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OZET

Artroskopik olarak tani konulan bir okronozis olgusu

Okronozis bag dokusunun kahverengi-siyah pigmentasyonu ile karakterize, 250000 dogumda bir gorilen otozomal resesif gecisli
metabolik hastaliktir. idrarin hava ile temas! sonrasinda renginin koyulasmasi, yiiz ve el derisinde, sklerada, kulak kikirdaklarinda
mavi pigmentasyon gorulur. Okronozis de aortik ve kardiak kapak kalsifikasyonu,lomber intervertebral disk mesafesinde daralma ve
kalsifikasyon ile diz ve kalca ekleminde osteoartroz goriliir. Bu vakada her iki diz ve bel agrisi sikayeti ile i¢ hastaliklari kliniginde takip
edilen ve romatizmal hastalik 6n tanisi ile antiromatizmal tedavi baslanan, sikayetlerinin gecmemesi nedeniyle ¢ekilen MRI da meniskuis
yirtigl saptanan hastanin diz artroskopi esnasinda meniskuslerde ve kikirdaklarda mavi pigmentasyonlar gbzlenmesi Uzerine ileri tetkikler
yapilarak okronozis tanisi konan hastanin sunumu yapildi.

Anahtar kelimeler: Okronozis, artroskopi, alkaptonuri\tani, diz eklemi\patoloji

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
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ochronosis was diagnosed.
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GiRiS

kronozis bag dokusunun kahverengi-siyah pigmen-

tasyonu ile karakterize, 250000 dogumda bir gorulen
otozomal resesif gecisli metabolik hastaliktir. Alkaptonu-
ride konnektif dokularin yesil-kahverengi-siyah bir renk
aldigini tarif eden Virchow tarafindan bulunmustur (1,2).
Fenilalanin ve tirozin metabolizmasi sirasinda gerekli bir
enzim olan homogentisik asit oksidazin karaciger ve
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bobrek hucrelerinde eksikligi s6z konusudur.
HGO(homogentisik asit oksidaz) geni kromozom 3’'Un
uzun kolunda yer alir ve bu genin defekti homogentistik
asit'in (HGA) basta kikirdak olmak Uzere cesitli konnektif
dokularda birikmesine ve hastaligin semptomlarina
sebep olur (1,3).

idrarin hava ile temasi sonrasinda renginin koyulas-
masl, yiz ve el derisinde, sklerada, kulak kikirdaklarinda
mavi pigmentasyon gorullr. Aortik ve kardiak kapak kal-
sifikasyonu, lomber intervertebral disk mesafesinde
daralma ve kalsifikasyon ile diz ve kalcada osteoartroz
goruldr (4,5).

Bu hastalikta iskelet sistemi tutulum bulgulari genel-
likle 30’lu yaslardan sonra gorilmektedir. Hastaligin tani-
si klinik olarak vertebralar ve biyuk eklemlerde dejene-
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ratif degisiklerin, dokularda okronotik pigmentasyonun
ve idrarda mavi-siyah renk degisikliginin saptanmasiyla
konur. Biyokimyasal olarak idrardaki homogentisik asi-
din kantitatif olarak ortaya konmasi kesin taniya oturur.
Spesifik medikal tedavisi olmayan alkaptonuride tedavi,
etkilenen eklemlere yonelik olarak yapilir. Okranozisde
dejeneratif eklem hastaligi genellikle konservatif olarak
tedavi edilir. ilerlemis olgular sinoviyektomi, artroskopik
debridman ve eklem artroplastileri ile tedavi edilir (6-8).

Bu makalede her iki diz ve bel agrisi sikayeti ile i¢ has-
taliklar kliniginde takip edilen ve romatizmal hastalik on
tanisi ile antiromatizmal tedavi baslanan, sikayetlerinin
gecmemesi nedeniyle cekilen MRI da meniskis yirtigi
saptanan hastanin diz artroskopi esnasinda meniskusler-
de ve kikirdaklarda mavi pigmentasyonlar gozlenmesi
Uzerine ileri tetkikler yapilarak okronozis tanisi konan
hastanin sunumu yapildi.

OLGU SUNUMU

44 yasinda erkek hasta 2 yildir artarak devam eden
her iki diz, bel ve coklu eklem agrilari sikayeti ile ic has-
taliklari klinigi tarafindan romatolojik hastalik on tanisi ile
takip edilmekteydi. Hatanin yapilan tetkiklerinde roma-
tolojik bulguya rastlanmamasi tzerine ortopedi konsul-
tasyonu istendi.

