Ikapto
1dra’rda hornogenﬁsﬂ( a51t i’ bulunma31yla karakterxze heredlter b1r
Bu hastahga Alkaptoniiri ismi 1859 yilinda Bodeker tarafimdan” verxlrmstlr
Okl’OIlOZlS, alkaptoniirili. hastalarda . sklera, .cilt, kulak  kartilaji gibi; ykonnektlf
,dokuda mavimsi siyah . plgmentasyonun gorulmemdlr ,Bu terim de ilk: kez. 1866
.yiinda ;. fW1rchow‘ tarafindan . kullanlmustur. | /e semp
_pigmentin kartilaj ;ve, diger konnektxf dokularda depolanma51yla ortaya glkar

larAlKaptoniiri “ve' ‘skronozis arasindaki lgi’ ilk" ’kez'/1902 ‘yilinda: Albresoht
‘tarafindan tanimlandi ‘La Du've: arkadaglan ilk ‘kez’ 1958 de alkaptoniiri'tj ok-
*ronotlk spond11021s ve penferal artropat1s1 olan hastalarin’ karaclg mde hbmo-
’ 1 osterdl (8,9): !

X Atatiirk Universitesi Tip Fakiltesi Fizik Tedavi ve- Rehablhtasyoannablllm Daly’ Dogenti.i1
p.o. & Ataturk Umversuesx qip, Fakiiltesi Nor0§1rur_u Anabilim Dali’ Yal‘dlmCl Dogenti: ; =
XXX Atatiirk, Umversnesx ‘T 1p :Fakiiltesi nglk,"l:edavx ve, Rehabilita - Anabilim Dah Aras-
-, tirma Gorevlisi;. T
IV I Ulusal, Romatclo;t Kongresmde tebhg edﬂmlgtxr




Patogenez : Fenilalanin ve trozin metebolizmasinda normal bir ara lriinii
olan homogentisik asitin benzen halkasi normalde homogentisik asit oksidaz
enzimi tarafindan kirlarak malleil aseto asetik asite doniiserek idrarla atilir.
Alkaptoniirili hastalarda ise karacifer ve bobrekte homogentisik asit oksidaz
enzimi aktivitesinin eksikligi nedeniyle artan homogentisik asit idrarla atilmaktadir
(giinde 3-7 gr.) (1,3,6,7,8,12).

Patoloji: Okronoziste lezyoﬁle;, bir ¢ok organ ve y'_bﬂv rda pigmentin inter-
selliiler depol?nmasmdan sonuglanir. Plgmentm kesin kimyasal yapisi heniiz
tarif edilmemis olmas omogentxslk asitten tiiretilen bir polimer
olduguna inamlr. ‘Bu plgmetln onnektlf dokuyla baglandigi zaman bir pig-
mentasyon formasyﬁnuna yol ‘agan pohmerlzasyon olayma istirak edebilen ve
arabilesik olabilen Benzoquinonacetic asit oldugu iddia edllmektcdlr Homogentlslk

-aasit; tercxhen konnektlf kuya k,onsantre .olur, Fa}kat i

AN

sklera, 1ntcrvertebral
diskler, trakeal kartilaj, renal tubululerm epltehyal hucre eri ve pankreas hiic-
relerinde bulunur. Biiyiik ve orta buyukluktelq arterlerin, arteriollerin (aorta,
pulmoner, koroner, renal arterler) duvarinda birikir. Bam vakalarda aortik stenozis

“Aynt zamandamkrono gelisir. Kulak kartilaji sidikle. tatulr. Mavi! bir rerik
sgelisimi, irregiiler kalmlasmalar: ve, sertlikler olusur.. Serumen ve vtimpanik* { memb-
-w.r;anin;vp'erifcgi»:smllk~la siyahtir. Yash olanlarm biiyiik bir kismn,
Sk atik: kemik. iizerinde, burun, aksilla vekasnkta .plg-
mentasyon vardlr Intervertebral dlskler ve buyuk eklemlenn;;

9. o
Okronotik Spondilozis 30 yasmm iistiinde gehslr Semptoml@ﬁ; bqldg

lozisin  baslangici “niikleus pulpozus«'»hermasyonu
~ilg“olur.! Boyleé ” durtimlarda “sémptommlar ' alkaptoniiri * olmaksizin herniye ofmus
tipik disk vakalarmdaki semptomlardan ayirtedilmezler En erken’lomber ver-
tebrolarda yerlesir. Birgok vakada'lomber - kifoz-gelisir. -Asikar>rontgen bulgi-
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larina-ragmen - semptomlar minimal - olablln Do
ralar tutulur (4,8,9). ; Y

* " Okronotik peufer?l AltrOp?tl Daha az ‘sikh
tutulan eklemler, dizler omuzler ve kalgalardir. ‘Agr serthk, “krepitasyon, flek- -
siyon kontraktiirleri -ve harcket Jasithilig goriiliir. Vakalarin,chemen - yarsinda

eklemde..efiizyon - vardn Pigmente - olmus '!rtlkulcr klkudak kolay, hr
sinoviyal stvi igine gegebilir. (1,8,9). im0 ol : i

Radyolojik bulgular: Verteblaldrda lomber - vertebralatm ' interverte
disklerinde biskiivi, seklinde kalsif ikesyonlar, dlskAalahkla rinde.sekonder daralma,
kiigiik gu1unumde osteofitler;;: disk.: nleteryal;nde;;;,vekum dlskler” olarak tarif.
edllen ¢ tlaklar gorulur Sakrmhyak eklemlm kapanmaz, penferlk eklem ‘rm

