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GİRİŞ

Okronozis bağ dokusunun kahverengi-siyah pigmen-
tasyonu ile karakterize, 250000 doğumda bir görülen 

otozomal resesif geçişli metabolik hastalıktır. Alkaptonü-
ride konnektif dokuların yeşil-kahverengi-siyah bir renk 
aldığını tarif eden Virchow tarafından bulunmuştur (1,2). 
Fenilalanin ve tirozin metabolizması sırasında gerekli bir 
enzim olan homogentisik asit oksidazın karaciğer ve 

böbrek hücrelerinde eksikliği söz konusudur. 
HGO(homogentisik asit oksidaz) geni kromozom 3’ün 
uzun kolunda yer alır ve bu genin defekti homogentistik 
asit’in (HGA) başta kıkırdak olmak üzere çeşitli konnektif 
dokularda birikmesine ve hastalığın semptomlarına 
sebep olur (1,3).
	 İdrarın hava ile teması sonrasında renginin koyulaş-
ması, yüz ve el derisinde, sklerada, kulak kıkırdaklarında 
mavi pigmentasyon görülür. Aortik ve kardiak kapak kal-
sifikasyonu, lomber intervertebral disk mesafesinde 
daralma ve kalsifikasyon ile diz ve kalçada osteoartroz 
görülür (4,5). 
	 Bu hastalıkta iskelet sistemi tutulum bulguları genel-
likle 30’lu yaşlardan sonra görülmektedir. Hastalığın tanı-
sı klinik olarak vertebralar ve büyük eklemlerde dejene-
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ABSTRACT

An ochronosis case diagnosed by arthroscopy
Ochronosis is a metabolic disorder which is characterized by bluish- black discoloration in connective tissue. The incidence of ochronosis is 

aproximately one in 250000 live births. Ochronosis has an autosomal recesive inheritance. Patients have bluish pigmentation of auricular 

cartilages, sclera and skin of the hand and face. Urine colour change into dark after exposure to air or substance. Calcification of aortic 

and cardiac valves, narrowing and calcification( degeneration) in lomber intervertebral disc space and artritis in knee and hip joints may 

be seen in ochronosis. In this case patient complain of pain in the both knees and waist. Although Patient diagnosed as a raumatologic 

disorder and treated with medicine his knee symptoms did not relive. Patient send to MRI for further investigation. In MRI menisceal tear 

was seen. During knee arhroscopy bluish discoloration of menisci and cartilage was seen. With this artroscopic and laboratory findings 

ochronosis was diagnosed.
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ratif değişiklerin, dokularda okronotik pigmentasyonun 
ve idrarda mavi-siyah renk değişikliğinin saptanmasıyla 
konur. Biyokimyasal olarak idrardaki homogentisik asi-
din kantitatif olarak ortaya konması kesin tanıya oturur. 
Spesifik medikal tedavisi olmayan alkaptonuride tedavi, 
etkilenen eklemlere yönelik olarak yapılır. Okranozisde 
dejeneratif eklem hastalığı genellikle konservatif olarak 
tedavi edilir. İlerlemiş olgular sinoviyektomi, artroskopik 
debridman ve eklem artroplastileri ile tedavi edilir (6-8).
	 Bu makalede her iki diz ve bel ağrısı şikayeti ile iç has-
talıkları kliniğinde takip edilen ve romatizmal hastalık ön 
tanısı ile antiromatizmal tedavi başlanan, şikayetlerinin 
geçmemesi nedeniyle çekilen MRI da menisküs yırtığı 
saptanan hastanın diz artroskopi esnasında menisküsler-
de ve kıkırdaklarda mavi pigmentasyonlar gözlenmesi 
üzerine ileri tetkikler yapılarak okronozis tanısı konan 
hastanın sunumu yapıldı.