Tarafimizca degerlendirilen hastanin belinde, boy-
nunda, her iki dizinde agn ve dizlerde takilma kilitlenme
sikayeti mevcuttu. Yapilan fizik muayene de her iki dizde
eflizyon artisi mevcuttu ve patellar 6glitme testi pozitifti.
Diz eklem hareket araligi 6lciminde her iki dizde 140
derece fleksiyon ve tam ekstansiyon mevcuttu. Diz hare-
ketleri sirasinda krepitasyon hissediliyordu ve fleksiyo-
nun son 20 derecesi agriliydi. Mc Murray testi pozitifti.
Sikayetler merdiven inip ¢ikarken artmaktaydi. Bel mua-
yenesinde palpasyonla hassasiyet goruldu hareketleri
ozellikle rotasyonda agriliydi, eklem hareket acikhigl nor-
maldi, laseque testi 60 derecede pozitifti, duyu ve motor
muayene dogaldl. Sag el 1. interfalangeal eklemde hassa-
siyet ve hareket kisithligl mevcuttu. incelenen her iki diz
direkt grafisinde medial eklem araliginda daralma ve
medial femoral kondilde osteokondral defekt mevcuttu.
Patello femoral eklemde dejeneratif degisiklikler izlendi
(Resim 1).

Lomber grafilerde lomber intervertebral disk araligin-
da daralma ve dejenerasyon mevcuttu. Hastanin sag diz
MRI da suprapatellar bursada sivi artisi, femur ve tibiada
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Resim 2: Olgunun diz artroskopisi gorintileri

multifokal ileri evre subkondral lezyonlar mevcuttu.
Eklem araliginin posteriorunda ve patella inferiorunda
serbest kalsifiye ossetz fragmanlar izlenmekteydi, medi-
al meniskls arka boynuzda rlptlr mevcuttu. Hastaya
dizinde kilittenme sikayeti, agrilarinin uzun siredir devam
etmesi ve medikal tedaviye ragmen sikayetlerinin gec-
memesi Uzerine sol diz artroskopisi planlandi. Yapilan sol
diz artroskopisinde suprapatellar posta hafif sinovyal
hipertofi ve koyu renkli pigmentasyon goruldu (Resim 2).
Patella kenarlarinda osteofit formasyonlari mevcuttu
patella eklem kikirdaginda grade 3-4 kondropati ve kikir-
dak pigmentasyonu mevcuttu. Medial eklem araligina
girildiginde femoral ve tibial kondil kikirdak yuzeyde %50
den fazla kikirdak defekti oldugu goruldu. Kondillerde ile-
ri dizeyde siyah pigmentasyon mevcuttu medial menis-
kis siyah renkli olup posterior hornda ekleme deplase
flep tarzinda yirtik saptanmasl nedeniyle parsiyel menis-
ks rezeksiyonu yapildi. Suprapatellar pos medialinde
2x1 ¢m ebatinda koyu pigmente kondral yapil eklem
faresi gorildu ve cikarilarak patolojiye gonderildi. Lateral
eklem araliginda da hem sinovyal dokularda hem de
kikirdak yuzeylerde siyah pigmentasyon gorildd. Kondil-
lerde kikirdak defektleri mevcuttu. Tim kompartmanlar-
daki dejenere kikirdak yuzeylere debridman yapildi ve
hipertrofiye sinovyal dokular temizlendi. Hastaya artros-
kopik bulgular esliginde okronozis 6n tanisi ile ek tetkik-
ler istendi. Taze idrar orneginin biyokimyasal analizi
yapildi. Sodyum hidroksit (NaOH) ilave edilerek idrarin
okside olmasi saglandi ve idrar renginin koyulastigl goz-
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lendi. idrarda gaz kromatografisi ve kiitle spektrometresi
ile organik asit taramasi yapildi ve homogentisik asitte
asirt artma oldugunun gorilmesi Uzerine okronozis tanisi
kesinlesti.

TARTISMA

Okronozis homojentizik asit oksidaz enziminin bozuk-
lugu ile olusan nadir gorulen otozomal resesif gecisli
metabolik hastaliktir. idrarda ve terde artmis homojenti-
sik asid ile karakterizedir. Bu hastalarin idrar bekletildi-
ginde koyulastigl gorulur (9,10).

