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OZET

Alkoptaniiri nadir goériilen ve homogentisik asit oksidaz enzim eksikligi ile karakterize metabolik bir hastaliktir. Homogentisik asit
metabolitlerinin tendon, kikirdak gibi yumusak dokularda birikimi durumu ise okronozis olarak adlandirilir. Histopatolojik olarak
homogentisik asit birikimine bagli kartilaj dokularda destriiksiyon goriiliir. Bunun yani sira idrar renginde koyulasma, skleral pigmentasyon,
kardiyovaskiiler ve solunum sistemi ile ilgili semptomlar da gozlenebilir. Sunmakta oldugumuz olgu solunum sikintisi nedeniyle acil
trakeotomi agilirken trakeal kartilajlarin siyah renkte olmasindan siiphelenilen ve biyopsi ile okronosis tanisi alan 69 yasinda erkek hastadir.
Vaka literatiir esliginde klinigi ve histopatolojik bulgulari ile tartigilmistir.

Anahtar Sozciikler: Okhronozis, dispne, trakeotomi, kikirdak pigmentasyonu

OCHRONOSIS: A RARE CAUSE OF DYSPNEA

SUMMARY

Alcoptauria is a rare metabolic disease with hemogentisic acid oxidase deficiency. Homogentisic acid metabolites accumulate on
muscle tendons, cartilages and other soft tissues, this situation called with ochronosis. Cartilage destruction may be observed on
histopathologic examination. Additionally, dark urine color, scleral pigmentation, cardiovascular and respiratory symptoms can be detected.
We are presenting a 69 years old male patient, who underwent emergency tracheotomy operation due to respiratory difficulty. During the
operation histopathologic specimen was excised because of the black tracheal cartilage color, and ochronosis was detected. The case was
discussed with the histopathologic findings and literature.
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GIRIS Yasin artig1 ile beraber Ozellikle yiik tasiyan diz,
kalca, vertebra gibi eklemlerde ciddi deformasyonlar
izlenir. Bu deformite ise ‘okronotik artropati' olarak
bilinir. Hastalarin tutulan eklemle iligkili semptomlari

Alkaptoniri; fenilalanin ~ ve  tirozin
metabolizmasinin  nadir  goriilen  kalitsal ~ bir
hastaligidir'. Alkoptoniiri homogentisik asit oksidaz

enzimindeki eksiklikle karakterizedir. Homogentisik ortaya gikar.

asidin yumusak dokularda birikimi ve idrarda atilim1 Okronozis de ekstremite deformasyonlari,
ile 1ilgili klinik bulgu verir. Homogentisik asit kas tutulumlarma baglhh olan solunum sikintisi
metabolitleri 6zellikle aurikula kartilaji, nazal septal goriilebilmekle beraber {iist hava yolunda kitle
kartilaj, sklera, tendon gibi konnektif dokudan zengin lezyonu sik rastlanan bir bulgu degildir. Klasik
olan organlarda birikir. Yumusak dokularda bu yaklasimda hava pasajinda kitle lezyonu olan 5-6.
metabolitlerin  birikimi ise  ‘okronozis' olarak dekaddaki hastalarda akla gelen tamilar genellikle
adlandirilir. malignite olmaktadir. Bunun yani sira okhronozise

bagli metabolit birikimi ve anterior servikal osteofitik
tutuluma baghh olan dispne ve disfaji olgular
literatirde ~ paylasilmistir™®.  Servikal  tutulum
genellikle asemptomatik olmakla beraber nadiren
disfaji, dispne, ses kisikligi ve aspirasyona naden
olabilir. Klinik bulgu verme yasi ve semptomlari
malignite ile benzeyen okronozis tanis1 koyabilmenin

Hastalik otozomal resesif olarak kalitilip,
siklikla  besinci  dekadda  goriilir.  Aurikula
kartilajinda, tendonlarda, ligamanlarda, vaskiiler
yapilarda, trakeal kartilajlarda, dis ve tirnak gibi
dokularda siyah-kahverengi okronotik pigmentlerin
birikimi izlenir’.
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Hastaligin  tanisinda;  dejeneratif  artirit,
okronotik  pigmentasyon ve idrar  renginin
koyulasmasi ile karakterize triad dnemlidir. Idrarda
homogentisik asit metaboitlerinin 6l¢limii ile taniya
gidilebilir’. Hastalik i¢in spesifik bir tedavi yaklagimi
heniiz yoktur, konservatif tedavi yaklasimlari
uygulanir.

