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€ADCA. Vlada  24.10.2012
schvalila Narodnu stratégiu
rozvoja zdravotnej starostli-
vosti o pacientov so zriedka-
vymi chorobami na roky 2012
az 2013. Vlani sa kontinudlne
pracovalo na vytvoreni Na-
rodného planu starostlivosti
o pacientov so zriedkavymi
chorobami. Slovensko sa tak
zapojilo do projektu EUROP-
LAN 1II spolu s dalsimi 24
$tatmi Eurdpy a sveta. ,Dal-
$im uspesnym krokom vpred
je jeho prijatie a postupné im-
plementovanie do zdravotnic-
keho a socidlneho systému.
Alkaptonuria (AKU), alebo
choroba ¢iernych kosti je kla-
sickym prikladom zriedkavé-
ho genetického ochorenia. Ma
vsak aj svoje slovenské Speci-
fikum - sme krajinou s najvys-
$im poctom AKU pacientov na
svete,“ hovori geneticka Dr.
Andrea Zatkova.

Tato odbornicka sa od roku
1998 venuje vyskumu tohto
ochorenia v Laboratdriu gene-
tiky Ustavu molekuldrnej fy-
zioldgie a genetiky Slovenskej
akadémie vied (UMFG SAV)
v Bratislave.

Ide o vrodenti poruchu
metabolizmu

»,Choroba ¢iernych kosti ma
odborny nazov alkaptontiria a
zvykne sa oznacovat skratkou
AKU. Je to prvé ochorenie,
ktoré Sir Archibald Garrod uz v
roku 1902 popisal ako vrodenu
poruchu metabolizmu na
podklade recesivnej dedi¢nos-
ti. Znamena to, Ze sa prejavi
vtedy, ked clovek nesie dva
poskodené - zmutované gény,
najcastejsie zdedené od oboch
rodicov. Ti obyc¢ajne ani netu-
$ia, Ze su prenasacmi nejaké-
ho ochorenia, pretoZe Ziadne
problémy nemaji,“ vysvetlu-
je.

Geneticka hovori, Ze poru-
cha metabolizmu pri alkapto-
nurii sa tyka jednej z amino-
kyselin, konkrétne tyrozinu.
Aminokyseliny st stavebnymi
jednotkami bielkovin a bezne
ich prijimame v strave. V pri-
pade alkaptontirie je porucha
spdsobena mutaciami v géne
enzymu homogentizatdioxy-
genaza (HGD), ktory sa na
Stiepeni  tyrozinu podiela.
V désledku nefunkénosti toh-
to enzymu sa nasledne v tele
pacientov hromadi kyselina
homogentizova a jej oxidacny
produkt - ochronoticky pig-
ment - sa postupne uklada
najmaé v chrupavkovitom tka-
nive, ¢o vedie k patologickym
zmendam takéhoto tkaniva.

Ochorenie sa vacSinou
prejavi hned po narodeni
Vo vacsine pripadov sa podla
jej slov ochorenie prejavi hned|

od narodenia, a to tmavnutim

mocCu. ,Bolesti  chrbtice
a kibov, neskor tazka a boles-
tiva forma osteoartrozy, kar-
dio-vaskularne problémy, ob-
lickové kamene a v pripade
muzov aj kamene prostaty - to
vSetko st problémy, ktoré pa-
cienti zacCinaju pocitovat az
okolo tridsiatky. Preto sa nie-
kedy moze zdat, Ze sa vlastne
ni¢ vazne nedeje. V chrupav-
kach vsak Zial uz prebieha
ukladanie skodlivého pigmen-
tu,“ vravi.

Lie¢ba zatial neexistuje
Liecba AKU, ako hovori od-
bornicka, zatial neexistuje.
,Do urcitej miery by mala na-
stup ochorenia oddialit niz-
koproteinova diéta, kedy sa
vlastne snazime znizit prijem
tyrozinu, lebo prave jeho tra-
venim sa Skodlivd kyselina
a pigment tvoria. Tradicna
liecba v neskorsich stadiach
zahfnala len zvladanie bolesti
a v pripade potreby vymeny
poskodenych kibov. Vedci
vsak neustale pracuji na vy-
vine terapie pre alkaptontiriu,
ktora by minimalizovala dé-
sledky genetickej poruchy.
K tomu je potrebny aj tzv. za-
kladny vyskum, ktorého cie-
Iom je pochopit mechanizmus
a priebeh ochorenia, aby sme
zistili, kedy je do neziaduceho
procesu mozné zasiahnut lie-
Civami. Na svete si uz aj prvé
délezité vysledky, a v stcas-
nosti prebieha projekt Deve-
lopAKUre, ktory skuma moz-
nosti potencidlneho lieciva,
ktoré blokuje tvorbu samotnej
kyseliny homogentizovej. Po-
diela sa na flom i nase labora-
térium, ako aj jedno klinické
pracovisko zo Slovenska. Ve-
rime, Ze aj vdaka snahe slo-
venskych vedcov a lekarov sa
podari prispiet k najdeniu te-
rapie na toto celosvetovo
zriedkavé ochorenie, ktoré ma
vsak u nas Specificky primat,“
informuje.

