Jak sie z nami skontaktowa¢

H<U

+ Alkaptonuria Society 9

AKU Society
C/0 Advicehub
66 Devonshire Road
Cambridge
CB1 2BL United Kingdom (Wielka Brytania)

Telefon: 01223 322897
E-mail: info@akusociety.org
Internet: www.akusociety.org
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AKU to choroba, ktorag mozna
kontrolowac¢. Ma ona wptyw na
rozktad biatka przez organizm

© Coto jest
AKU? i

U dzieci cierpigcych na AKU wystepuje defekt w procesie
rozktadu czesci biatka o nazwie tyrozyna (TYR).

Powoduje to gromadzenie sie kwasu homogentyzynowego
(HGA).

Gdy dorastasz, HGA zaczyna mie¢ wptyw na Twoje kosci
i stawy.

Alkaptonuria
(w skrocie AKU)

Przy odpowiedniej kontroli dolegliwosci, osoby z AKU
koncza studia, robig kariere i zaktadajg szczesliwe rodziny
tak samo, jak wszyscy inni.




Z wiekiem mozesz zauwazyc¢
wiecej objawow

Mozesz zauwazyc 5 C
niektore z ponizszych
objawow:

e Ciemny mocz

« ciemna woskowina ‘

e ciemny pot

Nie powoduja bolu i nie trzeba sie nimi martwic.

Ciemne punkty w oczach
Bole krzyza i stawow
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AKU diagnozuje sie za pomoca
prostego badania moczu

‘Diagnozowanie '
AKU

Jesli badanie moczu wykaze wysoki poziom HGA,
zostaniesz skierowana/y do specjalisty.
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¢ Dlaczego
mam AKU?

Nie mozesz zarazi¢ AKU swoich przyjaciot.

Co to sa geny?

JOL

W kazdej komorce naszego ciata znajduja sie geny, czyli
specjalny zestaw instrukcji. Geny decydujg o tym, jak

wygladamy i jakie cechy dziedziczymy po rodzicach. Geny
zawieraja takze informacje o tym, jak organizm ma rozktada¢
biatko, w tym tyrozyne. Organizm zawiera ponad 25 000
wspotpracujacych ze sobg genéw. Mozna je zobaczyc tylko
pod mikroskopem.
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AKU to choroba dziedziczna

Nie jest to niczyja wina i nie mozna temu zapobiec.

Okoto 1 na 500 osob
to nosiciel genu AKU

OJCIEC MATKA
nosiciel nosicielka

Dziecko z AKU

Twoja mama i Twoj tata maja po jednym genie z AKU i jednym
normalnym genie. Takie osoby nazywamy nosicielami.

Jesli masz AKU, oznacza to, ze odziedziczytas/tes dwa geny
z AKU - jeden od mamy, a drugi od taty.
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Nosiciele AKU nie choruja na te chorobe, a wadliwy gen nie
sprawia im zadnych probleméw.
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Naukowe
ciekawostki...
Biatko
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Dziecko Dziecko- Dziecko- Dziecko bez
zZ AKU nosiciel nosiciel AKU
bez bez niebedace
AKU AKU nosicielem

Gdy dwie osoby bedace nosicielami genu AKU maja dziecko,
istnieje prawdopodobienstwo 1:4, ze ich dziecko ma AKU.
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Dlaczego potrzebujemy biatka?

Biatko to sktadnik odzywczy, ktérego potrzebuje nasz organizm. Gdy zjadamy biatko, jest ono rozktadane w organizmie podczas
trawienia na mniejsze czesci (mozna je porownac do cegietek).

Pomaga budowac, naprawiac i utrzymywac przy zyciu komorki
i tkanki, takie jak skéra, miesnie, organy, krew, a nawet kosci. Te mniejsze czesci to aminokwasy.
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Biatko sktada sie
z wielu cegietek zwanych
aminokwasami

Biatko sktada sie z 20 aminokwasow (cegietek). Niektore

z nich sg nam NIEZBEDNE, ale organizm ich nie produkuje,
wiec musimy mu ich dostarcza¢ w pozywieniu.

Jednym z tych 20 aminokwaséw jest tyrozyna (Tyr).
To wtasnie tego aminokwasu organizm osoby z AKU nie moze
prawidtowo rozktadac.
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Co dzieje sie w zdrowym
organizmie

Zamiana biatka na aminokwasy

. Aminokwasy
Biatko ﬁ Enzym #
LAY (cegietki)

Organizm wykorzystuje te aminokwasy w procesie wzrostu,
budowy miesni i zachowywania zdrowia.



U osoby bez AKU tyrozyna jest
rozktadana i usuwana
Z organizmu

HGA q Enzymy q Brak

HGA

HGA il % B
] e ﬁ@ | - ||
‘ Dlaczego organizm |G B oA
osoby z AKU nie -
moze prawidtowo ~ HGD

rozktadac tyrozyny?

