
Kysučania trpia chorobou čiernych kostí
l NA SLOVENSKU si 24. februárapripo-
meniemeMedzinárodnýdeňzried-
kavých chorôb. Podľa štatistických
odhadov saunás tátoproblematika
priamo týkapribližne6 až 8percent
populácie. Väčšinapacientovpochá-
dza zKysúc.

ČADCA. Vláda 24.10.2012
schválila Národnú stratégiu
rozvoja zdravotnej starostli-
vosti o pacientov so zriedka-
vými chorobami na roky 2012
až 2013. Vlani sa kontinuálne
pracovalo na vytvorení Ná-
rodného plánu starostlivosti
o pacientov so zriedkavými
chorobami. Slovensko sa tak
zapojilo do projektu EUROP-
LAN II spolu s ďalšími 24
štátmi Európy a sveta. „Ďal-
ším úspešným krokom vpred
je jeho prijatie a postupné im-
plementovanie do zdravotníc-
keho a sociálneho systému.
Alkaptonúria (AKU), alebo
choroba čiernych kostí je kla-
sickým príkladom zriedkavé-
ho genetického ochorenia. Má
však aj svoje slovenské špeci-
fikum – sme krajinou s najvyš-
ším počtom AKU pacientov na
svete,“ hovorí genetička Dr.
Andrea Zaťková.

Táto odborníčka sa od roku
1998 venuje výskumu tohto
ochorenia v Laboratóriu gene-
tiky Ústavu molekulárnej fy-
ziológie a genetiky Slovenskej
akadémie vied (ÚMFG SAV)
v Bratislave.

Ide o vrodenú poruchu
metabolizmu
„Choroba čiernych kostí má
odborný názov alkaptonúria a
zvykne sa označovať skratkou
AKU. Je to prvé ochorenie,
ktoré Sir Archibald Garrod už v
roku 1902 popísal ako vrodenú
poruchu metabolizmu na
podklade recesívnej dedičnos-
ti. Znamená to, že sa prejaví
vtedy, keď človek nesie dva
poškodené – zmutované gény,
najčastejšie zdedené od oboch
rodičov. Tí obyčajne ani netu-
šia, že sú prenášačmi nejaké-
ho ochorenia, pretože žiadne
problémy nemajú,“ vysvetľu-
je.

Genetička hovorí, že poru-
cha metabolizmu pri alkapto-
núrii sa týka jednej z amino-
kyselín, konkrétne tyrozínu.
Aminokyseliny sú stavebnými
jednotkami bielkovín a bežne
ich prijímame v strave. V prí-
pade alkaptonúrie je porucha
spôsobená mutáciami v géne
enzýmu homogentizátdioxy-
genáza (HGD), ktorý sa na
štiepení tyrozínu podieľa.
V dôsledku nefunkčnosti toh-
to enzýmu sa následne v tele
pacientov hromadí kyselina
homogentizová a jej oxidačný
produkt – ochronotický pig-
ment – sa postupne ukladá
najmä v chrupavkovitom tka-
nive, čo vedie k patologickým
zmenám takéhoto tkaniva.

Ochorenie sa väčšinou
prejaví hneď po narodení
Vo väčšine prípadov sa podľa
jej slov ochorenie prejaví hneď
od narodenia, a to tmavnutím

moču. „Bolesti chrbtice
a kĺbov, neskôr ťažká a boles-
tivá forma osteoartrózy, kar-
dio-vaskulárne problémy, ob-
ličkové kamene a v prípade
mužov aj kamene prostaty – to
všetko sú problémy, ktoré pa-
cienti začínajú pociťovať až
okolo tridsiatky. Preto sa nie-
kedy môže zdať, že sa vlastne
nič vážne nedeje. V chrupav-
kách však žiaľ už prebieha
ukladanie škodlivého pigmen-
tu,“ vraví.

