Opis przypadku/Case report

Reumatologia 2008; 46, 3: 175-181
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Streszczenie

Alkaptonuria (ochronoza) nalezy do grupy bardzo rzadkich choréb
metabolicznych dziedziczonych w sposéb autosomalny recesywny.
Przyczyna tej choroby jest mutacja genu 3g2, ktéra prowadzi
do spadku produkcji enzymu oksydazy kwasu homogentyzyno-
wego (HGO). W tkankach odktadaja sie ztogi kwasu homogenty-
zynowego (HGA), powodujace ochrowe zabarwienie, najczesciej
obserwowane na skoérze twarzy, w okolicy dotéw pachowych,
na matzowinach usznych, na twardéwce oka, a takze w narzadach
wewnetrznych; w Scianach duzych naczyh krwionosnych, we
wsierdziu, zastawkach serca, oskrzelach, ptucach i chrzgstkach
stawowych. W niniejszej pracy przedstawiono obraz kliniczny i po-
stepowanie usprawniajace u dwojga rodzenstwa — chorych na al-
kaptonurie — 56-letniej kobiety i 59-letniego mezczyzny.

Wstep

Alkaptonuria to choroba nalezaca do grupy rzadko
wystepujacych wad metabolicznych, spowodowana nie-
doborem enzymu oksydazy kwasu homogentyzynowe-
go (HGO), produkowanego w watrobie i nerkach.
Aktywnosé enzymu HGO w watrobie u chorych na al-
kaptonurie zmniejsza sie ok. 5 tys. razy. Odkryto, ze
przyczyna niedoboru enzymu jest mutacja genu zlokali-
zowanego na chromosomie 32 (znanych jest ok. 80 ro-
dzajow mutacji tego genu) [1-7]. Jeden przypadek cho-
roby zdarza sie raz na 250 tys. do miliona o0séb

Summary

Alkaptonuria (ochronosis) is a rare metabolic disorder
inheredited as autosomal recessive error of metabolism. It is due
to the mutation of 3g2 gene, leading to the deficiency of enzyme
homogentisic acid oxidase (HGO). The excess of homogentisic
acid accumulates in the body fluids and tissues producing bluish-
black pigmentation of the skin, cartilage, and sclera. as well as of
the internal organs such as; blood vessels, endocardium,
bronchial cartilage. The deposition of homogentisic acid in the
bone cartilage, in the intervertebral discs and in other connective
tissue results in the advanced arthritic degenerative changes.
This report presents the clinical picture and rehabilitation of two
patients with familiar alkaptonuria; 56 years old woman and 59
years old man (sister and brother).

na swiecie [1, 2, 8]. Alkaptonuria jest chorobg uwarunko-
wana genetycznie, dziedziczong w sposéb autosomalny
recesywny [9, 10]. Schorzenie to wystepuje 2-krotnie
czesciej u mezczyzn niz u kobiet i czesciej jest spotyka-
ne u dzieci rodzicbw spokrewnionych ze soba.