	 OLGU SUNUMU

	 44 yaşında erkek hasta 2 yıldır artarak devam eden 
her iki diz, bel ve çoklu eklem ağrıları şikâyeti ile iç has-
talıkları kliniği tarafından romatolojik hastalık ön tanısı ile 
takip edilmekteydi. Hatanın yapılan tetkiklerinde roma-
tolojik bulguya rastlanmaması üzerine ortopedi konsül-
tasyonu istendi. 
	 Tarafımızca değerlendirilen hastanın belinde, boy-
nunda, her iki dizinde ağrı ve dizlerde takılma kilitlenme 
şikâyeti mevcuttu. Yapılan fizik muayene de her iki dizde 
efüzyon artışı mevcuttu ve patellar öğütme testi pozitifti. 
Diz eklem hareket aralığı ölçümünde her iki dizde 140 
derece fleksiyon ve tam ekstansiyon mevcuttu. Diz hare-
ketleri sırasında krepitasyon hissediliyordu ve fleksiyo-
nun son 20 derecesi ağrılıydı. Mc Murray testi pozitifti. 
Şikayetler merdiven inip çıkarken artmaktaydı. Bel mua-
yenesinde palpasyonla hassasiyet görüldü hareketleri 
özellikle rotasyonda ağrılıydı, eklem hareket açıklığı nor-
maldi, laseque testi 60 derecede pozitifti, duyu ve motor 
muayene doğaldı. Sağ el 1. interfalangeal eklemde hassa-
siyet ve hareket kısıtlılığı mevcuttu. İncelenen her iki diz 
direkt grafisinde medial eklem aralığında daralma ve 
medial femoral kondilde osteokondral defekt mevcuttu. 
Patello femoral eklemde dejeneratif değişiklikler izlendi 
(Resim 1). 
	 Lomber grafilerde lomber intervertebral disk aralığın-
da daralma ve dejenerasyon mevcuttu. Hastanın sağ diz 
MRI da suprapatellar bursada sıvı artışı, femur ve tibiada 

multifokal ileri evre subkondral lezyonlar mevcuttu. 
Eklem aralığının posteriorunda ve patella inferiorunda 
serbest kalsifiye osseöz fragmanlar izlenmekteydi, medi-
al menisküs arka boynuzda rüptür mevcuttu. Hastaya 
dizinde kilitlenme şikayeti, ağrılarının uzun süredir devam 
etmesi ve medikal tedaviye rağmen şikayetlerinin geç-
memesi üzerine sol diz artroskopisi planlandı. Yapılan sol 
diz artroskopisinde suprapatellar poşta hafif sinovyal 
hipertofi ve koyu renkli pigmentasyon görüldü (Resim 2). 
Patella kenarlarında osteofit formasyonları mevcuttu 
patella eklem kıkırdağında grade 3-4 kondropati ve kıkır-
dak pigmentasyonu mevcuttu. Medial eklem aralığına 
girildiğinde femoral ve tibial kondil kıkırdak yüzeyde %50 
den fazla kıkırdak defekti olduğu görüldü. Kondillerde ile-
ri düzeyde siyah pigmentasyon mevcuttu medial menis-
küs siyah renkli olup posterior hornda ekleme deplase 
flep tarzında yırtık saptanması nedeniyle parsiyel menis-
küs rezeksiyonu yapıldı. Suprapatellar poş medialinde 
2x1 cm ebatında koyu pigmente kondral yapılı eklem 
faresi görüldü ve çıkarılarak patolojiye gönderildi. Lateral 
eklem aralığında da hem sinovyal dokularda hem de 
kıkırdak yüzeylerde siyah pigmentasyon görüldü. Kondil-
lerde kıkırdak defektleri mevcuttu. Tüm kompartmanlar-
daki dejenere kıkırdak yüzeylere debridman yapıldı ve 
hipertrofiye sinovyal dokular temizlendi. Hastaya artros-
kopik bulgular eşliğinde okronozis ön tanısı ile ek tetkik-
ler istendi. Taze idrar orneğinin biyokimyasal analizi 
yapıldı. Sodyum hidroksit (NaOH) ilave edilerek idrarın 
okside olması sağlandı ve idrar renginin koyulaştığı goz-

Resim 1: Olgunun lomber ve diz direkt grafileri

Resim 2: Olgunun diz artroskopisi görüntüleri
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lendi. İdrarda gaz kromatografisi ve kütle spektrometresi 
ile organik asit taraması yapıldı ve homogentisik asitte 
aşırı artma olduğunun görülmesi üzerine okronozis tanısı 
kesinleşti.
	
