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o Gesellschaft fiir «
Alkaptonurie

é Eine Einflhrung in
die Alkaptonurie (AKU)




¢ Was ist
AKU?

Alkaptonurie oder kurz: AKU




AKU ist eine behandelbare
Stoffwechselerkrankung,
die den Abbau von Eiweil3
beeintrachtigt.

Kinder mit AKU weisen einen Defekt beim Abbau des
Eiweillbausteins/ der Aminosaure Tyrosin (TYR) auf.

Dies fuhrt zu einer Ansammlung der Homogentisinsaure
(HGA).

Wahrend Du alter wirst, lagert sich HGA an deinen
Knochen und Gelenken ab.

Unter Behandlung kénnen auch Menschen mit AKU
studieren, eine erfolgreiche Karriere aufbauen und ein
gllickliches Familienleben flihren wie jeder andere Mensch

auch.




Bei Dir konnten
einige dieser
Symptome auftreten:
- dunkler Urin

- dunkles Ohrenschmalz

« dunkler Schweif3

Sie sind nicht schmerzhaft und kein Grund zur
Sorge.




Wenn Du alter wirst kdnntest
Du mehr Symptome bemerken

Dunkle Verfarbungen in den Augen. Schmerzen
im unteren Ricken und den Gelenken.




¢ Diagnose
der AKU




Die AKU wird durch einen
simplen Urin-Test festgestellt.

Sollte der Urin-Test erhdhte Werte des HGA bestatigen,
wirst Du zu einem Facharzt uberwiesen.
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¢ Warum
habeich .
AKU?

Du kannst Deine Freunde nicht mit AKU anstecken.



Was sind Gene?

In jeder Zelle unseres Korpers sind Bauplane (=Gene)
gespeichert. Diese Gene geben die Informationen dazu wie
wir aussehen und welche Eigenschaften wir von unseren
Eltern erben. Sie liefern die Information wie ein Eiweil
abgebaut werden soll, so auch Tyrosin. Der Koérper besteht aus
uber 25.000 Genen, die alle zusammenarbeiten. Sie sind nur

unter einem Mikroskop sichtbar.
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AKU ist eine Erbkrankheit

Niemand ist Schuld an der Erkrankung und es gibt keine
Maoglichkeit sich davor zu schiitzen.

.e/.

Vater ist Mutter ist
Trager Tragerin

Kind mit AKU

Deine Mutter und Dein Vater haben beide ein AKU Gen
und ein gewdhnliches Gen. Sie sind sogenannte Trager.
AKU zu haben bedeutet, dass Du zwei AKU Gene geerbt
hast, eins von Deiner Mutter und eins von Deinem Vater.
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In etwa 1 von 500 Menschen ist

Trager des AKU Gens




Mutter
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Kind mit Trager- Trager- Kind ohne
AKU kind kind AKU und
ohne ohne ohne
AKU AKU Tragergen

Wenn zwei Trager des AKU Gens ein Kind bekommen, wird
dieses Kind mit einer Wahrscheinlichkeit von 1:4 selber AKU
haben.
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Der Wissen-
schaftsteil ...
Protein




Warum bendtigen wir Protein?

Protein ist ein Nahrstoff, den der Kérper bendtigt.

Es unterstiitzt den Aufbau, die Reparatur und Erhaltung der
Korperzellen sowie Gewebe wie Deine Haut, Muskeln,

Organe, Dein Blut und eben auch Deine Knochen.
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Das Protein aus der Nahrung wird im Korper (wahrend der
Verdauung) in kleinere Bausteine zerlegt. Diese Bausteine
nennt man Aminosauren.
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Ein Protein besteht aus vielen
kleinen Bausteinen, den
Aminosauren.




Was normalerweise geschieht

Der Abbau der Proteine zu Aminosauren

Amino-

Protein ﬁ Enzyme # sauren

(Bausteine)

Der Korper verwendet diese Aminosauren fiir das

Wachstum, den Muskelaufbau und starkt damit das
Immunsystem.



‘ Warum kann ein

Mensch mit AKU
das Tyrosin nicht
richtig abbauen?




In einem Menschen ohne AKU
wird Tyrosin (Tyr) abgebaut und
vom Korper ausgeschieden

HGA wmmmsl  Enzyme s kein HGA

HGA HGA HGA

HGD

Tyrosin (Tyr) wird zu HGA abgebaut.

