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Okronozis (Vaka Takdimi) 

vavuz ozOGOL x, LOtfO DALOGLUxx, Ertugrul MIRZA XXX 

Ozet: Bu makalede ender gorOien ve kaht1msal bir metabolizma bozuklugu olan alkaptonOrinin klinik tabolsu olarak 
kabul edilen okronozis hakkmda bilgi verilerek 60 ya~mda ve hastahgm tum bulgulanm ic;eren bir erkek hasta takdim 

edilmi~lir. 

Anahtar Kelimeler. Okronozis, bir vaka 

Ochronosis (A Case Report) 

Summary: In this case report we introduce a 60 years old man with all the symtoms of ochronosis, a clinical entity of 
a rare genetic metabolic disorder called alcaptonuria. 

KeywordS: Ochronosis, a case report 

AlkaptonOri ender gorOien, genetik gec;i~li metabolizmal depo hastallklanndan biridir. Fenilalanin ve tirozin 
metabolizmas1nda, homogentisik asit oksidaz enziminin eksikligi sonucu homogentisik asit, maleylasetoasetik aside 
dOnO~emez ve idrarla at11tr (alkaptonOri). ldrar bekletilince ya da alkalin ortamda bltak1lmca homogentisik asitin 
okside olmas1 sonucu siyah kahverengi renk ahr. ldrarla at1lamayan miktar daha c;ok bag dokusunda olmak O~ere 
vOcutta birikir. Buna 'okronozis' denir. Bu depolara zamanla kalsiyum c;Okerek eklemlerde okronotik artropati yapar 
(2,4). 

Vaka Takdimi 

0.8. 406059 protokol No lu 60 ya~mda erkek llasta. 25 y1ldan bu yana olan eklem agnlan ~ikayeti ile mOracaat etti. 
Son on y1ldan bu yana c;e~itli eklemlerinde hareket kiSI!Itllgl geli~mi~. <;e~itli donemlerde doktorlara gidip ankilozan 
spondilit tan1s1 ile tedavi gormO§. c;:ocuklugundan beri idran ig gama~~rlann1, y1kanmakla gegmeyen kahverengiye 
boyarrm~. Ozellikli bir soy gec;mi~ hikayesi ahnamad1. Anne, baba ve karde§lerinde bu tip §ikayeti olan yokmu~. 

x Ercyies Oniversitesi Trp FakD/tesi Fiziksel Trp ve Rehabilitasyom Anabilim Dall fk>9enti 
xx Erciyes ONiversitesi Trp FakD/tesi Fizikse/ Tip ve Rehabilitasyon Anabilim Dall Ara$1rrma Gorevlisi. 

XXX Erciyes Oniversitesi Tip FakO/tesi Goz Hastalrklan Anabilim Dall Yardimci fk>9enti. 
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Okronozis: CJZOGOL, Yavuz ve arl<. 

Fizik muayene: Boyu 153 em (eskiden 175 em imi§) a~1rh~1 46 kg (eskiden 70 kg imi§), genel durumu iyi, §Uur a~1k 
koopere idi. Bastonla yOrOyebiliyordu. 

Ba§-boyun: Sol kulak kenannda mavi-mor renkli sert nodOI, kulak kepc;esi i~ taraf1nda 0.5x0.5 em boyutlu ciltten 
kabank san-kahverengi renkte sert nodOI vard1. Goz hastahklan Anabilim Dah taraflndan yap1lan muayenesinde, sol 
gOzde medial ve lateral rektus insersio yerine uyan oolgelerde sklera i~inde O~gen yama §eklinde pigmentasyon 
tesbit edildi. Kahverengi olan bu pigmentasyonun ayms1 sag gozun medialinde mevcuttu. Her iki gOzde kornea 
periferinde saat3 ve 9 hizas1nda pigmentasyon vard1. Boyun hareketleri agnh ve kiSIIhydL Oksiput duvar arahg1 14 
em idi. 

