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» hromadenie kyseliny
homogentisovej, hl. v
spojivovych tkanivach

= defektv pecenia
oblickach

= tmava farba mocu od
narodenia, sfarbenie
pokozky, pigmentacie
skléry, ochronoticka
artropatia

= homogentizat, ktory sa
vylucuje v modi, je
nasledne oxidovany
vzdusnym kyslikom
hnedocierny pigme
alkapton




Epidemiologia - 1:110 000 —1:1 000 000, na Slovensku a v
Dominikanskej republike je ochorenie ovela beznejsie.
Diagnostika — spociva v dOkaze homogentizovej kyseliny v
moci, laboratorny dokaz sa zaklada na jej redukcnych

vlastnostiach.

Liecba — nedavne studie ukazali, ze nitizinon moze byt
ucinny priliecbe, inhibuje enzym 4-
hydroxyfenylpyruvatdioxygenazu, zodpovedny za
premenu tyrozinu na homogentisovu kyselinu, ¢im
blokuje produkciu a akumulaciu HGA.

Progndza — dlZka Zivota nie je vyznamne zniZen3, ale bolest
moze byt konstantna, strata mobility, pacienti Casto
vyzaduju pouzitie fyzickych pomdcok (barle, invalidny
vozik). Srdcove komplikacie su Casto zivot ohrozujuce a
mozu zhorsit prognozu.
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