Liečba zatiaľ neexistuje
Liečba AKU, ako hovorí od-
borníčka, zatiaľ neexistuje.
„Do určitej miery by mala ná-
stup ochorenia oddialiť níz-
koproteínová diéta, kedy sa
vlastne snažíme znížiť príjem
tyrozínu, lebo práve jeho trá-
vením sa škodlivá kyselina
a pigment tvoria. Tradičná
liečba v neskorších štádiách
zahŕňala len zvládanie bolesti
a v prípade potreby výmeny
poškodených kĺbov. Vedci
však neustále pracujú na vý-
vine terapie pre alkaptonúriu,
ktorá by minimalizovala dô-
sledky genetickej poruchy.
K tomu je potrebný aj tzv. zá-
kladný výskum, ktorého cie-
ľom je pochopiť mechanizmus
a priebeh ochorenia, aby sme
zistili, kedy je do nežiaduceho
procesu možné zasiahnuť lie-
čivami. Na svete sú už aj prvé
dôležité výsledky, a v súčas-
nosti prebieha projekt Deve-
lopAKUre, ktorý skúma mož-
nosti potenciálneho liečiva,
ktoré blokuje tvorbu samotnej
kyseliny homogentízovej. Po-
dieľa sa na ňom i naše labora-
tórium, ako aj jedno klinické
pracovisko zo Slovenska. Ve-
ríme, že aj vďaka snahe slo-
venských vedcov a lekárov sa
podarí prispieť k nájdeniu te-
rapie na toto celosvetovo
zriedkavé ochorenie, ktoré má
však u nás špecifický primát,“
informuje.

Ochorenie čiernych kostí je
na Slovensku pomerne časté.
Na otázku prečo, odpovedá:
„Áno, je to tak. Kým celosve-
tový výskyt ochorenia je pri-
bližne 1:250 000, na Slovensku
sa tento pomer odhaduje až na
1:19 000, najmä pre vysoký vý-
skyt ochorenia v oblasti Ky-
súc. Podľa údajov AKU Society
Anglicko je Slovensko kraji-
nou s doteraz najväčším po-
čtom evidovaných pacientov
s alkaptonúriou na svete. Pre-
čo je to tak, zostáva trošku zá-
hadou.“

Od roku 2003 v ich laborató-
riu rutinne vykonávajú gene-
tickú diagnostiku tohto zried-
kavého ochorenia, to zname-
ná, že identifikujú mutácie –
zmeny na úrovni DNA v HGD
géne, ktoré AKU spôsobujú.
„Sme tiež tvorcom a správcom

celosvetovej databázy týchto
mutácií (http://hgddatabase.c
vtisr.sk/). Venujeme sa teda
najmä štúdiu genetického po-
zadia ochorenia. Naša práca
napríklad viedla k odhaleniu
faktu, že niektoré mutácie prí-
tomné na Slovensku k nám
„priniesli“, väčšina však
vznikla s najväčšou pravdepo-
dobnosťou na našom území,
a to práve v oblasti Kysúc.

Alkaptonúrii sa genetička
Andrea Zaťková venuje nielen
ako vedkyňa, stála aj pri zrode
občianskeho združenia AKUS-
SaC, ktoré združuje pacientov
s alkaptonúriou a ich blízkych.

„Ako som spomínala, alkap-
tonúrii sa venujem už dosť dl-
ho a stala sa pre mňa viac než
len „jedným z génov“, ktoré
analyzujeme v našom labora-
tóriu. Od roku 2009 sa každý
rok zúčastňujem na pravidel-
ných ročných seminároch o
tomto ochorení a okrem kole-
gov vedcov som mala možnosť
osobne spoznať aj viacero pa-
cientov. Veľmi to zmenilo môj
pohľad a aj zameranie mojej
práce. Vždy som sa čudovala,
ako je možné, že na týchto fó-
rach nestretávam pacientov
od nás. Z literatúry vieme, že
na Slovensku by malo byť
najmenej 200 pacientov s
týmto ochorením, ale do mi-
nulého roku nikto z nich ni-
kdy priamo nekontaktoval
nás, prípadne AKU Society v
Anglicku, ktorá sa združova-
niu a informovaniu pacientov
s alkaptonúriou venuje už od
roku 2003. Bolo mi to aj trochu
ľúto, lebo som videla, že na
AKU workshopoch sa zvyčajne
nájde priestor venovať sa pa-
cientom a ich potrebám. Uve-
domila som si potrebu zlepšiť
informovanosť o AKU na Slo-
vensku všeobecne, a vedno s
tým prišla aj idea založiť orga-
nizáciu združujúcu pacientov
s alkaptonúriou v našej kraji-
ne, s cieľom pomôcť im vyjsť z
izolácie, spoznať sa navzájom,
zdieľať skúsenosti a získať viac
praktických informácií o ich
ochorení, o nových možnos-
tiach starostlivosti a prípadnej
liečbe,“ hovorí.