	 TARTIŞMA

	 Okronozis homojentizik asit oksidaz enziminin bozuk-
luğu ile oluşan nadir görülen otozomal resesif geçişli 
metabolik hastalıktır. İdrarda ve terde artmış homojenti-
sik asid ile karakterizedir. Bu hastaların idrarı bekletildi-
ğinde koyulaştığı görülür (9,10).
	 Literatürde diz artroskopisi ile tanı konulan ve tedavi-
sine başlanan çok az okronozis olgusu bulunmaktadır 
(1,8,12,16). Bizim olgumuzda da tanı diz artroskopisi ile 
konuldu. Artroskopi sırasında kıkırdak dokuda ve sinov-
yada renk değişikliği mevcuttu. Femoral, tibial kondiller-
de ve patella eklem yüzeyinde ileri evre kondral hasar 
görüldü. Olgumuzun artroskopik bulguları literatürle 
uyumluydu ilave olarak dejenere menisküs yırtığı mev-
cuttu parsiyel menisektomi yapıldı. Artroskopik bulgula-
ra dayanılarak okronozisten şüphelenildi, artroskopi sıra-
sında alınan biyopsi materyalleri patolojiye gönderildi ve 
idrar tetkiki yapıldı idrarın alkali yapılarak makroskobik 
incelemesi, kütle spektrometresi ve gaz kromatografisi 
ile idrarda HGA düzeyinin çok yüksek bulunması okrono-
zis tanısını kesinleştirildi. Alkaptonuride görülen radyolo-
jik değişiklikler spinal ve ekstra spinal anormallikler 
olmak üzere ikiye ayrılır. Spinal anormallikler hastalığın 
en karakteristik radyolojik bulgularıdır; intervertebral 
disklerde kalsifikasyon, vakum fenomeni ve eklem aralı-
ğında daralma gözlenir. İntervertebral disk aralığının 
vakum fenomeni şeklinde daralması okronotik atropatiyi 
düşündürmektedir (13). Osteoporoz ve vertebralarda 
marjinal skleroz gözlenebilir. İlk olarak lomber vertebra-
lar etkilenir, bunu torasik ve servikal vertebralar takip 
eder. Kalsifikasyonlar en sık annulus fibrozusun iç liflerin-
de ortaya çıkar, disklerin ve onu çevreleyen kemiklerin 
ilerleyici ossifikasyonu sonucu ortaya çıkan radyolojik 

görüntü ankilozan spondilit ile karışabilir. Ancak ankilo-
zan spondilitte izlenen bambu kamışı bulgusu gözlen-
mez ve sakroiliak eklemler kapalı değildir.
	 Hemokromatozis, idiopatik kondrokalsinozis, akro-
megali ve vertebra tüberkülozunda (Pott hastalığı) direk 
grafide saptanan disk aralıklarının opaklaşması okrono-
zisle karışabilir (11). Bizim vakamızda da vertebra tutulu-
mu mevcuttu intervertebral diskler kalsifiye olmuştu 
disk aralığı daralmıştı, vertebra köşelerinde osteofitler 
mevcuttu.
	 Okronozisin ekstraspinal tutulumu kardiyovasküler 
sistemde aort ve mitral kapaklarda kalsifikasyonlar ve 
sertlik, damarlarda ateroskleroz; genitoürinal sistemde 
prostat sorunları; solunum sisteminde larinks, trakea ve 
bronş kıkırdaklarında pigment birikimi; göz skleraların-
da pigmentasyon (görme etkilenmez); cildin güneş 
gören ve ter bezlerinin olduğu yerlerinde mavi- siyah 
renk değişimleri hatta elbiselerin boyanması; diş, sinir 
sistemi ve endokrin organların etkilenmesi şeklinde 
görülür (7). İskelet sistemi büyük eklemlerinde daha çok 
kalça, diz ve omuzda görülür. Ostoartrite benzer fakat 
osteofitin görülmemesi ve subkondral kist olmayışı ile 
osteoartritten ayrılır. Bizim olgumuzda kardiyovasküler 
sistem ve solunum sistemi değerlendirilmesi normaldi. 
Dermatoloji konsültasyonunda okronotik bulgular mev-
cuttu. 
	 Okronozisin günümüzde etkinliği kanıtlanmış bir 
tedavisi yoktur. İdrarda HGA atılımını azaltmak için yük-
sek doz C vitamini verilmesi, tirozin ve fenilalaninden 
fakir, düşük proteinli diyet ve NTBC (Nitrotrifluoromethy-
lbenzoylcyclohexanedione) önerilen ancak uzun dönem 
sonuçları ve klinik etkinliği bilinmeyen tedavi yöntemle-
ridir (14). HGA oksidaz enzimini rekombinan teknoloji ile 
yerine koyma gelecek için ümit veren bir tedavi seçene-
ği olabilir (11,15). Okronotik artropati dejeneratif bir artrit-
tir, erken dönemde analjezikler, steroid olmayan antienf-
lamatuvar ilaçlar ve fizik tedavi ile semptomatik tedavi 
yapılsa da ilerlemiş diz ve kalça tutulumlarında kalça ve 
diz artroplastisi önerilmektedir (17-19).
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