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LAKU e una malattia
controllabile che influisce sul
modo in cui il corpo scompone
le proteine

@ Che cos’e
TAKU?

| bambini con TAKU hanno un difetto nel processo che scompone parte

di una proteina chiamata tirosina (TYR).

Questo provoca laccumulo di un acido chiamato acido omogentisico
(HGA).

Man mano che crescerai, lHGA interessera le tue ossa e le tue

articolazioni.

Alcaptonuna Con una buona gestione della malattia, le persone con [AKU possono

(si legge alcaptonurla) frequentare luniversita, intraprendere carriere lavorative di successo e
o AKU in forma abbreviata avere una vita familiare felice come tutti gli altri.
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Quando diventi piu grande
potresti notare altri sintomi

Potresti notare alcuni di s
questi sintomi: X

e Urine scure
e Cerume scuro ‘
- sudore di colore scuro

Non sono dolorosi e non devi preoccuparti.

Macchie scure negli occhi.

Dolore nella parte bassa della schiena e nelle
articolazioni.
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LAKU viene diagnosticata con
un semplice esame delle urine

¢ Diagnosi
dellAKU

Se lesame delle urine indica alti livelli di HGA, verrai mandato
da un dottore esperto.
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Perche ho
AKU?

Non puoi trasmettere 'AKU ai tuoi amici.

Cosa sono i geni?

JOL

Ogni cellula del corpo contiene al suo interno una serie di istruzioni
chiamate geni. Questi geni forniscono istruzioni sul nostro aspetto
e sulle caratteristiche che ereditiamo dai nostri genitori. | geni
forniscono informazioni su come scomporre le proteine, tra cui la

tirosina. Il corpo contiene oltre 25.000 geni che lavorano assieme.

Possono essere visti solo al microscopio.



LAKU e una malattia ereditaria

Non € colpa di nessuno e non ce niente che si possa fare per
prevenirla.

Circa 1 persona su 500
e portatore del gene AKU

PADRE MADRE
Portatore Portatrice

Figlio con AKU

La mamma e il papa possono avere un gene AKU e un gene
normale. In questo caso sono portatori sani.

Per avere lAKU bisogna ereditare 2 geni AKU, uno dalla
mamma e uno dal papa.
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| portatori di AKU non hanno lAKU e a loro il gene difettoso
non causa nessun problema.

10



¥ - ®

) - L
Figlio con Figlio Figlio Figlio senza
AKU portatore portatore AKU e non
senza senza portatore
AKU AKU

Quando 2 persone che sono portatori del gene AKU hanno

un/una figlio/a, ce 1 possibilita su 4 che tale figlio/a abbia [AKU.
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Un po’ di
scienza: spieghiamo
le proteine




Perché abbiamo bisogno delle
proteine?

Le proteine sono nutrienti che servono al nostro corpo. Quando mangiamo, le proteine vengono scomposte nel nostro

Aiutano a costruire, riparare e mantenere le cellule e i tessuti del corpo (durante la digestione) in pezzi piu piccoli (come mattoncini).

corpo, come la pelle, i muscoli, gli organi, il sangue e anche le ossa. Questi pezzi piu piccoli si chiamano amminoacidi.
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Le proteine sono composte Cosa succede normalmente

da tanti mattoncini, chiamati
amm | noaCidi La trasformazione delle proteine in amminoacidi

J . . Amminoacidi
| Proteine ﬁ Enzimi (mattoncini)

Ci sono 20 amminoacidi (mattoncini) che compongono le proteine. Lorganismo usa questi amminoacidi per crescere, sviluppare i muscoli e

Alcuni di questi sono ESSENZIALI e non possono essere creati allinterno aiutare il corpo a rimanere sano.

del nostro corpo, quindi dobbiamo assumerli dal cibo che mangiamo.

La tirosina (Tyr) € uno di questi 20 amminoacidi.
Una persona con 'AKU non riesce a scomporre correttamente proprio
guesto amminoacido.
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Nelle persone senza AKU, la
tirosina (Tyr) viene scomposta
ed eliminata dal corpo

HGA =l  Enzimi sl Niente HGA

HGA HGA HGA

‘ Perché le persone con
’AKU non riescono a
scomporre la tirosina in ) HGD
modo corretto?