W alkaptonurii nadmiar kwasu homogentyzynowego
(HGA) wystepujacy w ptynach ustrojowych prowadzi
do gromadzenia sie tej substancji w wielu tkankach:
w skorze, chrzastkach, powieziach, Scianach naczyn, ptu-
cach, twardéwce oka, zastawkach serca, oponie twardej
oraz btonie bebenkowej [11, 12]. Zmiany skérne najcze-
sciej ujawniaja sie po 30. roku zycia w postaci stabo od-
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graniczonych od otoczenia Z6ttych, zéttobrazowych, bra-
zowych lub szarobtekitnych plam, o r6znej wielkosci i lo-
kalizacji. Bardzo czesto pojawiaja sie ciemnobrazowe lub
szarobtekitne zabarwienia matzowin usznych oraz ciem-
ne, a nawet czarne zabarwienie woskowiny, ktére w okre-
sie dziecinstwa jest czesto jedynym objawem choroby.
Na twarzy w okolicy tuku jarzmowego skéra przyjmuje
bragzowe lub ciemne zabarwienie. Podobne zabarwienie
skéry mozna znalezé na palcach po stronie dtoniowe;j,
na ktebie kciuka, a takze na podeszwach stép. Wydziela-
nie przez gruczoty potowe i tojowe kwasu homogentyzy-
nowego prowadzi do wystapienia szaroniebieskich prze-
barwiefi skéry w obrebie klatki piersiowej i twarzy,
a takze niebieskawego zabarwienia ptytek paznokcio-
wych. Na skérze pod pachami, w okolicy odbytu i narza-
doéw ptciowych mozna zaobserwowaé brunatnooliwkowe
zabarwienie. W wielu publikacjach dotyczacych alkapto-
nurii spotykane sg opisy przebarwien skéry nad Sciegna-
mi, najczesciej w okolicy nadgarstkéw [13-15]. W obrebie
kregostupa HGA mozna odnalezé w pierscieniu wtokni-
stym i jadrze galaretowatym. W obrazie radiologicznym
kregostupa pojawiaja sie wtedy charakterystyczne obja-
wy: zwapnienia podchrzestne, zwezenie przestrzeni mie-
dzykregowych spowodowane degeneracja jader miaz-
dzystych (,dyski prozniowe”). Takie zmiany prowadza
do ,,stopienia” trzonéw kregowych oraz zniesienia fizjolo-
gicznych krzywizn kregostupa. Konsekwencja obnizania
krazkéw miedzykregowych jest zmniejszenie wzrostu,
pogtebienie kifozy piersiowej, z réwnoczesnym sptyce-
niem lordozy ledzwiowej [13]. Pacjenci czesto zgtaszaja
uczucie sztywnosci i bol okolicy krzyzowo-ledzwiowej kre-
gostupa. W odcinku szyjnym rzadko dochodzi do uszko-
dzeh. Opisywano pojedyncze zmiany o charakterze dys-
kopatii oraz zmiany zwyrodnieniowo-wytwércze
w stawach apofyzalnych. W badaniu scyntygraficznym
ztogi HGA w wiezadtach tworza obraz ,kocich waséw”
(whisker sign). W ochronozie spotyka sie takze zwezenia
szpar stawdw krzyzowo-biodrowych. Wystepuja zwap-
nienia w obrebie spojenia tonowego. Ponadto mozna
spotkac¢ zmiany nietypowe dla tej choroby, tj. r6znej gru-
bosci spondylofity, sprawiajace wrazenie syndesmofitow,
oraz ubytki cienia kostnego na powierzchni trzonéw.
Zwieksza sie ryzyko ztaman trzonéw kregow [16-18].
Artropatia ochronozowa daje o sobie zna¢ o wiele
pbézniej niz spondylopatia i dotyczy duzych stawoéw (ra-
miennych, biodrowych oraz kolanowych). W obrazie ra-
diologicznym, oprocz zwezenia szpar stawowych i pod-
chrzestnej sklerotyzacji, mozna zaobserwowaé duze
osteofity, a takze niekiedy w okolicy przyczepéw Scie-
gien zajetych stawdéw — cienie wapniowe. W artropatii
ochronozowej wykonanie badania artroskopowego ko-
lana w celach diagnostycznych jest bardzo utrudnione.
Spowodowane jest to ciemnym ptynem stawowym
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oraz czarnym zabarwieniem tkanek, co stwarza zte wa-
runki do przeprowadzenia badania [1, 10, 19, 20].

Chorzy na alkaptonurie czesto skarza sie na zabu-
rzenia stuchu. Przyczyna jest odktadanie sie HGA w bto-
nie bebenkowej, co doprowadza do niedostuchu lub
gtuchoty [3, 21].