Ochorenie ciernych kosti je
na Slovensku pomerne casté.
Na otazku preco, odpoveda:
»Ano, je to tak. Kym celosve-
tovy vyskyt ochorenia je pri-
blizne 1:250 000, na Slovensku
sa tento pomer odhaduje az na
1:19 000, najmaé pre vysoky vy-
skyt ochorenia v oblasti Ky-
stc. Podla udajov AKU Society
Anglicko je Slovensko kraji-
nou s doteraz najvac¢$im po-
¢tom evidovanych pacientov
s alkaptonturiou na svete. Pre-
Co je to tak, zostava trosku za-
hadou.”

0d roku 2003 v ich laboraté-
riu rutinne vykonavaju gene-
tickd diagnostiku tohto zried-
kavého ochorenia, to zname-
né, Ze identifikuji mutécie -
zmeny na drovni DNA v HGD
géne, ktoré AKU spdsobuji.
»,Sme tieZ tvorcom a spravcom
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Kysucania trpia chorobou Ciernych

B NA SLOVENSKU si 24. februara pripo-
menieme Medzinarodny den zried-
kavych chorob. Podla statistickych
odhadov saunas tato problematika
priamo tyka priblizne 6 az 8 percent
populacie. Vacsina pacientov pocha-

celosvetovej databazy tychto
mutacii (http://hgddatabase.c
vtisr.sk/). Venujeme sa teda
najma Stddiu genetického po-
zadia ochorenia. NaSa praca
napriklad viedla k odhaleniu
faktu, Ze niektoré mutacie pri-
tomné na Slovensku k nam
ypriniesli“,  vdc§ina  vSak
vznikla s najvicsou pravdepo-
dobnostou na nasom uzemi,
a to prave v oblasti Kystc.

Alkaptontrii sa geneticka
Andrea Zatkova venuje nielen
ako vedkyiia, stala aj pri zrode
obcianskeho zdruZenia AKUS-
SaC, ktoré zdruzuje pacientov
s alkaptontiriou a ich blizkych.

,»Ako som spominala, alkap-
tondurii sa venujem uz dost dl-
ho a stala sa pre miia viac nez
len ,jednym z génov“, ktoré
analyzujeme v nasom labora-
toriu. Od roku 2009 sa kazdy
rok zucastiiujem na pravidel-
nych ro¢nych seminaroch o
tomto ochoreni a okrem kole-
gov vedcov som mala moznost
osobne spoznat aj viacero pa-
cientov. Velmi to zmenilo moj
pohlad a aj zameranie mojej
prace. Vzdy som sa cudovala,
ako je mozné, Ze na tychto f6-
rach nestretivam pacientov
od nas. Z literattry vieme, Ze
na Slovensku by malo byt
najmenej 200 pacientov s
tymto ochorenim, ale do mi-
nulého roku nikto z nich ni-
kdy priamo nekontaktoval
nas, pripadne AKU Society v
Anglicku, ktorad sa zdruZova-
niu a informovaniu pacientov
s alkaptontriou venuje uz od
roku 2003. Bolo mi to aj trochu
Iato, lebo som videla, Ze na
AKU workshopoch sa zvycajne
néajde priestor venovat sa pa-
cientom a ich potrebam. Uve-
domila som si potrebu zlepsit
informovanost o AKU na Slo-
vensku vSeobecne, a vedno s
tym prisla aj idea zalozZit orga-
nizaciu zdruZujiicu pacientov
s alkaptondriou v nasej kraji-
ne, s cielom pomoct im vyjst z
izolacie, spoznat sa navzijom,
zdielat skusenosti a ziskat viac
praktickych informécii o ich
ochoreni, o novych moZnos-
tiach starostlivosti a pripadnej
liecbe,“ hovori.