Ost ekstremiteler: Her iki omuz hareketleri a~nh, i~ ve dl§ rotasyon kiSithydL Her iki el s1rt1nda II. ve Ill. metakarp 
Ozerine rastlayan oolgede sert pOrOzlu 1 x1.5 em ~apl1 mor renkli noduller mevcuttu. Sag bilek dorsal yuzunde de aym 
nodOI vard1. Bilek ve dirsek hareketleri serbest ve agns1zd1. 

Toraksta kifoz mevcut olup s1rt Schober testi pozitifti. 
Bel-kal~: Lumballordoz. duzle§mi§, one fteksiyon ileri kiSI!h (parmak yer uzakh~' 25 em), belin ekstansiyonu ve 
laterale hareketleri hig yokut. Bel Schober'i pozitifti. Kal~ eklem hareketleri her yonde ileri derecede kiSI!hydL 

All ekstremiteler: Her iki dizde de muayene esnasmda krepitasyon al1myordu. Sol diz eklemi lateralinde 2x2 em 
boyutlu sert nodUI vard1, aym nodUiden sag ayak bilegi i~ malleol Ozerinde de mevcuttu. Sag femur eski cisim k1r1g1 
nedeniyle bacak 3 em k1sayd1. Diz eklem hareketleri normal smu1ar ~inde lesbit edildi. A yak pronasyon ve supinasyon 
hareketleri hemen hemen kaybolmu§tu. 

laboratuvar bulgulan: Kanda hemoglobin% 13.5 gr, beyaz kOre mmS te 5000, sedimantasyon h1z1 1 saatte 7 mm. 
ldrar koyu renkte idi. Dansite normal: protein (+), §eker (-), aseton (-), mikroskobide bol eritrosit, 3-4 lokosit 
tesbit edildi. Bekletilmekle idrann rengi giderek koyula§IL % 1 lik sodyum hidroksit soiOsyonu ilave ed11diginde renk 
siyaha dOnii§tii (Resim 1). 
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()#ITonOzis: OzOGOL, Yavuz ve ark. 

Resim 1. Sagda taze idrar, ortada bekletilmi~ idrar, solda% 11ik 
sodyum hidrokstt soiOsyonu aave edilm~ idrar 

Radyolojik muayene: Intervertebral disklerde dejenerasyon ve bu oolgelerde kalsifikasyon, disk arahklannda daralma 
gozlendi. Lumbal vertebralarda adeta !Ozyonu andtran gorOnumOn yantstra, sakroiliak eklemler a~tkll ve 
intervertebral arahklarda merdiven tarzmda birbirine parelel kalsifikasyonlar vardt Sol kal~a eklemi ankiloza gider 
gOrOnOmde, sag kal~ ekleminde ise ileri derecede daralma gorunomo vard1. Diz eklem aralgt daralmt~ ve dejenere idi. 
Aynca femur cismi boyunca transvers olarak yerle§mi§ birbirine parelel ince kalsiuym apatit birikinti ~izgileri 

izlenmekteydi. Sag oobrekte ta§ gorOnOmO vardt (2,3). 
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Okronozis: 6ZOGOL, Yavuz ve ark. 

Resim 2. Lumbosakral b61gede disk kalsifikasyonu, 
kal9a eklemindeki dejenerasyon ve sag 
l:xibrekteki ta~ g6rOnOmO 

Tarlt§ma 

Resim 3. Diz ekleminde dejeneratif degi§iklikler 
· ve femur cisminde kalsiyum apatit 

birikinti yizgileri 

AlkaptonOri ilk defa 1889 da Boedeker taraftndan tammlanmt§ltr 1909 da Garrod alkaptonOrinin genetik ge9i~li 
metabolik bir hastaltk oldugunu gostermi§lir. Daha sonra La-Du ve arkada~lan hastaltgtn spesifik enzim defektine 
baglt oldugunu tesbit etmi~lerdir (2). Her iki cinsi de tutan alkaptonOri genetik olarakotozomal ressesif ve otozomal 
dominant olarak geymektedir (2,4). 