W oku mozna zaobserwowac wieksze lub mniejsze
czarne plamy w miejscu, w ktérym twardéwka taczy sie
z rogbwka (Osler’s sign). Bardzo podobne plamy mozna
tez zauwazyé w miejscach przyczepébw miesni po-
przecznych oka, a takze na powiekach [15].

Kwas homogentyzynowy jest wydalany z moczem,
dlatego u pacjentéw z ochronoza moze wystepowac
kamica nerkowa oraz uposledzenie czynnosci nerek.
Kamica nerkowa wystepuje w postaci kamieni ochro-
notycznych, ktére utrudniaja odptyw moczu. Ponadto
u mezczyzn mozna zaobserwowaé zwapnienia w gru-
czole krokowym [14].

Alkaptonuria towarzyszy ludzkosci do zarania dziejow.
Charakterystyczne dla tej jednostki chorobowej zmiany
stawowe stwierdzono, badajac szczatki mumii egipskiej
z ok. 1500 r. p.n.e. W 1584 r. obraz zmian klinicznych wy-
stepujacych w alkaptonurii zostat opisany przez Saribo-
niusa oraz ponad pét wieku pozniej w 1649 r. przez Lusi-
tanusa. Termin alkapton wprowadzit w 1859 r. Boedcker,
ktory okreslit tak substancje odpowiedzialng za czernie-
nie moczu chorych. Dopiero w 1866 r. Virchow opubliko-
wat opis niebarwionych wycinkéw chrzastek gornych
drég oddechowych, stawéw obwodowych, kregostupa,
btony wewnetrznej duzych naczyn, w ktérych znajdowa-
ty sie ztogi barwnika w kolorze ochry. Badacz ten wprowa-
dzit termin ochronoza. Substancja, ktéra byta odpowie-
dzialna za ciemng barwe moczu, zostata w 1891 r.
wyizolowana przez Wolkhota oraz Baumana i nazwana
kwasem homogentyzynowym (HGA). Albrecht i Zdareck
w 1902 r. stwierdzili, Ze alkaptonuria i ochronoza stanowia
te sama jednostke chorobowa. Hipoteze dotyczaca wro-
dzonych defektéw metabolizmu przedstawit w 1909 r.
Garrod, ktéry zaktadat, ze alkaptonuria jest powodowana
brakiem jakiego$ enzymu. Dopiero 50 lat p6Zzniej potwier-
dzono te hipoteze. W 1915 r. Soderbergh wyodrebnit za-
palenie kregostupa skojarzone z ochronoza — ostitis
deformans alkaptonurica. Do 1980 r. w Polsce zarejestro-
wano tylko 39 przypadkéw tej choroby [2, 3,14, 17, 19, 21].

W XVII w. uwazano, ze przyczyna tej choroby jest
ognista goraczka trzewi, ktéra ,zweglata z6t¢”. Sadzono
tak, poniewaz chorzy wydalali czarny mocz. Starano sie
ja leczy€ réznorodnymi zabiegami. Byty to zabiegi prze-
czyszczajace, zimna i wodnista dieta, kapiele, réznorod-
ne leki oraz upuszczanie krwi. Niestety, do tej pory nie
opracowano leczenia przyczynowego alkaptonurii [3]. Po-
dejmowane byty proby stosowania diety niskobiatkowej,
ktéra powoduje zmniejszenie syntezy kwasu homogen-
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tyzynowego. Jednak okazato sie, ze dtugotrwate stoso-
wanie diety nie przyniosto spodziewanych rezultatow.
Bezpieczniej jest podawaé duze dawki kwasu askorbino-
wego (witaminy C), co moze ograniczy¢ odktadanie sie
pigmentu ochronozowego w tkankach oraz zmniejszy¢
jego zawartos¢ w moczu. Skutecznos¢ tej terapii w dal-
szym ciggu jest badana [12, 15, 19]. Najnowszym odkry-
ciem w leczeniu alkaptonurii jest preparat NTBC, czyli
inhibitor dioksygenazy kwasu 4-hydroksyfenylopirogro-
nowego, ktéry blokuje synteze kwasu homogentyzyno-
wego. Jest on obecnie przedmiotem badan. Zablokowa-
nie syntezy HGA powoduje mniejsze odktadanie sie
alkaptonu w tkankach. Obecnie NTBC jest stosowany
w leczeniu tyrozynemii typu | [21]. Oprocz leczenia przy-
czynowego, ktore jest przedmiotem badan, stosuje sie
leczenie objawowe, tj. niesteroidowe leki przeciwzapal-
ne, kinezyterapie, fizykoterapie, masaz [22-25]. W bar-
dzo zaawansowanych zmianach zwyrodnieniowych za-
chodzi koniecznos¢ leczenia operacyjnego, polegajacego
na wszczepieniu implantéw (endoprotezoplastyka).

