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Co to jest alkaptonuria?

Alkaptonuria, znana takze jako AKU
lub choroba czarnych kosci, to rzadka
choroba genetyczna, ktéra sprawia,
ze chrzastka stawowa staje sie czarna
i krucha.

Powoduje ja wada genu, w wyniku ktérej w organizmie

gromadzi sie kwas homogentyzynowy (HGA).

HGA akumuluje sie w tkance tacznej, a zwtaszcza
w chrzastce, z czasem powodujac jej ciemnienie
i kruszenie. Ta zmiana barwy jest znana jako
ochronoza. Prowadzi to do wczesnego rozwiniecia sie
choroby zwyrodnieniowej stawéw, co czesto oznacza,

Ze potrzebny jest szereg operacji wymiany stawdw.

HGA akumuluje sie w moczu w duzych ilosciach.
Gdy taki mocz zostanie wystawiony na kontakt
z powietrzem, ciemnieje. Z tego powodu AKU jest

takze zwana choroba czarnego moczu.

Jak moge pomoc?

Stowarzyszenie AKU Society zawsze chetnie
przyjmuje wolontariuszy. Mozesz poméc

w zbieraniu funduszy i prowadzeniu kampanii oraz
podczas konferencji. Jesli jestes zainteresowanaly,
prosimy o kontakt:

info@akusociety.org

Darowizne mozna przekazaé na naszej stronie
zbiorki funduszy:
www.justgiving.com/alkaptonuria. Mozna takze
przestac czek z darowizna na adres naszego biura.

Osoby cierpigce na AKU moga odczuwac
niektore z ponizszych objawow, ale nie
wszystkie z nich wystepuja u kazdego
chorego.

Jednym z najwczesniejszych objawdéw
przedmiotowych choroby sa ciemne plamy
w pieluchachspowodowaneakumulacjgHGAwmoczu.
Jesli ten objaw zostanie przeoczony, schorzenie moze
pozostac nierozpoznane az do okresu dorostosci, gdyz
kolejne zauwazalne objawy podmiotowe wystepuja

zwykle dopiero krétko po ukonczeniu 30 lat.

Ochronoza moze powodowaé niebiesko-czarne
przebarwienia na uszach. Na biatkach oczu moga
pojawi¢sieciemne punkty. Woskowinajestciemniejsza

niz zwykle, a ciemny pot moze plamic ubrania.

Ztogi HGA moga powodowac zwiekszong podatnosc
na kamice nerkowa, kamice pecherza moczowego,

kamice z6tciowa i kamice prostaty.

Ztogi wokdt zastawek serca moga powodowad
ich kruszenie i zabarwienie na czarno. Naczynia
krwionosne, zyty i tetnice takze moga staC sie
sztywne i stabe. Moze to prowadzi¢ do choroby serca

wymagajacej operacji wymiany zastawek.

Prognozowana dtugos¢ zycia oséb z AKU jest
normalna. Moga one jednak odczuwac objawy
majace znaczny wptyw na jakos¢ zycia, takie jak bél

i zmniejszona ruchomos$¢ stawow.
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Czy istnieje skuteczna

terapia?

AKU jest choroba przewlekta trwajaca cate zycie. Nie
istnieje obecnie konkretne lekarstwo ani terapia, ale
objawy mozna ztagodzi¢ Srodkami przeciwbolowymi

i operacjami wymiany stawoéw.

Obiecujace wyniki dziatania wykazuje lekarstwo
0 nazwie nityzynon, nad ktérym wciaz trwaja badania.
Nityzynon jest stosowany jako lek pozarejestracyjny
(off-label) w Krajowym Centrum Alkaptonurii (NAC)
w Krolewskim Szpitalu Uniwersyteckim w Liverpoolu
(RLUH). Oznacza to, ze nie jest zarejestrowany jako
lek na AKU, ale lekarze uwazaja, ze moze skutecznie
leczy¢ te chorobe.

Pewne zmiany stylu zycia moga poméc Ci kontrolowac
AKU i radzi¢ sobie z objawami.

Dieta

Waznejestprzestrzeganiezdrowej,zbilansowanejdiety.
Dieta niskobiatkowa moze takze pomo6c zmniejszy¢
ryzyko wystapienia skutkéw ubocznych nityzynonu
w dorostym zyciu. Porady w tym zakresie uzyskasz od
swojego lekarza lub dietetyka.

Cwiczenia fizyczne

Wazne jest zapewnienie stawom ruchu bez ich
nadmiernego obcigzania. Dobrym sposobem jest
ptywanie. Staraj sie unika¢ ¢wiczen o duzym ryzyku
zderzen, takich jak rugby czy karate, gdyz moga
obcigza¢ Twoje plecy i stawy. Regularne, lekkie
¢wiczenia mogg pomdc budowaé muskulature
i wzmacniaé¢ stawy. Cwiczenia przyczyniajg sie tez
do redukgji stresu, utraty wagi i poprawy sylwetki,
a wszystko to moze tagodzi¢ Twoje objawy.

Ulga w bolu

Strategie zarzadzania boélem warto oméwié ze
swoim lekarzem. Istnieje szereg lekarstw i terapii
uzupetniajacych oraz wiele grup wsparcia - wszystko

to moze poméc radzié sobie z objawami.

Wsparcie emocjonalne

Zdiagnozowanie AKU moze poczatkowo powodowac
niepewnos$¢ i poczucie przyttoczenia. Podobnie jak
wiele 0so6b cierpigcych na choroby przewlekte, osoby,
ktore dowiedza sie, ze choruja na AKU, mogg odczuwac
niepokdj lub przygnebienie. Mozesz porozmawiac ze
swoim lekarzem, za$ AKU Society oferuje pacjentom

oraz ich rodzinom i opiekunom wsparcie i informacje.




