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OCHRONOTIC ARTHROPATHY
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RESUMO

Os autores apresentam o relato de caso de um paciente com
artropatia ocronética. A ocronose € uma doengarara, de heranga
autossémica recessiva, manifestagéo clinica da alcaptonuria. O
paciente apresenta clinicamente dor cronica lombar, fraqueza
e limitagdo funcional dos ombros e joelhos, associada a urina
de cor escura. O objetivo do tratamento ortopédico é o controle
da dor e melhora das fungdes das articulagdes acometidas,
realizando artroplastias quando necessario.

Descritores: Ocronose; Alcaptonuria.

INTRODUCAO

A alcaptonuria € uma doenca autossémica recessiva rara,
decorrente da deficiéncia da enzima acido homogentisico-
oxidase, produzida pelo figado e rins, que esta envolvida no
metabolismo de dois aminoécidos: fenilalanina e tirosina™.
Na auséncia desta enzima ocorre o acumulo de pigmento
ocrondético (Algoritimo 1).

A alcaptonuria pode ser assintoméatica ou dar origem a ocrono-
se, que é caracterizada pelo acumulo de um polimero do acido
homogentisico sob a forma de um pigmento, a alcaptona, nos
tecidos organicos®. Aproximadamente metade dos pacientes
com alcaptonuria desenvolvem a ocronose, com predominancia
no sexo masculino na proporgéo

SUMMARY

The authors report the case of a patient with ochronotic arthropa-
thy. This rare, inherited disease of autossomal recessive trait is
the clinical manifestation of alkaptonuria. The patient presented
clinically with chronic low back pain, disability, pain and weak-
ness / stiffness in his shoulders and knees associated with dark
urine. The main purpose of the orthopaedic approach in this
disease is to control the pain and improve the function of the
affected joints by performing arthroplasties when necessary.
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latério apresentando quadro de dor crénica na coluna lombar,
ombros, sendo mais acometido o esquerdo, e joelhos. Referia
que as dores estavam piorando progressivamente associada
a fraqueza e limitag&o funcional articular, sem relacdo com
traumas ou esforgos. Referia urina de cor escurecida desde que
nasceu. Até entdo desconhecia a causa de suas queixas.

Ao exame fisico observaram-se manchas escuras na esclera
ocular (Figura 1), no pavilhdo auricular externo e nas méos
(Figura 2). A coluna vertebral apresentava-se com retificagédo
da lordose lombar, dor a palpacéao das apdfises espinhosas
lombares, e limitagdo dos movimentos de flexo-extensdo do
tronco. Nos ombros observou-se limitag&o da amplitude ativa e
passiva dos movimentos: ombro

de 2:1, geralmente apés a quarta
década de vida®.

A incidéncia da alcaptonuria na
populagéo é de aproximadamen-
te 1:1000.000 de nascimentos, i
sem predominéncia étnica® .

As manifestacdes clinicas mais
importantes da ocronose séo:
artropatia, pigmentag¢do ocular

Acido maleilacético
|

Acido citrico ( Ciclo de Krebs )

Fenilalanina -

com enzima <+—— Acido homogentisico—» sem enzima

Tirosina direito com elevag&o de 160°,
abdugédo de 70°, rotagdo externa
de 20° e rotagao interna a nivel
lombar-L1. No ombro esquerdo
1) identificamos elevagédo de 150°,
abducgéo de 80°, rotagdo externa
de 10° e rotagdo interna a nivel
lombar-L1.

Nos joelhos observou-se discreta

acumulo de pigmento ocrondtico

e cuténea, urina escura e aco-
metimento cardiovascular. O
diagnostico é clinico, confirmado
pela presenc¢a do acido homogentisico na urina (aproximada-
mente 5g/24hs).

Neste relato, apresentamos um paciente com artropatia ocro-
nética.

RELATO DE CASO

Paciente do sexo masculino, de cor branca, com 55 anos de
idade, natural e procedente de Sdo Paulo, chegou ao Ambu-

Algoritimo 1

atrofia do musculo quadricipital,
sem derrame articular, sem desvio
angular, com discreta limitag&o
ativa e passiva da amplitude dos movimentos: joelho direito
com extensdo de 0° e flexdo de 130°; e joelho esquerdo com
extens&o de 0° e flex&o de 120°.