Durch das Enzym HGD wird HGA weiter abgebaut und
ausgeschieden.




Bei einem Menschen mit AKU
kann HGA nicht wie gewohnt
abgebaut werden..

Das Enzym HGD fehlt, so dass sich HGA ansammelt.
HGA verursacht die bekannten Symptome der AKU.

HGA sl fehlerhaftes/kein g zu viel HGA

Enzym
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Das Enzym HGD ist falsch zusammengebaut und kann somit
nicht den Abbau von HGA erledigen.

Da HGA aus dem Protein kommt, ist es hilfreich etwas Gber
das Protein in der Nahrung zu wissen. Zur Zeit ist es nicht

notwendig, dass Du Deine Erndhrung umstellst.
Eine gesunde und ausgewogene Ernahrung ist wichtiger.




(' Anleitung... eine

ausgewogene

Ernahrung mit
AKU




Eine ausgewogene Ernahrung
fur Kinder
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Iss weniger oft und in
kleinen Mengen



« Iss reichlich starkehaltige Lebensmittel wie Kartoffeln, Reis,
Nudeln oder Brot. Bevorzuge Vollkornprodukte.

« Iss 5 Portionen pro Tag verschiedenes frisches Obst und
Gemdlse. Eine Portion entspricht der Grél3e Deiner Hand.

« Drei Milchprodukte pro Tag starken Deine Knochen und
Zahne.

« Nimm jeden Tag einige Proteine zu Dir, in Form von
Bohnen, Hilsenfriichten, Fisch, Eiern und Fleisch.

« Verwende Olivendl oder Rapsol zum Kochen.

Wahle Wasser, fettarme Milch oder
zuckerfreie Getranke. Beschranke
Fruchtsafte und/oder Smoothies auf 1
Glas (150 ml) pro Tag und zahle es als
eine der funf Portionen.




Korperliche Aktivitat und
Bewegung

Es ist wichtig, Deine Gelenke in Bewegung zu halten ohne
sie zu Uberlasten. Schwimmen schont Deine Gelenke.

Versuche Sportarten zu meiden, die mit hoher Schlagkraft
verbunden sind, wie z.B. Rugby oder Karate. Diese wiirden
Deine Gelenke zu sehr beanspruchen.

Korperlich aktiv zu sein wird Dir helfen.




Beobachtung



Bis zum Alter von 16 Jahren wirst Du von Deinem
Kinderarzt und einem Facharzt im Krankenhaus betreut. Du
bekommst womoglich Bluttests, Rontgenaufnahmen und
Ultraschall-Untersuchungen.




Mit 16 kann Dich Dein Arzt in ein spezielles Zentrum fir
Alkaptonurie GUberweisen.

Bei den jahrlichen Kontrollen im Zentrum wird Dich ein
Team aus AKU-Experten untersuchen. Du wirst flir vier Tage
dort sein und Deine Eltern konnen Dich begleiten.
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¢ Wo kannst
Du Hilfe
bekommen?




o Gesellschaft fiira)
Alkaptonurie

Gesellschaft fiir AKU - ein wohltatiger Verein,
der Menschen mit AKU unterstutzt.

Auf den Veranstaltungen kannst Du andere
Menschen mit AKU treffen und neue Freunde finden.

Ab Deinem 16. Geburtstag helfen sie Dir
bei Deinem ersten Besuch im AKU-Zentrum.

Ein Mitglied der AKU-Gesellschaft kann Dich begleiten oder Dich
auch zu Hause besuchen, um Dich auf den Termin vorzubereiten.




Weitere Informationen

Q_KU AKU Society

+Alkaptonuria Societyé WWW&kUSOCietyorg
Climb
Children Living with Inherited Metabolic Diseases
Climb’ www.climb.org.uk
K’ Genetic Alliance UK
GENETIC

ALLIANCE™  www.geneticalliance.org.uk

NHS

Secretary of Clinical Director: 0151706 4197
Managerial Lead: 0151706 4289
Mobile: 07785447421




Mit herzlichem Dank an...

Vitaflo International Ltd fiir die Bereitstellung der Grafiken.
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Innovation in Nutrition
A Nestlé Health Science Company
“Reg. Trademark of Société des Produits Nestlé S.A.

The Erstellung der Broschiire wurde gesponsert von
Swedish Orphan Biovitrum Ltd.
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Pioneer in Rare Diseases