Chcu pre chorych urobit ¢o
najviac

Vlani ziskala kontakt na dalsie
motivované Zeny, ktoré vni-
mali podobnu potrebu urobit
nieCo pre alkaptonurickych
pacientov. na  Slovensku.
,0slovila som Annu Antalovd,
Katarinu Kozkovd a Ivetu
Kozkovu. V tomto SirSom time
sme spojili sily, aby sme na-
pad aj realizovali. Pripravili
sme Statat a dalSie potrebné
dokumenty a podklady a poda-
li Ziadost na ministerstvo
vnutra SR o registraciu ob-
c¢ianskeho zdruzZenia. A sa-
mozrejme, rozmyslali sme,
ako oslovit ostatnych pacien-
tov a stretnut sa s nimi. V spo-
lupraci s nasimi kolegami ge-
netikmi a reumatologmi sme
sa snazili oslovit ¢o najsirsi
okruh pacientov. Pretoze vac-
§ina pacientov s ochorenim
¢iernych kosti u nas pochadza
z oblasti Kystc, rozhodli sme
sa usporiadat nase prvé stret-
nutie v Ziline, aby sme im boli
Co najbliz§ie. K nasej velkej

Geneticka Andrea Zatkova pocas pred-
nasky pre pacientov v Ziline.
FOTO: AKUSSAC

spokojnosti miestnost, ktord
sme si prenajali v malom hote-
li v blizkosti vlakovej stanice,
sa naplnila do posledného
miestal Idea existencie orga-
nizacie pacientov bola prijata
pozitivne a so zaujmom.
Stretnutie viedlo aj k diskusii,
ktora ndm pomohla lepsie po-
chopit potreby samotnych pa-
cientov a ich blizkych, a tym
aj vhodné zameranie budi-
cich aktivit zdruZenia,“ in-
formuje.

Na stretnutie, ako vravi, po-
zvali aj hosti zo zahranicia,
ktori maju dlhoro¢né skise-
nosti s tymto ochorenim. Jed-
nym z nich bol Dr. Nicolas Si-
reau, otec dvoch deti s alkap-
tontriou a predseda sesterskej
spolo¢nosti AKU Society An-
glicko, ktorej historiu a aktivi-
ty predstavil.

,Jeho slova boli naozaj po-
vzbudivé. Zdoraznil potrebu
existencie organizacii pacien-
tov so zriedkavymi ochore-
niami, medzi ktoré patri aj al-
kaptondria. Prisiel s nim aj Dr.
Lakshminarayan Ranganath
z Centra Roberta Gregoryho
pre alkaptondriu v Liverpoole,
kde je hlavnym odbornikom
a vedicim spominaného pro-
jektu DevelopAKUre, ktory je
podporovany 7. ramcovym
programom EU. Domdcimi
hostami boli Beata Ramljako-
va a Tatiana Foltanova zo Slo-
venskej aliancie zriedkavych
chordb, ktoré nam pomohli
vidiet nase snahy a iniciativy
aj v SirSom kontexte starostli-
vosti o pacientov so zriedka-
vymi ochoreniami na Sloven-
sku,“ vravi.

A aké su dalsie ciele zdruze-
nia? ,Pojde o vzdelavanie ve-
rejnosti o vSetkych zaleZitos-
tiach tykajtcich sa choroby,
jej pricin a prejavov, ako aj
zdravotnej starostlivosti
a liecby pacientov s alkapto-
nuriou.

Casom planujeme vytvorit
webovid stranku, organizovat
prezentacie, osvetové poduja-
tia a stretnutia, vydavat pub-
likacie a informa¢ny material.
Aktivne spolupracujeme s kli-
nickymi pracoviskami venu-
jucimi sa AKU, ako aj s ostat-
nymi organiziciami pacien-
tov, ako su AKU Society z An-
glicka a AIMAKU z Talianska,
ktoré nam finan¢ne pomohlo
aj prizakladani AKUSSaC. Stali

sme sa tieZ ¢lenmi Slovenskej
aliancie pre zriedkavé choro-
by,“ dodava geneticka.

Pani Anna je élenkou AKUSSa.
KedZe je sama pacientkou,
rozprava o svojich skisenos-
tiach s alkaptontiriou.

Kedy a ako vam ochorenie
zistili?