Iniciou-se a investigagao diagndéstica com radiografias simples
da coluna téraco-lombar, joelhos e ombros, que mostraram:
1) na coluna vertebral: diminuicdo dos espacos interverte-
brais, esclerose 0ssea, osteofitose discreta e calcificagctes
dos discos intervertebrais principalmente da coluna lombar
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(Figura 3); 2) nos ombros
constatamos diminui¢géo
do espago articular gle-
noumeral com artrose,
sem osteofitos (Figura
4); 3) nos joelhos regis-
tramos artrose tricom-
partimental bilateral, sem
deformidade angular,
com osteofitose discreta

i

ombros e quadris, sendo
raramente acometido os
cotovelos, tornozelos e
punhos. A evolugéo clini-
ca da artropatia ocronoti-
ca é lenta e progressiva.
Radiograficamente, a ar-
tropatia ocronética mostra
na coluna vertebral pou-
~ cos sinais de osteofitose
e “ e acentuada calcificacéo

(Figura 5). Fiat : , . Fiqura 3 - Radiografi

o gura 1 - Mancha Figura 2 - Pigmentagédo igura 3 - Radiografia da ; : .
Os exames laboratoriais escura na regido escura na méo coluna lombar dos d.'SCT)S 'nterverteblra@'
mostraram : hemogra- esclerdtica do olho principalmente na coluna

ma com hemoglobina de

14,2 g/dl ; hematocrito

de 41,5 ml eritrac./dl ;
leucécitos de 8470/mm?3; pla-
quetas de 340.000/mm?® e VHS
de 21 mmdh. Fungéo renal e
urina Tipo | normais (exceto pela
coloragéo escura). A pesquisa
do acido homogentisico na urina
foi positiva.

A bidpsia da pele mostrou pre-
senc¢a de pigmento enegrecido,
identificado como alcaptona,
compativel com o diagnostico
de ocronose.

O paciente foi submetido a cirur-
gia de artroplastia total do ombro
esquerdo (Figura 6).

DISCUSSAO

A alcaptonuria é uma doen-
¢a rara, com prevaléncia de
1:1000.000 de nascimentos. A
ocronose articular € uma das

Figura 4 - Radiografia e ressonéncia magnética do ombro c e ~
esquerdo mostrando artrose glenoumeral diacas. Contudo, n&o ha relagéo

lombar. Nas articulagdes
periféricas as radiografias se
caracterizam por diminuig&o dos
espacos articulares, esclerose
do osso subcondral e osteofitose
discreta ou ausente™ .
Quanto ao acometimento cardio-
vascular da ocronose, sua maior
incidéncia é no endocéardio, tuni-
ca intima da aorta e valvas car-

entre o grau de pigmentagéo
destas estruturas com sintomas
apresentados pelo paciente®?),
A ocronose genito-urinéria ca-
racteriza-se por urina escurecida
presente desde o nascimento,
muitas vezes sem qualquer ou-
tro sintoma associado. Podemos
ter ainda aumento da incidéncia
de littase renal e pigmentagéo
da prostata por alcaptona em
pacientes masculinos apoés a
quinta década de vida®,

O acometimento da pele e
mucosas se da em ordem de

formas da manifestagcéo clinica Figura 5 - Radiografias do joelho esquerdo mostrando artrose frequéncia, inicialmente nos

da doenca e ocorre em cerca da
metade dos pacientes com al-
captonuria apds a quarta década
de vida. A suspeita diagnostica
de alcaptonuria deve ser feita
em pacientes com urina escura,
alteragbes dermatolégicas (es-
curecimento das orelhas e maos,
manchas na esclera ocular), e
dores articulares (ombros, joe-

A

lobos das orelhas, esclerética
dos olhos e, entdo, nas méos®.
Outras doencas podem estar
associadas com a alcaptonduria:
gota, osteoporose, diabetes
mellitus, rins policisticos, espon-
dilite anquilosante, doenca de
Addison e pseudogota.

A alcaptonuriando altera a sobre-
vida do paciente®34, apesar de

lhos e quadris ). O diagndstico é Figura 6 - Fotografias intra-operatéria mostrando artrose e uma muitas vezes, o quadro clinico da

confirmado pelo achado do &ci-
do homogentisico na urina@?.

Dentre os achados clinicos, a artropatia ocronética caracteriza-
se pelo deposito do pigmento ocrondtico (alcaptona) na cartila-
gem articular e no disco intervertebral, com sintomas dolorosos
inicialmente na coluna vertebral e acometimento posterior das
articulagdes periféricas, com maior incidéncia nos joelhos,
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mancha preta na cabega umeral

ocronose articular ser extrema-
mente incapacitante.

O tratamento ortopédico consiste em acompanhamento ambu-
latorial do paciente, tratamento sintomatico das articulagdes
acometidas pela ocronose articular e realizagéo de artroplastias
de substituic&o, principalmente em joelhos, ombros e quadris,
quando houver necessidade.
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