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Фенілкетонурія (ФКУ) – рідкісне вроджене порушення метаболізму, 
а саме нестача ферменту фенилаланин-гідроксилази [6]. Цей фермент 
відповідає за перетворення фенілаланіну у тирозин та його нестача 
викликає накопичення продуктів окислення фенілаланіну (ФА) в кро-
ві і мозку, де нейротоксичні ефекти ФА призводять до прогресуючого 
незворотного інтелектуального порушення та інших тяжких наслідків, 
включаючи судоми і моторно-рефлекторні дефіцити [4].

Діагностування фенілкетонурії відбувається шляхом скринінгу но-
вонароджених на 2-3 добу після народження дитини[1]. 

При цьому захворюванні спостерігається нестача ферменту або 
повна його відсутність у печінці, яка не здатна здійснювати метаболізм 
ФА[3]. Для зменшення накопичення ФА у крові необхідне обмеження 
вживання природнього білку. Для підтримки рівня ФА в крові у рефе-
рентних межах рекомендується пожиттєва дієтотерапія, а компенсація 
браку природного білку відбувається замінниками у вигляді амінокис-
лотних сумішей (АКС)[2].
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Для оптимізації метаболізму амінокислот (АК) замінник білка, не-
обхідно приймати в продовж усього дня, для равномірного розподілу. 
Відомо, що швидкість поглинання синтетичних L-амінокислот вище, 
ніж природних джерел білка (наприклад, казеїну), що може призво-
дити до більш високих втрат азоту з сечею, оскільки швидка поява 
амінокислот в крові не дозволяє довго підтримувати анаболізм. Отже, 
дуже важливо постійно підтримувати оптимальний баланс амінокис-
лот[8]. 

Склад замінників білка при ФКУ залежить від вікових груп паці-
єнтів. Крім того, змінюється наявність тих чи інших компонентів і їх 
кількість. Кожна окрема АК, повинна виконувати свою функцію[6]. Для 
нормальної життєдіяльності організму необхідні фізіологічні концен-
трації амінокислот. Однак, підвищені рівні АК і їх продуктів (напри-
клад, аміаку, гомоцистеїну) є патогенними факторами неврологічних 
розладів, окисного стресу і серцево-судинних захворювань[9]. Таким 
чином, оптимальний баланс амінокислот в організмі має вирішальне 
значення для гомеостазу. Крім структурної або механічної функції, де-
які АК регулюють ключові метаболічні шляхи, які необхідні для підви-
щення імунітету[7].

Згідно даних літератури для нормально функціонування людини 
найчастіше використовують наступні амінокислоти[12].

Аланін – замінна амінокислота яка є важливим джерелом енергії 
для головного мозку і центральної нервової системи, вона зміцнює 
імунну систему шляхом вироблення антитіл, активно бере участь в ме-
таболізмі цукру і органічних кислот, важливе джерело енергії і регуля-
тор рівня цукру в крові[8].

Аргінін це умовно-незамінна амінокислота, яка нормалізує обмінні 
процеси в організмі (знижує холестерин та внутрішньоочний тиск). Та-
кож вона бере участь у синтезі гормонів і ферментів, збільшує м’язову 
масу з одночасним зменшенням вмісту жирової тканини в організмі. 
Аргінін підтримує нормальне функціонування нервової та імунної сис-
теми, покращує статеву функцію у організмі, бере участь у синтезу гор-
мону серотоніну[8].

Аспарагінова кислота є замінною амінокислотою, яка підвищує 
працездатність, бере участь в синтезі імуноглобулінів, грає найваж-
ливішу роль в обміні речовин, прискорює відновлення при втомі, має 
дезінтаксикаційну функцію. Також аспарагінова кислота бере участь у 
виробництві сечовини в організмі людини, відновлює обмін іонів ка-
лію і магнію[8].
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Гліцин – замінна амінокислота, яка регулює обмін речовин, норма-
лізує процеси збудження і гальмування в центральній нервовій систе-
мі, має антистресовий ефект, підвищує розумову працездатність[12].

Глутамінова кислота відноситься до умовно-незамінних амінокис-
лот, є нейромедіатором, передає імпульси в центральну нервову систе-
му. Активно бере участь у білковому і вуглецевому обміні, підвищує 
стійкість організму до гіпоксії, виводить надлишки аміаку з організму, 
бере участь в синтезі нуклеїнових кислот. Глутамінова кислота здатна 
перетворюватися у гистидин і аргінін, які мають позитивний вплив на 
епідерміс шкіри[8].

Валін це незамінна амінокислота, яка бере участь у формуванні та 
відновленні м’язової тканини, входить до складу еластину всіх сполуч-
них тканин організму людини, нормалізує азотний баланс у організмі, 
бере участь в синтезі гліальних клітин, що захищають нервові волокна, 
покращує адаптаційні властивості організму. Валін приймає участь у 
біосинтезі вітаміну В5, покращує координацію[12].

Основна дія метіоніну, який є незамінною амінокислотою, це де-
токсикація організму. Він має ангіопротекторну дію, нормалізує ліпід-
ний обмін, відновлює клітини печінки, покращує роботу імунної систе-
ми. Покращує процеси репарації, активує гормони, вітаміни і ферменти, 
що мають антитоксичну дію[12].

Однією з замінних амінокислот, яка синтезується в організмі люди-
ни, є орнітин, що має властивість перетворюватись до аргініну та сти-
мулювати секрецію гормону росту та сприяти синтезу інсуліну. Також, 
орнітин має дезінтаксикаційні, репаративні властивості та здатний по-
кращувати роботу імунної системи[8]. 

Тирозин є попередником нейромедіаторів норадреналіну і дофамі-
ну. Ця умовно-незамінна амінокислота грає велику роль для нормалі-
зації емоційного стану людини. Тирозин бере участь в обміні феніла-
ланіну, сприяє синтезу мелатоніну, покращує функцію надниркових та 
щитовидної залоз та гіпофізу[12].

Цитрулін має здатність підвищувати енергопотенціал людини, 
нормалізує імунну систему та азотний баланс в організмі, здатний пе-
ретворюватись на аргінін[8]. 

Також велику роль у нормалізації біохімічних функцій при ФКУ має 
лейцин (ізолейцин). Він бере участь у біосинтезі гемоглобіну, має гі-
поглікемічні властивості, нормалізує рівень холестерину та стимулює 
гормон росту. При поєднанні валіну та ізолейцину пригнічується про-
дукція кортизолу[8].
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Таким чином, аналіз даних літератури щодо ролі амінокислот у те-
рапії фенілкетонурії дозволяє зробити висновок о доцільності викори-
стання референтних норм амінокислот, а їх дисбаланс може призвести 
до погіршення стану хворого. 
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