Alkaptonuri

Alkaptonuri ar en arftlig Gmnesomsattningssjukdom
som orsakas av férandringar i en gen, vilket leder
till brist p& ett enzym. Det gér att en syra som
bildas vid omséttningen av aminosyror i kroppen
inte bryts ned, utan istéllet ansamlas i kroppens
olika vévnader och gér urinen samt huden mérk.
Inlagringen orsakar ocksé vark och inflammation i
lederna. Hjartsymtom kan férekomma.

Sjukdomen uppskattas finnas hos 1—4 personer per miljon
invénare. I Sverige kénner man bara till ett fatal personer
med alkaptonuri.

Symtom
De framsta symtomen vid alkaptonuri r mork urin, farg-
forandringar och inflammation i leder och ryggrad.

Redan hos spéadbarn kan det finnas tecken pa sjukdomen
i form av svarta fldckar i bl6jorna, orsakade av mork urin.
Ovriga symtom drdjer vanligen till vuxen alder och det 4r
oftast da som sjukdomen diagnostiseras.

Férgforandringarna syns framfor allt p& 6ron, 6gonvitor
och hud. Flackar i dgonvitan uppstar oftast i 30-arséldern.
Oron- och niisbrosket blir blafirgat och fortjockat. Firg-
forandringar forekommer dven pa struphuvud, 6gonlock,
panna och naglar. Svett och 6ronvax kan morkférgas.

Ansamling i lederna ger smérta och minskad rorlighet.
Svar vark i rygg och leder &r ofta det som gor att vuxna med
sjukdomen soker vard. Det kan uppsta sammanvéaxningar i
leder och benpalagringar i ryggraden. Ryggen kan bli kutig
eller sned. Brosket kan bli forkalkat och sa sprott att det
brister.

Hos en del tillkommer hjértsymtom med 6kad risk for
hjartinfarkt. Njursten r relativt vanligt och prostatasten
forekommer hos mén med sjukdomen.

Orsak

Alkaptonuri orsakas av genetiska fordndringar som leder

till brist pa ett enzym. Det gor att en syra inte bryts ned utan
istéllet utséndras i urinen och ansamlas i kroppens vdvnader,
vilket ger upphov till skador. I kontakt med syre oxiderar
syran, vilket ger de karaktéristiska fargforandringarna och
mork urin.

Behandling

Alkaptonuri kan inte botas, men symtomen kan lindras.
Insatserna syftar till att forebygga skador i rygg och leder,
behalla rorlighet och motverka smérta. En tidig diagnos ér
viktigt.

Smirtlindrande lakemedel, fysioterapi och fysisk aktivitet
dr viktiga inslag 1 behandlingen. Det gor att musklerna kan
tojas och stirkas, och rorligheten uppratthéllas. Vid svér
ledvirk kan operation bli aktuellt. Efter 55-arséldern behover
de flesta fa ndgon led utbytt mot en protes.

Efter 40-arsaldern bor hjértat regelbundet kontrolleras av
en hjértlakare.

En proteinfattig diet kan minska utsdondringen av syran och
bromsa sjukdomens forlopp.

Nitisinon ar ett ldkemedel som minskar syranivaerna i
urinen. Studier har visat pa minskad sjukdomsaktivitet samt
minskade fargforédndringar efter flera &rs behandling. Det ar
dock oként om tidig behandling, det vill sdga innan symtom
fran leder och skelett har utvecklats, skulle kunna bromsa
sjukdomens forlopp.

Det ar viktigt med psykologiskt och socialt stod.

Resurser
Kunskap om sjukdomen finns vid universitetssjukhusen.
Reumatologiska kliniker kan hjilpa till med rad, fysioterapi
och lamplig smartlindrande behandling.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och informationom
séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Samhdllets stodinsatser.

Intresseorganisationer

e Reumatikerférbundet

* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand

vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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