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Alkaptonuria je dedi¢na porucha
v metabolizme tyrozinu s hromadenim
kyseliny homogentizovej. Napriek tomu,
ze je celosvetovo zriedkavym ochorenim
(1:250 000 -1:1000 000), na Slovensku
ma pre vysoky vyskyt vynimo¢né po-
stavenie (1:19 000). Vyznacuje sa typic-
kymi fenotypovymi prejavmi, tmavym
mocom a charakteristickym postihnutim
spojivového tkaniva. Pritomnost tychto
znakov umozZnila poznanie alkaptontrie
v davnejSej minulosti.

Alkaptontria sa potvrdila aj
u egyptskej mtimie Harwy, datovanej
priblizne do roku 1500 pred nasim le-
topoctom. I§lo o jedinca muzského po-
hlavia, ktory slazil ako spravca sypky.
Podla réntgenovych nalezov mal v ¢ase
umrtia priblizne 30 rokov. Na povrchu
acetabula a hlavy femuru tejto mamie
boli pozorované dve ¢ierne zony, kazda
priblizne milimeter §iroka. Dokaz pig-
mentu kyseliny homogentizovej viedol
k diagnéze ochronozy.

Jednoznacny klinicky priznak
alkaptontrie - tmavy moc¢ - opiso-
vali mnohi autori v 16. - 17. storoci
(Scribonius, 1584; Schenck, 1609; Zacutus
Lusitanus, 1649). AZ Boedeker v roku
1859 odhalil redukujicu latku v moci
tychto pacientov a nazval ju alkapton.
Oznacenie vzniklo spojenim arabského
slova ,alk-ali (velmi rychlo oxidované
v alkalickom prostredi) a gréckeho
vyrazu ,kaptein“ (viazat O, zo vzduchu
so zvySenou afinitou).

V roku 1866 Rudolf L. K. Virchov
publikoval sek¢ény nalez muza s uhlo-
vociernym sfarbenim chrupaviek, me-

dzistavcovych platniciek, hrtana, prie-
dusnice, meniskov a kibov. Pigment mal
v nezafarbenych histologickych rezoch
v mikroskopickom obraze Zltohneda
farbu a Virchov pomenoval tento stav
ako ochrondza (z gréckeho ochros - ZIty,
a nosos - choroba). V roku 1891 Wolkow
a Baumann identifikovali chemick latku
v moci alkaptonurickych pacientov a na-
zvali ju kyselina homogentizova, Albrecht
vroku 1902 poukazal, Ze ochrondza a al-
kaptonuria reprezentuji rozne kompo-
nenty toho istého ochorenia.

Alkaptonariu ako metabolick( po-
ruchu odhalil Archibald Garrod (1902),
ktory si v§imol u alkaptonurickych pa-
cientov, ktori boli pomerne Casto pri-
buzni, ze ich mo¢ na vzduchu hnedne.
Jednoduchou metddou sa mu podarilo
extrahovat z mocu kyselinu homogen-
tizovl a pomocou chemickych pokusov
dokazat jej zvySenie. Vyvratil tym dovte-
dajsi ndzor, podla ktorého bola alkapto-
naria sposobena bakterialnou infekciou.
Ako prvy vyslovil hypotézu, Ze nedosta-
to¢né odburavanie kyseliny homogenti-
zovej je sposobené metabolickym blokom
s nedostatkom enzymu v tkanivach.

Garrodov priatel, vyznamny an-
glicky botanik a genetik W. Bateson,
s ktorym A. Garrod koreSpondoval, ho
upozornil, zZe konsangvinita rodicov
alkaptonurickych pacientov je v zhode
s autozomovo-recesivnym typom dedic-
nosti podla Mendelovych zakonov dedi¢-
nosti (1866). Tieto znovuobjavili v roku
1900 traja nezavisli botanici, ktori po-
tvrdili ich spravnost. Tak mohol Garrod
opisat alkaptontriu z metabolického aj
genetického hladiska ako prva dedi¢nt
metabolick poruchu s autozémovo-re-

cesivnym typom dedic¢nosti. Podarilo sa
mu vytvorit dovtedy nepoznant koncep-
ciu dedi¢nych metabolickych poruch.

Prvych pacientov s alkaptontriou
a ochronézou opisal na Slovensku v roku
1947 profesor Stefan Sitaj. V roku 1956 vy-
dal ojedineltt monografiu o alkaptonurii
a ochronoéze. Vyznamny klinicky bioche-
mik a disident Anton Neuwirth, ktory bol
v roku 1960 prideleny komunistickym
rezimom do okresu Cadca ako obvodny
lekar, odhalil vysoky vyskyt alkaptontrie
na Hornych Kysuciach. Bol to treti naj-
vacsi stibor alkaptonurickych pacientov
na svete z malej lokality. Komplexnému
vyskumu alkaptonarie sa v dal$ich ro-
koch venoval profesor SrSen s docentkou
Klarou Srsnovou, ktori spresnili vyso-
ky vyskyt alkaptontrie na Slovensku
a v spolupraci s Pasteurovym instita-
tom v Parizi a Wiirzburskou univerzitou
prispeli k zmapovaniu alkaptonurického
génu.
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