Chcú pre chorých urobiť čo
najviac
Vlani získala kontakt na ďalšie
motivované ženy, ktoré vní-
mali podobnú potrebu urobiť
niečo pre alkaptonurických
pacientov na Slovensku.
„Oslovila som Annu Antalovú,
Katarínu Kožkovú a Ivetu
Kožkovú. V tomto širšom tíme
sme spojili sily, aby sme ná-
pad aj realizovali. Pripravili
sme štatút a ďalšie potrebné
dokumenty a podklady a poda-
li žiadosť na ministerstvo
vnútra SR o registráciu ob-
čianskeho združenia. A sa-
mozrejme, rozmýšľali sme,
ako osloviť ostatných pacien-
tov a stretnúť sa s nimi. V spo-
lupráci s našimi kolegami ge-
netikmi a reumatológmi sme
sa snažili osloviť čo najširší
okruh pacientov. Pretože väč-
šina pacientov s ochorením
čiernych kostí u nás pochádza
z oblasti Kysúc, rozhodli sme
sa usporiadať naše prvé stret-
nutie v Žiline, aby sme im boli
čo najbližšie. K našej veľkej

spokojnosti miestnosť, ktorú
sme si prenajali v malom hote-
li v blízkosti vlakovej stanice,
sa naplnila do posledného
miesta! Idea existencie orga-
nizácie pacientov bola prijatá
pozitívne a so záujmom.
Stretnutie viedlo aj k diskusii,
ktorá nám pomohla lepšie po-
chopiť potreby samotných pa-
cientov a ich blízkych, a tým
aj vhodné zameranie budú-
cich aktivít združenia,“ in-
formuje.

Na stretnutie, ako vraví, po-
zvali aj hostí zo zahraničia,
ktorí majú dlhoročné skúse-
nosti s týmto ochorením. Jed-
ným z nich bol Dr. Nicolas Si-
reau, otec dvoch detí s alkap-
tonúriou a predseda sesterskej
spoločnosti AKU Society An-
glicko, ktorej históriu a aktivi-
ty predstavil.

„Jeho slová boli naozaj po-
vzbudivé. Zdôraznil potrebu
existencie organizácií pacien-
tov so zriedkavými ochore-
niami, medzi ktoré patrí aj al-
kaptonúria. Prišiel s ním aj Dr.
Lakshminarayan Ranganath
z Centra Roberta Gregoryho
pre alkaptonúriu v Liverpoole,
kde je hlavným odborníkom
a vedúcim spomínaného pro-
jektu DevelopAKUre, ktorý je
podporovaný 7. rámcovým
programom EÚ. Domácimi
hosťami boli Beata Ramljako-
vá a Tatiana Foltánová zo Slo-
venskej aliancie zriedkavých
chorôb, ktoré nám pomohli
vidieť naše snahy a iniciatívy
aj v širšom kontexte starostli-
vosti o pacientov so zriedka-
vými ochoreniami na Sloven-
sku,“ vraví.

A aké sú ďalšie ciele združe-
nia? „Pôjde o vzdelávanie ve-
rejnosti o všetkých záležitos-
tiach týkajúcich sa choroby,
jej príčin a prejavov, ako aj
zdravotnej starostlivosti
a liečby pacientov s alkapto-
núriou.

Časom plánujeme vytvoriť
webovú stránku, organizovať
prezentácie, osvetové poduja-
tia a stretnutia, vydávať pub-
likácie a informačný materiál.
Aktívne spolupracujeme s kli-
nickými pracoviskami venu-
júcimi sa AKU, ako aj s ostat-
nými organizáciami pacien-
tov, ako sú AKU Society z An-
glicka a AIMAKU z Talianska,
ktoré nám finančne pomohlo
aj pri zakladaní AKUSSaC. Stali

sme sa tiež členmi Slovenskej
aliancie pre zriedkavé choro-
by,“ dodáva genetička.
Pani Anna je členkou AKUSSa.
Keďže je sama pacientkou,
rozpráva o svojich skúsenos-
tiach s alkaptonúriou.

Kedy a ako vám ochorenie
zistili?

- Moja matka sa hneď po mo-
jom narodení v roku 1957 sna-
žila zistiť, prečo sú plienky jej
bábätka tmavé, keď postoja na
vzduchu. Lekár jej povedal, že
som zdravá. Jej obavy zobral
osobne a takmer ju vyhnal z
ambulancie.