Literattirde diz artroskopisi ile tani konulan ve tedavi-
sine baslanan ¢ok az okronozis olgusu bulunmaktadir
(1,8,12,16). Bizim olgumuzda da tani diz artroskopisi ile
konuldu. Artroskopi sirasinda kikirdak dokuda ve sinov-
yada renk degisikligi mevcuttu. Femoral, tibial kondiller-
de ve patella eklem ylizeyinde ileri evre kondral hasar
goruldl. Olgumuzun artroskopik bulgulari literatlrle
uyumluydu ilave olarak dejenere meniskus yirtigl mev-
cuttu parsiyel menisektomi yapildi. Artroskopik bulgula-
ra dayanilarak okronozisten suphelenildi, artroskopi sira-
sinda alinan biyopsi materyalleri patolojiye gonderildi ve
idrar tetkiki yapildi idrarin alkali yapilarak makroskobik
incelemesi, kitle spektrometresi ve gaz kromatografisi
ile idrarda HGA duzeyinin ¢ok yuksek bulunmasi okrono-
zis tanisini kesinlestirildi. Alkaptonuride gorulen radyolo-
jik degisiklikler spinal ve ekstra spinal anormallikler
olmak Uzere ikiye ayrilir. Spinal anormallikler hastaligin
en karakteristik radyolojik bulgularidir; intervertebral
disklerde kalsifikasyon, vakum fenomeni ve eklem arali-
ginda daralma gozlenir. intervertebral disk araliginin
vakum fenomeni seklinde daralmasi okronotik atropatiyi
disundurmektedir (13). Osteoporoz ve vertebralarda
marjinal skleroz gozlenebilir. ik olarak lomber vertebra-
lar etkilenir, bunu torasik ve servikal vertebralar takip
eder. Kalsifikasyonlar en sik annulus fibrozusun ig liflerin-
de ortaya cikar, disklerin ve onu cevreleyen kemiklerin
ilerleyici ossifikasyonu sonucu ortaya ¢ikan radyolojik
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goruntd ankilozan spondilit ile karisabilir. Ancak ankilo-
zan spondilitte izlenen bambu kamisi bulgusu gozlen-
mez ve sakroiliak eklemler kapali degildir.

Hemokromatozis, idiopatik kondrokalsinozis, akro-
megali ve vertebra tuberkllozunda (Pott hastalg) direk
grafide saptanan disk araliklarinin opaklasmasi okrono-
zisle kansabilir (11). Bizim vakamizda da vertebra tutulu-
mu mevcuttu intervertebral diskler kalsifiye olmustu
disk arahg daralmisti, vertebra koselerinde osteofitler
mevcuttu.

Okronozisin ekstraspinal tutulumu kardiyovaskuler
sistemde aort ve mitral kapaklarda kalsifikasyonlar ve
sertlik, damarlarda ateroskleroz; genitourinal sistemde
prostat sorunlari; solunum sisteminde larinks, trakea ve
brons kikirdaklarinda pigment birikimi; goz skleralarin-
da pigmentasyon (goérme etkilenmez); cildin glnes
goren ve ter bezlerinin oldugu yerlerinde mavi- siyah
renk degisimleri hatta elbiselerin boyanmasi; dis, sinir
sistemi ve endokrin organlarin etkilenmesi seklinde
gorllr (7). iskelet sistemi biiylik eklemlerinde daha ¢ok
kalca, diz ve omuzda gorulur. Ostoartrite benzer fakat
osteofitin gorilmemesi ve subkondral kist olmayisi ile
osteoartritten ayrilir. Bizim olgumuzda kardiyovaskiler
sistem ve solunum sistemi degerlendirilmesi normaldi.
Dermatoloji konsultasyonunda okronotik bulgular mev-
cuttu.

Okronozisin glinumduzde etkinligi kanitlanmis bir
tedavisi yoktur. idrarda HGA atilimini azaltmak icin yiik-
sek doz C vitamini verilmesi, tirozin ve fenilalaninden
fakir, disuk proteinli diyet ve NTBC (Nitrotrifluoromethy-
Ibenzoylcyclohexanedione) onerilen ancak uzun donem
sonuclari ve klinik etkinligi bilinmeyen tedavi yontemle-
ridir (14). HGA oksidaz enzimini rekombinan teknoloji ile
yerine koyma gelecek icin umit veren bir tedavi secene-
gi olabilir (11,15). Okronotik artropati dejeneratif bir artrit-
tir, erken donemde analjezikler, steroid olmayan antienf-
lamatuvar ilaclar ve fizik tedavi ile semptomatik tedavi
yapilsa da ilerlemis diz ve kalca tutulumlarinda kalca ve
diz artroplastisi onerilmektedir (17-19).
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