Uzivatel:Rollen/Piskovisté

Ochrondza je vzacna dedi¢nd porucha metabolizmu aromatickych aminokyselin. Choroba sa prejavi uz v detskom
veku a napada priblizne 1 dieta z 200 000 narodenych. Patogeneza Tato dedi¢na choroba je podmienenéa poruchou
v metabolizme tyrozinu, spésobenou mutaciou v géne, ktory kéduje enzym dioxygenazu, exprimovanu hlavne v
peceni a oblickdch. Deficit, popripade nespravna ,vyroba"” tohto enzymu, ktory sa podiela na Stiepeni
homogentisatu na fumarat a acetoacetat (resp. na maleylacetoacetat), spésobuje hromadenie kyseliny
hoxmogentisovej v tele, sprevadzané vyluc¢ovanim tohto metabolitu v moci (alkaptondria) a ukladanim
homogentisatu v makkych tkanivach. Homogentisat ma tendenciu zoxidovat na pigment alkapton, ktory na
vzduchu tmavne a spbsobuje tmavé zafarbenie mocu a pojivovych tkani. Okrem toho nadmerné mnozstvo tohto
metabolitu vedie k poskodeniu srde¢nych chlopni, obli¢iek a klbov. Genetika: Ochrondza je autozomalne recesivna
choroba, z ¢oho vyplyva, Ze rodicia postihnutého dietata nemusia na sebe spozorovat pocas Zivota Ziadne priznaky,
kedZe choroba sa u nich prejavit vobec nemusi. Gén pre enzym dioxygendzu bol lokalizovany na dlhom ramienku
chromozému ¢. 3, pricom bolo dodnes objavenych priblizne 40 mutécii tohto génu. Priznaky ochorenia: Niektoré
pripady ochronézy su odhalené uz v kojeneckom veku pri pohlade na tmavo sfarbeny mo¢ babatka. ZvySené
vyluc¢ovanie homogentisatu v modi je medzi ludmi zndme tiez pod pojmom alkaptonuria. Klinické symptémy sa
véak objavuju az v starsom veku, manifestuju sa najméa poskodenymi kibmi, postihnutym srdcom popripade
urolitidzou (homogentisat totiz méZe v mocovych cestach zacat vytvarat krystaly a spésobit tak vznik mocovych
kameniov). Postihnutie klbov sa podobd osteoartritide. Prvym priznakom je obvykle bolest velkych klbov, ktoré nesu
celd vahu tela (bedrovy, kolenny ¢i ramenny) sprevadzany bolestou v dolnej polovici chrbta. Postihnutie chrbtice
moze vyvrcholit kyfézou, obmedzenou hybnostou chrbtice a dokonca znizenou vyskou pacienta. Na RTG snimkoch
mozu byt patrné kalcifikacie v oblasti postihnutych ¢asti tela. Takisto sa moézeme stretnlt s pretrhnutymi vazmi, ci
krvédcanim do kibnych dutin. Bezné je postihnutie svalov a 3liach, najnachylnejsia je Achillova slacha, ktora moéze
byt zhrubnuté a nachylna k ruptire uz pri beznom malom traumate. Sedavé sfarbenie sklér a chrupaviek usnych
lalockov sa objavuje po 30. roku veku. Neskorsie sa k tomu pridd aj tmavé sfarbenie koze, hlavne v oblasti nosa, lic,
v axildrnej a pubickej oblasti. Postihnutie srdca sa skér i neskor prejavi u kazdého pacienta, ako hlavné priznaky
treba uviest najmé regurgitaciu aortalnej ¢ mitralnej chlopne, &i kalcifikaciu koronarnych artérii. Pozn.: Cierne,
resp. tmavé sfarbenie chrupaviek usnych lalé¢kov bolo tiez spozorované pri sekundarnej ochronéze po dlhodobom
uzivani fenolu a jeho derivatov a po dlhodobejSom podavani niektorych liekov, najma LEVODOPY?? Diagnostické
testy: Alkalinizdcia mocu vedie k okamzitému tmavému sfarbeniu pri kontakte so vzduchom. Okrem toho sa
vyuziva pozitivny test na redukujlce latky, ktorou homogentisat bezpochyby je. Taktiez mbéze byt homogentisat
kvantifikovany Specifickymi enzymatickymi metédami. Nesmieme vSak opomenut fakt, Ze ochrondza je dedicné
ochorenie a preto, v pripade vyskytu tejto choroby v rodine, méZzeme pravdepodobnost ochorenia dalsieho ¢lena
stanovit na zaklade analyzy rodokmena. Liecba Terapia je rezimova: diéta s obmedzenym prijmom fenylalaninu a
tyrozinu je jednym zo zakladnych krokov v liecbe pacienta. Kyselina askorbova (vitamin C) brani vazbe 14C-
homogentisovej kyseliny na pojivovu tkan a znizuje vyluCovanie homogentisdtu v moci. Takisto podanie liekov
NTBC ( inhibitor 4-hydroxyfenylpyruvat dioxygenazy) znizuje vylu¢ovanie homogentisatu mo¢om. Co sa tyka
prevencie, vzhladom ku genetickému podkladu ochorenia neexistuje vhodna prevencia na zamedzenie ochorenia.



