { hlut foreldra ad utbua og radleggja med matsedla. Einnig
purfa foreldrar ad utvega rétt hraefni til ad elda ar enda geta skolar og leikskolar ekki
tvegad og bodid sérfedi. A petta einnig vid um allt témstundastarf eins og t.d.
skolaskemmtanir, ipréttamoét og sumarbudir. Ma sérstaklega nefna ad pad ad senda barn

med PKU { sumarbudir krefst mikillar skipulagningar og undirbunings.



. Pad parf lika a0 huga ad pvi a0 ef einstaklingar med PKU ztla sér ad vera ad heiman til
lengri eda skemmri tima verda ad vera med ,,nesti* sem Utbuid er ur sérfaedi ad mestu.

Almennt geta einstaklingar med PKU t.d. ekki nytt sér matsélu- og veitingastadi.

. Ef of mikid phenylalanine safnast upp { bl6di er hetta 4 a0 pad valdi skada. Foreldrar
barna med PKU purfa pvi reglulega ad fylgjast med ad blodgildi fari ekki yfir hettumérk.
Pau taka bl6dprufu og er henni komid i skimun hja LSH. Er radlagt ad fyrsta arid fari
barn vikulega, eins til tolf ara a tveggja vikna fresti og eftir pad einu sinni { manudi.
Foreldrar purfa ad vera { sambandi vid nzringarfreding/lakni eftir hvetja bl6dprufu og

bregdast strax vid ef breyta parf faadismedfero.

. Fadismedferd getur verid erfid. Pegar born eru yngri er hin sérstaklega mikilvaeg pegar
mestur proski 4 sér stad. Pegar born verda eldri taka oft vid 6nnur vandamal tengd
télagslegum pattum. Erfitt getur verid ad purfa ad borda 6druvisi mat en allir adrir og
geta ekki fengid sér t.d. pizzu med vinum. Petta kallar vitaskuld 4 aukna umoénnun og

umhugun foreldra og jafnvel medferd salfredinga.

Eins og framangreint ber med sér er medferd vid PKU mikil vinna og krefst utanumhalds og
studnings. Medferdin er langvarandi og fyrir lifstid eda pad sem kallad er ,,Diet for life”. Er
pad st medferd sem flestir einstaklingar med PKU 1 hinum vestrena heimi bua vid. Mikilvegt
er pvi a0 umonnun barna med PKU sé vidurkennd { umoénnunarmati. Pad ma nefna ad skimun
hja nyburum af halfu heilbrigdisyfirvalda hefur leitt til g6ds arangurs. Einstaklingar med PKU
verda alveg heilbrigdir og hafa fulla nams- og starfsgetu p6 peir bui vid mikla aukna fyrirh6fn
i daglegu lifi.

Vid petta ma bata ad stokkbreytingar sem valda PKU eru margar og misjafnt hvad per
takmarka mikid nidurbrot 4 proteini. Par stokkbreytingar sem valda PKU hér 4 landi eru hins
vegar tiltOlulega faar en su sem er utbreiddust er svokollud islensk stokkbreyting (sem adeins
hefur greinst hér 4 landi) en hin er slem ad pvi leyti ad einstaklingar med hana pola ekki mikid
protein. Einstaklingar med ,,vaegari® stokkbreytingar pola hins vegar meira. Petta pydir ad
almennt purfa einstaklingar med PKU 4 Islandi (sérstaklega born) almennt ad vera 4 strangari

medferd og undir meira eftirliti uménnunaradila en annars stadar.

Onnur atridi
Samkvemt 10. gr. frumvarpsins um fjarhed umoénnunarstyrks er gert rad fyrir ad fjarhadin
verdi 60.000 kr. { prepi 1 og 120.000 { prepi tvo. Eftir pvi sem PKU félagid kemst nast muni



pessar greidslur verda skattskyldar en til vidbotar komi 10.000 kr. almenn kostnadargreidsla,
sbr. 23. gr. frumvarpsins sem ekki er skattskyld.

Greidslur skv. naverandi kerfi { prepi 1 eru um 50.000 kr. Ef midad er vid ad greidslur eftir
skatt { prepi 1 1 nuverandi kerfi (m.v. ad tekjurnar falli { skattprep 2 - tekjur fra 349.019-979.847
kr. - sem er 37,95%) keemi til itborgunar 37.230 kr. en ad vidbattri kostnadargreidslunni 47.230
kr. Er pvi { raun um laekkun ad reeda fyrir pa sem falla undir prep 1. Par sem frumvarpid virdist
p6 gera rad fyrir ad umoénnunaradilar barna med PKU geti 1 akvednum tilvikum fallid undir
prep 2 fali pad po { sér raunhakkun svo pvi sé haldid til haga.

PKU félagid hefur ekki forsendur a pessu stigi til a0 meta ahrif pess ad félagspjonustu hvers
sveitarfélags verdi falid ad gera tillogu a0 umonnunarmati ef pess er 6skad af halfu
Tryggingastofnunar, sbr. 8. gr. i frumvarpsdrégunum. Petta ma p6 ekki leida til mismununar
eftir sveitarfélogum. Adalatridi er ad umonnunarmatid sé unnio af fagfélki og ad réttindi verdi
ekki skert.
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