W niniejszym opracowaniu przedstawiono przypadek
alkaptonurii u rodzenstwa (brata i siostry) oraz mozli-
wosci leczenia usprawniajacego w tej chorobie.

Opis przypadku pacjenta KK

Pacjent urodzit sie w 1949 r. Zgodnie z uzyskanymi
od niego informacjami, w jego rodzinie nie stwierdzono
wczesniej wystepowania przypadkéw alkaptonurii. Cho-
roba w dziecinstwie nie dawata zadnych objawéw klinicz-
nych. Jedynym widocznym objawem tej choroby byty za-
uwazone przez matke pacjenta ciemne plamy
na pieluchach, ktére pojawiaty sie po praniu. Gdy pacjent
miat 18 lat (rok 1966) zaobserwowano ciemnoniebieskie
przebarwienia na skérze pod pachami oraz w uszach
cieknaca, ciemnobrazowa woskowine. Dwa lata pozniej
stwierdzono przebarwienia chrzastki matzowiny usznej
(ryc. 1.). Pacjent skarzyt sie na dokuczliwe bole catego kre-
gostupa z postepujacym ograniczeniem ruchomosci
w odcinkach piersiowym i ledzwiowym. Okoto 15 lat p6z-
niej zaobserwowano czarne plamki w miejscu potaczenia
twardéwki z rogdwka od strony bocznej i przysrodkowe;j
(ryc. 2.). Choroba zostata rozpoznana dopiero w 1993 r.
przez lekarza rodzinnego na podstawie obrazu kliniczne-
go oraz obrazu radiologicznego kregostupa.

W 48. roku zycia u pacjenta pojawity sie dolegliwosci
boélowe lewego, a 2 lata pdzniej prawego stawu kolano-
wego. Z powodu dolegliwosci bélowych kregostupa i sta-
wow kolanowych pacjent przyjmowat niesteroidowe leki
przeciwzapalne oraz witamine By i By,. Kilkakrotnie byt le-
czony sanatoryjnie. W 2005 r. byt operowany z powodu
zaawansowanych zmian zwyrodnieniowych w stawach
kolanowych (ryc. 3.) Przeprowadzono operacje wszczepie-

nia endoprotez. Wykonano takze test potwierdzenia al-
kaptonurii, poddajac mocz w otwartym pojemniku
na dziatanie promieni stonecznych. Po 10 godz. uzyskano
zmiane zabarwienia moczu na ciemnobrazowy.
Utrzymuja sie dolegliwosci bolowe odcinka szyjne-
go kregostupa, bez zmian w obrazie RTG. Ograniczone
s ruchy skretne gtowy oraz ruchy prostowania. W cia-
gu 30 lat trwania choroby wzrost pacjenta zmniejszyt
sie 0 12 cm. W obrazie radiologicznym kregostupa
piersiowego i ledzwiowego widoczne sg zwapnienia
w obrebie wszystkich krazkéw miedzykregowych oraz
osteofity na krawedziach trzondéw, a takze charaktery-
styczne dla tej choroby pogtebienie fizjologicznej kifozy
piersiowej (ryc. 4., 5.). Testem Otta stwierdzono, ze
przy maksymalnym pochyleniu sie pacjenta do przodu
ruchomos¢ kregostupa piersiowego wynosi 1,5 cm,
a do tytu —1 cm, zniesiona jest fizjologiczna lordoza le-
dZzwiowa, wystepuje skolioza lewostronna, dyskopatie
na poziomach od Th11/12 do L5/S1. W tescie Schobera
[26] przy maksymalnym pochyleniu sie do przodu ru-
chomos¢ kregostupa piersiowego wynosi zaled-
wie 1 cm, a przy maksymalnym ruchu w tyt — 0,5 cm.