- Moja matka sa hned po mo-
jom narodeni v roku 1957 sna-
Zila zistit, preco su plienky jej
babatka tmavé, ked postoja na
vzduchu. Lekar jej povedal, zZe
som zdrava. Jej obavy zobral
osobne a takmer ju vyhnal z
ambulancie.

Uz ako malé dieta som in-
stinktivne nemala rada méso
a syry - ¢o z pohladu dnesnych
odporticani nizkobielkovino-
vej diéty bolo len dobre. Ofi-
cidlne mi moju diagnézu al-
kaptondrie zistili pri prvej gy-
nekologickej prehliadke. Od-
vtedy som bola evidovana
v Ustave pre lekarsku geneti-
ku v Martine bez akejkolvek
liecby.

Ako savo vasom pripade
ochorenie prejavuje?

- Neprijemne a bolestivo. Vo
veku 56 rokov dokdzem den
zacat len pomalym bolestivym
rozcvicenim na posteli a zave-
senim na hrady v strope mojej
podkrovnej spalne. Za odme-
nu povazujem vecerné uzitie
lieku od bolesti, ¢o mi zaruci
znesitelnejsie ranné vstavanie
a naStartovanie nového dna.
Na pacientskom workshope v
Liverpoole v oktébri 2013 som
sa dozvedela vela uzito¢nych
informacii o zvladani bolesti.
Bola som tam vdaka pozvaniu
péana Dr. Nicka Sireaua, v me-
ne anglickej AKU Society.
Stretla som mnohych pacien-
tov v ovela horSom zdravot-
nom stave, v akom som ja.
Niektori mali uZ vymenené
viaceré kiby.

Zatial nemam Ziaden umely
kib, takze moje snaZenie dodr-
Ziavat nizkobielkovinovi dié-
tu sa mi vyplaca.

Bolestivost mojej bedrovej
chrbtice je vSak velmi velka a
svetlé chvilky, kedy dokazem
kracat vzpriamene, st pre
miia skér luxusom ako samoz-
rejmostou. Dakujem Bohu aj
za to - viem, Ze lepSie to uz ne-
bude.

Museli ste nejako zmenit
sposob Zivota?

- PravdaZe, Zivot s trvalou
bolestou nie je jednoduchy.
Pokial ide o sposob Zivota, na-
ucila som sa ocerovat veci,
ktoré uplne zdravi ludia pova-
Zuju za samozrejmost. Mojim
najoblubenejsim pohybom bol
a aj je tanec a okrem toho pla-
vanie a bicyklovanie v ramci
moznosti, ktoré mi davaju lie-
ky proti bolesti. O potrebe
nizkobielkovinovej diéty viem
asi od mojho 25. roku veku -
nie vzdy som vsak dost sta-
tocna a silna, aby som ju pri-
sne dodrziavala.

Ovplyvnilo ochorenie ajva-
Surodinu?

- Moja rodina berie na mna
ohlad v kazdom smere. Na-
$tastie, zZivim sa ako preklada-
telka, takZe nemusim vyko-
navat fyzicky naroénud pracu.
Moji priatelia uz davno vedia,
Ze bielkovinovymi dobrotami
ma neuhostia. Najradsej mam
jedla zo zemiakov a zeleniny.
Na Slovensku si méZzeme vy-
brat z mnoZstva zemiakovych
receptov.

Mam uz dve vnucata a som
Stastna, Ze sd zdravé. Moje dve
dcéry sd nosickami zmutova-
ného génu - narodili sa vsak
na moju velkd radost bez
ochorenia.

Co by ste odporucili ostat-
nym pacientom s tymto
ochorenim?

- Informujte sa, informujte
sa, informujte sa! To zname-
na, aktivne si vyhladavajte in-
forméacie na internete, aspon
Ciasto¢ne dodrziavajte nizko-
bielkovinovu diétu, stretavaj-
te sa s ostatnymi alkaptonu-
rickymi pacientmi, spolo¢ne
si nieco uvarte v duchu AKU-
diéty a najma hybte sa. Stu-
hnutost a nepohyblivost z bo-
lesti sd najvacsim ohrozenim
nas pacientov s alkaptonuri-
ou.

Vsetci ti, o maju zaujem
viac sa dozvediet o tejto cho-
robe, mozu sa kontakovat a in-
formovat na AKUSSaC,o0.z. Tr-
navska 28, Bratislava
(slovakaku@akusociety.org),
https://www.facebook.com/A
KUSSaC, ¢. tel: 0917482086,
0911466599, http://www.devel
opakure.eu/?lang=Sk.
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