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Co je to alkaptonuria?

Alkaptonuria, tiez znama ako AKU
alebo choroba ciernych kosti, je
zriedkavé dedicné ochorenie, ktoré
sposobuje cernenie a krehnutie
chrupaviek v kiboch.

Spbsobuje ju problém s génom a vedie k hromadeniu

latky zvanej kyselina homogentisova (HGA).

HGA sa hromadi v spojivovom tkanive, obzvlast v
chrupavkach, a c¢asom spOsobuje ich stmavnutie
a skrehnutie. Tato zmena sfarbenia je znama ako
ochrondza.Ta vedie ku skorému nastupu osteoartritidy,
nasledkom ktorej sa ¢asto vyzaduje ndhrada viacerych
kibov.

HGA sa vylucuje vo velkom mnoZstve v moci, ktory
preto poésobenim vzduchu tmavne. Z tohto dévodu

mozno AKU nazyvat aj chorobou ¢ierneho mocu.

Ako m6zem pomaoct?

Organizécia AKU Society neustdle hlada
dobrovolnikov - mézete pomahat so ziskavanim
finan¢nych prostriedkov a vedenim kampani alebo
mbzete pomahat na konferenciach. Ak mate zaujem,
napiste ndm na

info@akusociety.org.

Ak chcete prispiet finan¢ne, navstivte, prosim,
strdnku urcenuy na ziskavanie financnych
prostriedkov www.justgiving.com/alkaptonuria.
Prispiet finan¢ne mozete aj tak, Ze poslete Sek na
adresu nasej kancelarie.

Priznaky

U ludi s AKU sa mozu objavit niektoré
z tychto priznakov, nie vsetky sa vsak
objavia u kazdého.

Jednou z prvych znamok ochorenia su tmavo
sfarbené plienky sposobené HGA v moci. V pripade
prehliadnutia tejto zndmky moze clovek Zit s touto
poruchou bez povsimnutia az do dospelosti, kedZe sa
zvycajne nevyskytuju ziadne dalSie zjavné priznaky,

kym nedosiahne vek nie¢o nad 30 rokov.

Nasledkom ochrondzy sa moéze na usiach objavit
modry/¢ierny odtien. Na o¢nych bielkach mézu byt
tmavé skvrny. USny maz bude tmavsi a oblecenie

moze byt zafarbené od tmavého potu.

Z dovodu ukladanie HGA mo6zu byt ludia nachylni na
vznik oblickovych kamenov, kamenov v mocovom

mechure, ZI¢ovych kamenov a prostatickych kameriov.

Nanosy okolo srdcovych chlopni mo6zu spésobit ich
skrehnutie a s¢ernenie. Krvné cievy, zily a tepny mozu
tieZ stuhnut a zoslabnut. To méze viest k srdcovému

ochoreniu a vyzadovat ndhradu srdcovych chlopni.

Ludia s AKU maju norméalnu predpokladanu dizku
zivota. MoOzu sa vsak u nich vyskytovat priznaky,
napriklad bolest a znizena pohyblivost kibov, ktoré

maju znacny vplyv na kvalitu zivota.
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Existuje na to liek?

AKU je celoZivotné ochorenie a v sucasnosti nan
neexistuje Ziadny liek ani konkrétna lie¢ba, priznaky
vsak mozu zmiernit lieky proti bolesti a chirurgické
rie$enie nahrady kibov.

Existuje liek zvany nitizinén, ktory preukazuje slubné
vysledky a je predmetom pokracujuceho vyskumu.
Nitizindn sa ponuka mimo schvélenej registracie
(,off-label”) v Narodnom centre pre alkaptonuriu
v Krélovskej univerzitnej nemocnici v Liverpoole.
Znamena to, ze nie je povoleny na pouzitie na AKU,
lekari vsak veria, ze ju dokaze Ucinne liecit.

Zvladat AKU a jej priznaky vam mozu poméct niektoré
zmeny zivotného Stylu.

Strava

Dolezité je konzumovat zdravi vyvazenu stravu. Aj
strava s nizkym obsahom bielkovin méze byt uzito¢na
pri znizovani rizika moznych vedlajsich Ucinkov
nitizinénu v dospelosti. V tomto smere vam poradi vas
lekar alebo dietoldg.

Cvicenie

Je doélezité, aby ste hybali svojimi kibmi bez toho, aby
ste ich vystavovali prili$ velkej zatazi. V tomto ohlade
je mimoriadne vhodné plévanie. Snazte sa vyhybat
tomu, ¢o sa nazyva ,vysokonarazové” cvicenie, ako su
napriklad rugby ¢i karate, ktoré mézu zatazovat chrbat
a kiby. Pravidelné mierne cvi¢enie méze pomoct pri
budovani svalstva a posildovani kibov. Cvi¢enie je
tieZz vhodné na zniZenie stresu a telesnej hmotnosti a
zlepSenie drzania tela - to vSetko moéze zmiernit vase

priznaky.

Ulava od bolesti

Stratégie zvladania bolesti moézete prediskutovat
so svojim lekdrom. Existuju rozne lieky a doplnkové
terapie, ako aj podporné skupiny, ktoré mézu poméct
pri zvladani priznakov.

Emocionalna podpora

Diagnéza AKU moze byt spociatku matica a
zdrvujuca. Podobne ako v pripade mnohych
dlhodobych ochoreni ludia, ktori zistia, Ze maju
AKU, sa mézu citit znepokojene alebo deprimovane.
MozZete sa porozpravat so svojim praktickym lekdrom
a organizacia AKU Society méze ponuknut pacientom,
opatrovatelom a ich rodinam podporu a informacie.