Ryc. 1. Pacjent K.K. — niebieskawe wybarwienie
w obrebie matzowiny usznej.

Fig. 1. Patient KK. — blue pigment seen in the
auricle.

Reumatologia 2008; 46/3
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Ryc. 2. Pacjent K.K. — plamy o niebieskawym za-
barwieniu na bocznej czesci twardéwki obu
gatek ocznych.

Fig. 2. Patient K.K. — blue-like spots on the lateral
side of eye balls.

Ryc. 3. Pacjent KK. — zaawansowane zmiany
zwyrodnieniowe stawéw kolanowych przed wy-
konaniem zabiegu alloplastyki tych stawéw
(znaczne zwezenie szpary stawowej, szczegol-
nie po stronie bocznej stawu).

Fig. 3. Patient KK. — advanced degenerative
changes of knee joints before alloplastic surgery
(narrow articular space, particulary on the
lateral side of the joints).

Do 2005 r. (wszczepienie endoprotezy) u pacjenta sto-
sowano rézne formy usprawniania leczniczego. Byty to
zabiegi kinezyterapeutyczne, fizykoterapeutyczne oraz
masaz klasyczny. Z informacji uzyskanych od pacjenta
wynika, Zze bardzo korzystnie wptynety na jego stan
sprawnosci fizycznej ¢wiczenia czynne kohczyn w odcia-
zeniu, cwiczenia samowspomagane, ¢wiczenia na cyklo-
ergometrze, a takze kapiele w wodzie radoczynnej, kapie-
le borowinowe, bicze szkockie, kapiele w wannie Tank
Hubbarda, jonoforeza oraz najbardziej chwalony przez
niego masaz klasyczny kregostupa. Z powodu alloplastyki
stawéw kolanowych szeroki wachlarz zabiegéw rehabili-
tacyjnych zostat ograniczony do éwiczef czynnych w od-
cigzeniu stawéw kolanowych oraz miejscowego stosowa-
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Ryc. 4. Pacjent KK. = RTG kregostupa odcinka
piersiowego (AP). Widoczne zwapnienia kraz-
kéw miedzykregowych oraz zmiany zwyrodnie-
niowe (osteofity) na krawedziach trzonéw.

Fig. 4. Patient KK. — RTG of thoracic segment of
spinal column (AP). Calcifications of intervertebral
dises and osteofits on the borders of vertebral
bodies.

nia lasera biostymulacyjnego i ultradzwiekéw na stawy
kregostupa. Po operacjach bardzo korzystne okazato sie
stosowanie szyny CPM (Continuous Passive Movement)
[27], Ewiczeh biernych oraz poizometrycznej relaksacji
miesni czworogtowych ud. Przyczynito sie to do poprawy
ruchomosci w stawach kolanowych i szybszego powrotu
pacjenta do samodzielnosci. Nadal porusza sie on za po-
moca kuli tokciowej. Obecnie znajduje sie pod stata opie-
ka lekarza reumatologa, lekarza rehabilitacji medycznej
oraz lekarza medycyny rodzinnej.
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Ryc. 5. Pacjent K.K. — RTG kregostupa odcinka
ledzwiowego (boczne). Zaawansowane zmiany
zwyrodnieniowe (widoczne zwapnienia kraz-
kéw miedzykregowych oraz masywne osteofity
na krawedziach trzonéw).