Hastaltgtn otozomal dominant ge9en tipi daima alkaptonOri, okronozis, okronotik artropati strastntn takip ederek 40 
ya~ civannda i§ gOcO kaybtna, ileri ya~larda ise ki~inin malul duruma dO§mesine nedenolur. Eskiden 1.200.000 
dogumda bir rastlandtgt kabul edilmesine ragmen, yekoslavakyada askertik muayenesi strastnda idrarda sodyum 
hidroksitle yaptlan homogentisik asit taramalan hastaltgtn 200.000 dogumda bir gdrOidOgOnO ortaya koymu§tur. 
Resessif ge9en heterozigotlarda durum daha iyidir. Bunlarda tirozin ya da fenilalanin yOklenmesinden sonra dahi 
idrarda homogentisik asit saptanmamt§ttr (2). 
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()k!onozis: OZOGOL, Yavuz ve ark. 

Ilk klinik bulgu, bebeklik 9agmda bezlerin idrar taraflndan kahverengi -siyaha boyanmastdtr. Okronozisin ilk 
semptomlan, 20-30 ya~tna dogru gozde sklera ve dt~ kulakta ortaya 91kan pigment depolandtr. Pigmentler 
intraselliiler veya ekstraseiiOier olup daha 9Qk granular, homojen ~kildedir. Stkhkla yer1e~tigi yerler kaburga,larinks 
ve trakea ktktrdagt, intervertebral disk ve diger hiyalen ktktrdaklardtr. Daha az olarak timpanik membran, bOyOk 
damarlar, kalp kapak91klan, oobrekler, akcigerler, cilt ve prostatta yerle~mektedir (1,3,5,6). 

Bu tip pigmentler vaka takdimi bOIOmOnde etraflt olarak tarif ettigimiz ~kilde hastamtzda mevcuttu. 

Okronotik artritin ilk semptomlan 30-40 ya~lannda strt agnst ve sabah sertligi ~eklinde ortaya 91kar. Lumbal 
lordozun kaybolmasr, torasik kifoz, bel hareketlerinin krsrtlanmast, bayda ktsalma, gogus ekspansiyonunun azalmast 
hastal!gtn ilerleyen bulgulandtr. Hasta uzun sOre ya~ma ~nst bulmu~sa progresif kifoz, osteoporoz, intervertebral 
disk aral!klanntn daralmast, saKroiliak eklem ve symphisis pubts kalsifikasyonu gorOIOr (1,3,5,6). 

::~kroiliak eklem kaisifikasvonu drsmda tOm nu ;)UI(lutar oizim takdim etti(Jimiz hastada vardt. 

c ronozlsii hJn~ada t_ :1y·u: : Jrii.-;~i:~ r.~.!:1 n11~rin f· !~Uimast Si::na! tieQi~!klik.i€r(i8n yd:atca ~,,nra,~lur. ~\alr;a ckiemlnd;~~' 
ojenerasy0r1 ileri t~erf·Ged"l c:~t::!ir Ltl t:Orl (-;IZ.~Br tiu::Jr (}:--ruz~ c:~~ fi81\. t.! hilekiP.fi f:Hef, ay~~. t~!e~!l, c~yaJ~ 

<klemlarin<:l<>ki 1-J'u!'T':J.:< rcyg''' r..,(j:'Ji( (1 .~ .&,G\ 

- lleril<. cklenl t'J:u:IJ;:,:; y:i:<:\···~ ci:.; tum t•,l L ;!oJd;,, r.1S\;'.;)l'~da ,~;evcu::.u. [!\ii:l•Pi~ri FJtu: §Skii, lajn:;VI;a:j.j twn b:r 
t,•l!l". gosteriyordt,;. 

Hasta anobilim dal:,'tlrza ba~'!t:.rt.:g:mrls ,1l~t·ornzisin ve o:{ror:otik attrii:n lli•r: bulgu:an y·>;ie~mi;~ dt:rur:1d', i.i;. F" 
~r;denle kendisire ();::;i~'lzi!-. i:.wlar \ :;rilip, ~- .siur ·~ ozE!I!J..Ie !.<:::il 1r.;,;m c.;:zarr-iz:en ~teti!di. K91vo i:;i:! tavsrye edi:en 
crerasyonu kabu' eur::::dl. ni\'·1>k !a§t :;0. 1liy.;, O.cl~ii Anabii::r, Qalt tarormo:!:l ct-.! c:hr.dt 
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