Už ako malé dieťa som in-
štinktívne nemala rada mäso
a syry – čo z pohľadu dnešných
odporúčaní nízkobielkovino-
vej diéty bolo len dobre. Ofi-
ciálne mi moju diagnózu al-
kaptonúrie zistili pri prvej gy-
nekologickej prehliadke. Od-
vtedy som bola evidovaná
v Ústave pre lekársku geneti-
ku v Martine bez akejkoľvek
liečby.

Ako sa vo vašom prípade
ochorenie prejavuje?

- Nepríjemne a bolestivo. Vo
veku 56 rokov dokážem deň
začať len pomalým bolestivým
rozcvičením na posteli a zave-
sením na hrady v strope mojej
podkrovnej spálne. Za odme-
nu považujem večerné užitie
lieku od bolesti, čo mi zaručí
znesiteľnejšie ranné vstávanie
a naštartovanie nového dňa.
Na pacientskom workshope v
Liverpoole v októbri 2013 som
sa dozvedela veľa užitočných
informácií o zvládaní bolesti.
Bola som tam vďaka pozvaniu
pána Dr. Nicka Sireaua, v me-
ne anglickej AKU Society.
Stretla som mnohých pacien-
tov v oveľa horšom zdravot-
nom stave, v akom som ja.
Niektorí mali už vymenené
viaceré kĺby.

Zatiaľ nemám žiaden umelý
kĺb, takže moje snaženie dodr-
žiavať nízkobielkovinovú dié-
tu sa mi vypláca.

Bolestivosť mojej bedrovej
chrbtice je však veľmi veľká a
svetlé chvíľky, kedy dokážem
kráčať vzpriamene, sú pre
mňa skôr luxusom ako samoz-
rejmosťou. Ďakujem Bohu aj
za to – viem, že lepšie to už ne-
bude.

Museli ste nejako zmeniť
spôsob života?

- Pravdaže, život s trvalou
bolesťou nie je jednoduchý.
Pokiaľ ide o spôsob života, na-
učila som sa oceňovať veci,
ktoré úplne zdraví ľudia pova-
žujú za samozrejmosť. Mojím
najobľúbenejším pohybom bol
a aj je tanec a okrem toho plá-
vanie a bicyklovanie v rámci
možností, ktoré mi dávajú lie-
ky proti bolesti. O potrebe
nízkobielkovinovej diéty viem
asi od môjho 25. roku veku –
nie vždy som však dosť sta-
točná a silná, aby som ju prí-
sne dodržiavala.

Ovplyvnilo ochorenie aj va-
šu rodinu?

- Moja rodina berie na mňa
ohľad v každom smere. Na-
šťastie, živím sa ako preklada-
teľka, takže nemusím vyko-
návať fyzicky náročnú prácu.
Moji priatelia už dávno vedia,
že bielkovinovými dobrotami
ma neuhostia. Najradšej mám
jedlá zo zemiakov a zeleniny.
Na Slovensku si môžeme vy-
brať z množstva zemiakových
receptov.

Mám už dve vnúčatá a som
šťastná, že sú zdravé. Moje dve
dcéry sú nosičkami zmutova-
ného génu – narodili sa však
na moju veľkú radosť bez
ochorenia.

Čo by ste odporučili ostat-
ným pacientom s týmto
ochorením?

- Informujte sa, informujte
sa, informujte sa! To zname-
ná, aktívne si vyhľadávajte in-
formácie na internete, aspoň
čiastočne dodržiavajte nízko-
bielkovinovú diétu, stretávaj-
te sa s ostatnými alkaptonu-
rickými pacientmi, spoločne
si niečo uvarte v duchu AKU-
diéty a najmä hýbte sa. Stu-
hnutosť a nepohyblivosť z bo-
lesti sú najväčším ohrozením
nás pacientov s alkaptonúri-
ou.

Všetci tí, čo majú záujem
viac sa dozvedieť o tejto cho-
robe, môžu sa kontakovať a in-
formovať na AKUSSaC,o.z. Tr-
navská 28, Bratislava
(slovakaku@akusociety.org),
https://www.facebook.com/A
KUSSaC, č. tel: 0917482086,
0911466599, http://www.devel
opakure.eu/?lang=Sk.

IVETA HAŽÍKOVÁ

Na prednáške
Genetička Andrea Zaťková počas pred-
nášky pre pacientov v Žiline.
FOTO: AKUSSAC

13
MY KYSUCKÉ NOVINY / ČÍSLO 6

ZAUJALONÁS