Fig. 5. Patient K.K. — RTG of lumbar segment of
spinal column (lateral). Advanced degenerative
changes (calcifications of intervertebral discs
and massive osteofits seen on the vertebral
bodies).

Opis przypadku pacjentki J.5.

Pacjentka J.S., siostra pacjenta KK, urodzita sie
w 1951 r. Pierwsze oznaki choroby zostaty zauwazone
juz w okresie niemowlecym przez matke pacjentki. Ob-
jawiaty sie one w postaci bragzowych plam na pieluchach
po ich wypraniu. W wieku 18 lat pacjentka zauwazyta
ciemnobrazowa woskowine oraz przebarwienia skory
pod pachami. Pot powodowat i do tej pory powoduje
niebieskawe zabarwienie bielizny. Po uptywie 11 lat po-
jawity sie bole odcinka ledzwiowego kregostupa, pro-
mieniujace do stawéw biodrowych. Béle byty tak uciaz-
liwe, Ze pacjentka nie mogta wsta¢ i przewrdcié sie
z boku na bok. Przy probie wstawania z pozycji lezacej

Ryc. 6. Pacjentka J.S. — RTG stawow biodrowych;
zmiany zwyrodnieniowe w postaci zwezenia
szpar stawowych, sklerotyzacji panewek w gor-
nej czesci stawow.

Fig. 6. Patient J.5. — RTG of hip joints; degenera-
tive changes such as narrow articular spaces and
suerosis of acetabuli on the superior segment of
the joints.

pacjentka musiata zsuna¢ sie z t6zka na podtoge, a na-
stepnie, podpierajac sie rekami o brzeg lezanki, przyj-
mowata pionowa pozycje. W badaniu RTG kregostupa
ledzwiowego stwierdzono zwezenia przestrzeni miedzy-
kregowych, a w badaniu radiologicznym stawéw biodro-
wych zmiany zwyrodnieniowe tych stawéw (ryc. 6.).
Chora byta wéwczas leczona zabiegami parafinowymi.

W wieku 30 lat pacjentka zauwazyta niebieskawe
przebarwienia matzowin usznych (ryc. 7.). Po 7 latach
pojawity sie zmiany barwnikowe na twardéwkach
(ryc. 8.). W 2001 r. u chorej wystgpity bole prawego sta-
wu kolanowego. Lekarz rodzinny na podstawie obrazu
klinicznego rozpoznat wtedy alkaptonurie. Badania ra-
diologiczne potwierdzity artropatie ochronozowa.

Przez caty okres choroby pacjentka 18 razy byta le-
czona sanatoryjnie. Nadal jest rehabilitowana w warun-
kach ambulatoryjnych. Obecnie w badaniach radiolo-
gicznych odcinka szyjnego kregostupa pacjentki
stwierdza sie zniesienie fizjologicznej lordozy szyjnej,
kifotyczne wygiecie na poziomie C4-Thl, niestabilnos¢
odcinka C3/C4, wielopoziomowe dyskopatie od C4/C5
do C7/Thl, wzmozong sklerotyzacje blaszek granicz-
nych trzonéw kregdw, dziobiaste osteofity na krawe-
dziach trzonéw oraz zmiany zwyrodnieniowe w sta-
wach Luschki. Budzi ciekawos¢ fakt, iz u pacjentki
wtasnie w tym odcinku kregostupa wystepuja tak licz-
ne zmiany. W pismiennictwie sg opisy tylko nielicznych
pojedynczych dyskopatii w czesci szyjnej kregostupa.
Zmiany radiologiczne obserwowane zarébwno w czesci
piersiowej, jak i ledzwiowo-krzyzowe]j kregostupa za-
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Ryc. 7. Pacjentka J.S. — niebieskawe wybarwie-
nie w obrebie matzowiny uszne;j.

Fig. 7. Patient J.S. — blue pigment seen in the
auricle.

