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Ce este alcaptonuria?

Simptome

Alcaptonuria, cunoscutasisubdenumirea
de AKU sau ,boala oaselor negre”, este
o afectiune ereditara rara care duce la
innegrirea cartilajului articular si face ca
acesta sa devina friabil.

Este cauzatd de o problema genetica si duce
la acumularea unei substante denumite acid
homogentizic (HGA).

HGA se acumuleaza in tesutul conjunctiv, in special
in cartilaj, si, in timp, face ca acesta sa se inchida la
culoare si sa devina friabil. Aceasta schimbare de
culoare este cunoscutd sub denumirea de ocronoza.
Acest lucru duce la aparitia precoce a osteoartritei si
face ca adesea sa fie necesare mai multe artroplastii.

HGA este secretat in cantitati mari in urind, ceea ce
face ca urina sa se inchida la culoare atunci cand este
expusa la aer. De aceea, alcaptonuria poate fi numita si
,boala urinei negre”.

Cum pot ajuta?

Societatea AKU cauta intotdeauna voluntari -
puteti ajuta la strangerea de fonduri, desfasura
campanii sau ajuta la conferinte. Daca sunteti
interesat(d), vd rugam sa ne contactati la adresa
de e-mail

info@akusociety.org

Pentru a dona, accesati pagina noastra de
strangere de fonduri la adresa
www.justgiving.com/alkaptonuria.

De asemenea, puteti dona prin trimiterea unui
cec la adresa biroului nostru.

Persoanele cu alcaptonurie pot
manifesta unele dintre urmatoarele
simptome, dar nu toata lumea le va
manifesta pe toate.

Unul dintre primele semne ale afectiunii este
reprezentat de petele de culoare inchisa pe scutece,
cauzate de prezenta HGA in urina.In lipsa acestui semn,
afectiunea poate trece neobservatd panad la varsta
adulta, deoarece nu exista, de obicei, alte simptome
vizibile pana cand persoana ajunge la varsta de 30 de
ani.

Ca urmare a ocronozei poate aparea o nuanta albastra/
neagra la nivelul urechilor. Pot exista pete de culoare
inchisa pe partea alba a ochilor. Ceara din urechi va
fi de culoare mai inchisa, iar transpiratia de culoare
inchisa poate pdta hainele.

Depozitele de HGA pot creste probabilitatea de pietre
la rinichi, pietre la vezicd, pietre la fiere si pietre la
prostata.

Depunerile din jurul valvelor cardiace pot face ca
acestea sa devina friabile si sa se innegreascd. De
asemenea, vasele de sange, venele si arterele pot
deveni rigide si slabite. Acest lucru poate duce la boli
de inima si poate necesita inlocuirea valvelor cardiace.

Persoanele cu AKU au o speranta de viatd normald. Cu
toate acestea, pot prezenta simptome, cum ar fi durere
si mobilitate redusa a articulatiilor, care au un impact
considerabil asupra calitatii vietii.
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Se poate vindeca?

AKU este o afectiune pe viata si in prezent nu exista
vindecare sau un tratament specific, desi analgezicele
si artroplastia pot ameliora simptomele.

Existd un medicament denumit nitizinona care
prezinta rezultate promitatoare, iar cercetarea acestui
medicament este in curs de desfdsurare. Nitizinona
este oferita pentru utilizare in afara indicatiilor
terapeutice la Centrul National pentru Alcaptonurie
de la spitalul universitar Royal Liverpool. Aceasta
fnseamna ca nu este autorizata pentru utilizare pentru
AKU, dar medicii cred ca poate trata AKU eficient.

Unele modificari ale stilului de viata va pot ajuta sa va
tineti sub control AKU si sa faceti fata simptomelor.

Dieta

Esteimportant sd urmatiodieta sanatoasa siechilibrata.
O dietd cu putine proteine poate fi, de asemenea, utild
pentru reducerea riscului de potentiale reactii adverse
ale nitizinonei la maturitate. Medicul sau dieteticianul
dvs. va poate face recomandari in acest sens.

Exercitiile fizice

Este important sa va mentineti articulatiile in miscare
fird a pune prea multd presiune pe acestea. inotul
este o modalitate buna de a face acest lucru. Incercati
sa evitati asa-numitele ,sporturi de impact’, cum ar
fi rugby sau karate, deoarece acestea pot exercita
presiune pe spate si articulatii. Exercitiile fizice
regulate, usoare, va pot ajuta, de fapt, prin construirea
muschilor si intarirea articulatiilor. Exercitiile fizice
sunt, de asemenea, bune pentru ameliorarea stresului,
pierderea in greutate si imbundtatirea posturii, toate
acestea putandu-va usura simptomele.

Ameliorarea durerii

Strategiile de gestionare a durerii pot fi discutate cu
medicul dvs. Exista o varietate de medicamente si
terapii complementare, precum si grupuri de sprijin
care pot ajuta la controlarea simptomelor.

Sprijin emotional

Un diagnostic de AKU poate crea confuzie si poate si
fi coplesitor la inceput. La fel ca multe persoane care
sufera de afectiuni pe termen lung, persoanele care
afla ca au AKU se pot simti anxioase sau deprimate.
Puteti vorbi cu medicul dvs. de familie, iar Societatea
AKU poate oferi asistenta si informatii pacientilor,
ingrijitorilor si familiilor acestora.