OLGU SUNUSU

69 yasinda erkek hasta klinigimize solunum
sikintist  nedeniyle refere edildi. Hastanin
0zgecmisinde artropati nedeniyle diz ve kalca protezi
Oykiisii mevcut olup ek sistemik hastaligi yoktu.
Hastanin yapilan kulak burun bogaz muayenesinde
posterior  farinks duvarinda vokal kordlarin
gorliiniimiinii engelleyen submukozal kitle lezyonu
izlendi. Hastanin boyun tomografisinde posterior
farinks duvar1 kaynakli hava pasajin1 daraltan kitle
lezyonu izlendi (Sekil 1). Servikal kifoz nedeniyle
bas ekstansiyonu kisith idi. Hastanin mevcut olan
solunum sikintis1 nedeniyle acil sartlarda trakeotomi
acildi. Oprerasyon sirasinda trakeal kartilajlarin siyah
renkte olmasi nedeniyle biyopsi alindi (Sekil 2).
Biyopsinin  patolojik incelemesinde  okronotik
pigmentasyonlar izlendi (Sekil 3) ve homogentisik
asidiiri ~ siiphesiyle idrar tetkiki yapildi. Idrar
tetkikinde homogentisik asit metabolitleri yiiksek
titrede analiz  edildi. Hastanin takiplerinde
trakeotomiye ragmen solunum sikintisi yineledi.
Mevcut hali ile degerlendirilen hastaya pulmoner
tromboemboli siliphesi ile toraks tomografisi cekildi.
Toraks tomografisi pulmoner tromboemboli ile
uyumlu gelmesi lizerine hemen trombolitik tedavi
bagland1 ve hastanin yogun bakim sartlarinda takibi
yapildi. Tedavinin ikinci giliniinde kardiyopulmoner
arrest nedeni ile eksitus oldu.

Sekil 1: Aksial Boyun BT'de posterior faringeal duvar
kaynakl, hava pasajint daraltan yumusak doku kitlesi.
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Sekil 3: Trakeal kartilaj ve ¢evre yumusak dokuda
kahverengi siyah pigment birikimi ve prusya mavisi ile
pigmentin  boyanmadigr  dikkati ¢ekti (H&Ex200,
H&Ex200 , Prusya mavisix200)

TARTISMA

Okronozis, homogentisik asit oksidaz enzim
eksikligi nedeniyle yumusak dokularda pigmentasyon
ile karakterize olup ilk kez 1866'da Virchow
tarafindan tariflenmistir. 1932 yilinda hastaligin
genetik gecisli oldugu ve otozomal resesif kalitildig:
gosterilmistir. Hastaligin baglangicta asemptomatik
seyretmesi nedeniyle siklikla ileri yaslarda tani alir.
Tani i¢in ise en Onemli kriter okronozisi akla
getirmek ve analiz etmek olmalidir.

Siklikla diz ve kalca gibi yilk tasiyan
eklemlerde okronotik dejenerasyonlar izlenir ve
hastalarda protez gereksinimi ortaya cikar. Hastalarin
yaklasik % 50 sinde diz ekleminde efiizyon
bildirilmistir®. Bizim olgumuzun 6zgegmisinde de diz
protezi Oykiisii mevcuttu. Manyetik rezonans
incelemelerinde  tendonlarda  kalinlasma  ve
asemptomatik yirtiklar izlenebilir. Ekokardiyografik
incelemelerinde, kalp kapakgiklarinda
kalsifikasyonlar izlenebilir. Uriner sistem USG
incelenmesinde ise nefrolitiazis saptanabilir. Hastalik
nadiren solunum sikintisi ile klinik bulgu vermekle
beraber ileri evre olgularda mevcut tabloya eslik
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edebilir’.  Solunum  sikintist  sikhikla  gogiis
ekspansiyonunu engelleyen ekstremite
deformasyonlar1 ve tendonlarda biriken metabolitlere
bagli olur. Larenks ve farenks seviyesinde
obstriiksiyona neden olan kitle lezyonu ise nadir
goriilen bir tutulum seklidir4. Ileri yas tutulum sekli
olan bu durum siklikla ayirici tamida okronozisin
diigiiniilmemesinden dolay1 goézden kagmaktadir.
Siklikla C3-C5 seviyesinde paravertebral ligamanda
izlenen idiopatik hiperostozis sekli olan forestier
hastaligt da benzer sekilde dispne ve disfaji
yakinmalarina neden olabilmektedir®. Yakinmasi ¢ok
ileri olmayan olgularda konservatif takip onerilirken,
siirekli agr1, asirt kilo kayb1 ve solunum sikintisi olan
olgularda ise cerrahi yaklagimlar degerlendirilebilir.

Hastaligin spesifik bir tedavisi olmayip,
fizyoterapi, agr1 kontrolii gibi konservatif tedaviler
izlenir’. Tedavide askorbik asit, N-asetilsistein ve
vitamin E gibi ajanlarin kullanilabilecegini bildiren
yaymnlar olmakla beraber etkinlikleri kanitlanmig
degildir’'’.

SONUC

Okronozis otozomal resesif kalitilan ve nadir
goriilen bir metabolik hastaliktir. Tanida en 6nemli
faktor hastalig1 ayirict tanida akla getirmek olmalidir.
Spesifik tedavisi olmayan hastalikta asil amag,
komplikasyonlar1 onlemek ve hastalarin yasam
kalitesini arttirmaktir.
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