Ryc. 8. Pacjentka ).S. — plamy o niebieskawym
zabarwieniu na twardéwce obu gatek ocznych.
Fig. 8. Patient .. — blue-like spots on the eye balls.

sadniczo nie roznig sie od objawéw, ktére mozna
stwierdzi¢ takze u brata pacjentki. Podobnie jest réw-
niez z ograniczeniami ruchomosci kregostupa w tych
odcinkach. Wystawienie pojemnika z moczem na dzia-
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tanie powietrza atmosferycznego na 10 godz. spowodo-
wato podobne zabarwienie moczu, jak u brata chorej.

U pacjentki ).S., tak jak u jej brata, stosowano podob-
ne formy leczenia rehabilitacyjnego. Byty to masaz pod-
wodny, masaz wibracyjny kregostupa, bardzo korzystnie
na nig oddziatujacy masaz klasyczny kregostupa, prady
TENS na okolice kregostupa, prady DD na stawy kolano-
we, krioterapia na stawy kolanowe oraz ¢wiczenia samo-
wspomagane konczyn. Chora bardzo czesto korzystata
z leczenia sanatoryjnego oraz ambulatoryjnego, co w du-
zej mierze przyczynito sie do op6znienia postepujacych
w dalszym ciggu zmian zwyrodnieniowych. Obecnie po-
zostaje pod opieka lekarza rehabilitacji medycznej, leka-
rza reumatologa oraz lekarza medycyny rodzinne;j.

Podsumowanie

W alkaptonurii wczesne wykrycie choroby i wdroze-
nie rehabilitacji w duzym stopniu op6Znia postep zmian
zwyrodnieniowych stawéw i kregostupa oraz daje pa-
cjentom przepustke do lepszego zycia. Przyktadem tego
jest opisana pacjentka, ktéra — w przeciwiefstwie
do brata — czesto korzystata z zabiegéw rehabilitacyj-
nych w réznych osrodkach. Wiele czasu poswieca ona
¢wiczeniom; do éwiczeh w domu kupita rower stacjonar-
ny, z ktérego korzysta kilka razy dziennie. Dzieki samo-
zaparciu i regularnie stosowanej rehabilitacji leczniczej
stan pacjentki pogorszyt sie tylko nieznacznie. Pogor-
szenie to jest spowodowane postepujacym odktada-
niem sie HGA w tkankach. U pacjenta K.K. zmiany zwy-
rodnieniowe w stawach kolanowych byty natomiast juz
tak zaawansowane, ze istniata koniecznos¢ leczenia
operacyjnego z zastosowaniem alloprotezowania sta-
wow kolanowych. Bardzo wazna role w zyciu pacjentow
odegrata rehabilitacja [28-31], a zwtaszcza zabiegi kine-
zyterapeutyczne. Zastosowanie odpowiednich form ru-
chu, wykonywanych systematycznie, przyczynia sie
do zmniejszenia tempa postepowania zmian zwyrod-
nieniowych. Zauwazono réwniez pozytywne dziatanie
fizykoterapii oraz masazu klasycznego [32], ktére bar-
dzo dobrze wspomagaja leczenie ruchem. Dob6r metod
rehabilitacyjnych w leczeniu wrodzonej alkaptonurii byt
trafny, chorzy dobrze tolerowali zalecane im zabiegi.
Do programu rehabilitacyjnego mozna by byto dotaczyé
wiecej ¢wiczeh poprawiajacych ruchomos¢ kregostupa,
np. w basenie czy na materacu. Nalezy podkresli¢, ze pa-
cjenci nie byli leczeni zadnymi preparatami zmniejszajacy-
mi stezenie kwasu homogentyzynowego w organizmie.

Pomimo tak rozlegtych zmian zwyrodnieniowych,
chorzy wykazuja duzy optymizm, zaakceptowali choro-
be i nauczyli sie z nig zy¢. Pacjent K.K. ma pigtke doro-
stych dzieci, z ktérych zadne nie wykazuje objawéw
choroby.
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