Tyrozyna (Tyr) zmienia sie w HGA.

Enzym zwany HGD rozktada HGA i usuwa go z organizmu.



U osoby z AKU HGA nie moze
byc roztozony tak, jak nalezy.

W organizmie nie ma enzymu HGD, wiec osoby te maja za
duzo HGA. HGA powoduje objawy AKU.
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Jak sobie

radzic...
zdrowa dieta dla
0osob z AKU

HGA q Btad/Brak enzymu q Za duzo HGA ‘

Enzym HGD ma niewtasciwy ksztatt, wiec nie moze rozktadac
HGA.

HGA pochodzi z biatka, dlatego warto dowiedzie€ sie wiecej
o roli biatka w diecie. Na razie nie musisz zmieniac

pozywienia. Wazniejsza jest zdrowa, zbilansowana dieta.



Zdrowa dieta dla dzieci

Mrozony
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o “]mm Warzywa Ttuszcz i produkty
= straczkowe, ryby, HOIENIS do smarowania
g zamienniki pieczywa
iinne pokarmy
zawierajgce
biatko

Nabiat i jego

Wybieraj rézne pokarmy z kazdej grupy, by organizm
otrzymywat wszystko, czego potrzebuje do zachowania
zdrowia i dobrego samopoczucia.
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Jedz duzo pokarmow zawierajgcych skrobie, takich jak
ziemniaki, ryz, makaron lub chleb. Jesli to mozliwe,
wybieraj wersje petnoziarniste. Te pokarmy sg zrodtem
energii.

Jedz przynajmniej piec porcji roznych owocow i warzyw
dziennie. Porcja to ilosc, ktora miesci sie w Twojej dtoni.
Jedz trzy porcje nabiatu dziennie, by wspomagac kosci

i zeby.

W trakcie kazdego positku jedz nieco warzyw stragczkowych,
ryb, jajek, miesa i innych pokarmow zawierajacych biatko.

Do gotowania uzywaj oliwy lub oleju rzepakowego.

Wybieraj wode, mleko o obnizonej
zawartosci ttuszczu i napoje bez cukru.
Ogranicz picie sokow owocowych i/lub
smoothie do 150 ml dziennie - jest to
jedna z pieciu codziennych porcji warzyw
i owocow.
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Aktywnosc fizyczna i cwiczenia

Wazne jest zapewnienie stawom ruchu bez ich nadmiernego
obcigzania. Dobrym sposobem jest ptywanie.
Staraj sie unikac ¢wiczen o duzym ryzyku zderzen, takich jak
rugby czy karate, gdyz moga obcigza¢ Twoje plecy i stawy.

Aktywnosc¢ fizyczna jest dla Ciebie korzystna.
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Dopdki nie ukonczysz 16 lat, bedzie sie Toba opiekowat Twj
lekarz rodzinny oraz lekarz w miejscowym szpitalu. Moga
Ci zlecac badania krwi, badania rentgenowskie oraz inne

specjalne przeswietlenia.

Gdy ukonczysz 16 lat, Twoj lekarz moze skierowac Cie do
Krajowego Centrum Alkaptonurii (NAC) w Liverpoolu.

Bedziesz odwiedzac to centrum raz w roku i zajmie sie tam
Toba zespot specjalistow w zakresie AKU. Spedzisz w centrum
maksymalnie cztery dni. Twoi rodzice mogg by¢ tam razem
z Toba.
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Gdzie jeszcze
mozesz
zhalezé

pomoc
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AKU Society - organizacja charytatywna pomagajaca osobom z AKU.
Organizuje rozne wydarzenia, na ktérych mozesz spotkac inne osoby
z AKU i nawigza¢ nowe przyjaznie.
Gdy ukonczysz 16 lat, moga Ci poméc w Twoich kontaktach z Krajowym
Centrum Alkaptonurii (NAC).
Cztonek zespotu AKU Society zapewni Ci w centrum niezbedne wsparcie.
Moze takze odwiedzi¢ Cie w domu i poméc Ci przygotowac sie do wizyty
w centrum.



Wiecej informacji

Q'KU AKU Society
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Climb
Children Living with Inherited Metabolic Diseases
Climb" www.climb.org.uk
K’ Genetic Alliance UK
ALLiancex  www.geneticalliance.org.uk

NHS

Sekretariat Dyrektora ds. klinicznych: 0151 706 4197
Kierownictwo: 0151 706 4289
Tel. kom.: 07785447421

Podziekowania dla...

Vitaflo International Ltd za pozwolenie na wykorzystanie
grafik.
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Innovation in Nutrition
Firma Nestlé Health Science
“Zarejestrowany znak towarowy Société des Produits Nestlé S.A.

Druk tej broszury sponsoruje Swedish Orphan Biovitrum Ltd.

@ SODI

Pioneer in Rare Diseases