La tirosina (Tyr) viene trasformata in HGA.

Un enzima chiamato HGD scompone 'HGA e lo elimina dal
corpo.




Nelle persone con 'AKU, IHGA
non viene scomposto come
avviene normalmente.

Manca l'enzima HGD e di conseguenza queste persone hanno un
livello troppo alto di HGA. LHGA provoca i sintomi dellAKU.

q Enzima difettoso/ — ' Livello troppo
HGA assente alto di HGA

‘ Gestione dellAKU: .
HGA HGA HGA HGA HGA HGA HGA [’importanza di

una dieta sana

Lenzima HGD ha una forma sbagliata e quindi non riesce a
svolgere il suo lavoro di scomposizione dellHGA.

Dal momento che lHGA proviene dalle proteine, puo essere
utile capire il ruolo delle proteine nella tua dieta. Per il

momento non & necessario cambiare gli alimenti che mangi.
E piu importare mantenere una dieta sana e bilanciata.



Una dieta sana per i bambini

Patate

A

©

Pomodori
in scatola

congelati

Fruttae ‘
verdura > ’

cereali
integral

Uvetta o

Latticini e Olio e creme
Fagioli, legumi, prodotti spalmabili
pesce, uova, alternativi
carne e altre
proteine

Scegli una varieta di cibi diversi da ciascuna categoria di
alimenti per aiutare il corpo ad assumere tutto quello che gli
serve per restare sano e per mantenerti in forma.
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Mangia molti cibi ricchi di amido, come patate, riso, pasta
o pane, scegliendo quelli integrali quando possibile. Questi
cibi ti danno energia.

Mangia almeno 5 porzioni di frutta e verdura varie al giorno.
Una porzione & grande quanto una tua mano.

Consuma 3 alimenti della categoria dei latticini ogni giorno
per la salute delle ossa e dei denti.

A ogni pasto, mangia un po di fagioli, legumi, pesce, uova,
carne e altre proteine.

Scegli lolio doliva o di canola per cucinare.

Bevi acqua, latte a basso contenuto di
grassi e bevande senza zucchero. Limita
il consumo di succhi di frutta e/o frullati
a un massimo di 150 ml in totale al
giorno, da considerare come 1 delle tue 5
porzioni giornaliere.
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Attivita fisica e movimento

E importante mantenere le articolazioni in movimento senza
sforzarle eccessivamente. Il nuoto € una valida opzione per
questo tipo di esercizio fisico.

Cerca di evitare i cosiddetti “sport ad alto impatto’, come
rugby o karate. Questi sport possono sovraccaricare la schiena
e le articolazioni.

Fare attivita fisica ti aiutera.
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Fino alleta di 16 anni sarai seguito dal tuo medico di famiglia e
da un dottore presso lospedale della tua zona. Potresti essere
sottoposto ad analisi del sangue, radiografie ed esami speciali.

Quando avrai compiuto 16 anni, il tuo dottore potra
indirizzarti al National Alkaptonuria Centre di Liverpool.

Ogni anno sarai visitato presso il centro e incontrerai un
gruppo di esperti di AKU che si prenderanno cura di te.
Resterai nel centro per un massimo di 4 giorni e potrai essere
accompagnato dal papa e dalla mamma.




+ Alkaptonuria Society é

LAKU Society & un ente di beneficenza che aiuta e supporta le persone
affette da AKU.

Organizza eventi dove puoi incontrare altre persone con lAKU e fare
nuove amicizie.

Quando avrai 16 anni, lTAKU Society ti aiutera a frequentare il National
AKU Centre.

Un membro di questa associazione ti assistera
presso il centro e potra venire a casa tua

. Dove trovare altre . per aiutarti nella preparazione alla visita.
informazioni e
assistenza




Ulteriori informazioni

Q_KU AKU Society

+Alkaptonuria Societyé WwwakUSOCiety.Org

Climb
Children Living with Inherited Metabolic Diseases
g (bambini che convivono con malattie metaboliche
Climb’ ereditarie)
www.climb.org.uk
K( Genetic Alliance UK
GENETIC

ALLANce=  www.geneticalliance.org.uk

NHS

Segreteria del direttore sanitario: +44 (0)151706 4197
Responsabile gestionale: +44 (0)151706 4289
Cellulare: +44 (0)7785447421
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