‘e.,Labora.tuvar Bulgulan Alkaptonurl 8 (o

Bunlal_ homogentxsﬂ(_ asidi 1edukleme esasma da'yana.n reaks onla
. : F o 15 kah

kal renkte bir qokeltl goriliir. (;okeltmm

Flshberg reakmyonunda 151ga ma 'kahp &develope olmayan fotograf - f11m1
raf f‘ferrlc clond':

Eksperlmentel ckzmen okronozxs
quma.(‘rm devamll ahnmasml ta.klbcn, calbohk aSItle pansuman yapllanla.lda
3 zi;ﬂd:lg

homogentlsxk 951d111 baglanmaSIm’Fazalttlgl 19por: edllmls‘ur ~ :
uzun siireli kullanimimin insanlarda faydali oldugu behrtllmemls’ur ’Semptomatlk
yontemler: daha ¢ok pratik degerdedir. Kilo -vermek ‘hastaya - biraz:faydali® olur
Diizeltici ortopedik islemler ogu hastalarda ya1d1n101 olmustur (4;5;7,8,9, 1)k

OLGULARIN TAKDIMI

riiOLRGU 40 Yasmd?, erkek hasta ‘bgretmen: 14iyil:6nce: behnden baslaylp :
sag ayak topugune kadar yayilan agrilarm sonc zamanlarda: siddetlenmesi -ve bel:
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hareketlerindéki kisitlilik nedéniyle ; Fizik’ Tedavi ve" Rehabilitasyon Klinigine'
tetklk ve tedavi amecxy]a 12861 /12918 no. lu protokolle yatmldl ~Son ! giinlérde:

babas Bz’ amea gocuklarl 'olai”'hasta ailenin tek "¢ocugu. 'Annesinde romatizmal
sxka.yetler oldugu babasmda Z?manla yuzunde esmerlesme Ve bel agrnlarl ol-

rh ufundu Juguler kompresyon testl
(+), sag alt ekstremltede patella ve Asxl reflexi almamads.  Sagda diz;- altlnd&
3 cm atroﬁ tespit edlldl Lasegue sagda 30° (+), solda 70° (+) 1d1, skolyoz

Hematolojz Hb 152 gr BK 7000 Sedlm
1/ pthtilagma zamari1:-4/,39//,: Cnbrelaicn;

Biyokimya: NPN: % 50.4 mg Kan sekeri: ‘7 82 mg. Alkalen fosfataz: 3
BU, SGOT: 19 U. SGPT: 685 U: Total” 11p1d o 719 mg, Kolesterol: % 173
Kreatinin: <4 :1:5'mg. Serum Ca:z % 12.1' mg. EKG: Normal,: prostat mayunm
mikroskapik muayenesinde bol lokosit tespit edildi;
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rakél ve lomber
atif degisiklikler,

metenyal sert ve klrh sarl renkte 1d1) L4-5" mtervertebwl lwement Ve anulus
fibrozisin rengi siyah ve intervertebral disk: mesafesi ‘¢ok :-dardi; ‘Buradan= siyah
renkli. orta kivamda disk'meteryalt bosaltildi Disk meteryalinin mikroskopisin-
de;'meter’ yalin degencre fibroz: klklrdaktan ibaret 'oldugu ve- 'dokw/aralarinda
dagilnug olarak yaygln plgment bir ikiminin bulundugu tesbit edildi (Resim:

Operasyondan sonra tekrar khmgumze alina hastaya FTR" programma
devam: edildi. Yine bel ve sirta 710 giin siirevile ' MZ Ve egzersiz -uygulanisindan
sonra yapilan lokomotor sistem ‘ve nérolojik muayenedi; Lumbosakral bolgede
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anlslyla Genel Cerrah1
servisine - 3387/3396 no.lu protokolle- yatlp, -bPl agrisi yakmimi nedeniyle ; el -
nigimizden istenen’: konsiiltasyon sonucu; tetkik: edildi.: 10 yil-evvel agir-bir -yiik;
kaldirdiktan ‘sonra 'bel bolgesine lokelize olan -siddetli! bir agrr bagladigy, yiirii=
mekle; *fazla ayakta kalmakla belin grllarnmn?a‘rttlgr~V§e bel:hareketlérinde- giigliik

Ozve Soy Gegmlsl Ozelhk arzetmlyordu Bty el

; ‘FlZIk Muayenesinde; kant/basinci:i 110770 mmH0 Nablz IOO/dak I‘Itmlk
ates:'36 °C, solunum: 18/dak:, +Géhel -durum -orta, 5uura<;1k,: Ikter;xs;yanoz,
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odem tesplt edilmedi.
plgmentasyon, aksﬂler ve mgulnal multxpl lenfe
tonus olun :
medi. Smchrlm sistemi mua.yenesm e;
ebadmda fikse, haf if agmh Kenatlari gayrfrrfﬂ'ntzizam diilef

Lokomotorﬁ sistem ve. noroloj
11§1mst1 Paravertebral kaslarda ileri- derecede spazm mevcu 1,
can sm1rh ve' agrily idi: “ekst '

kusuru at1 of i buluna.madl

Laboratuvar Bulgulart: idrar: Dansm: 1020 Protem 1 eser, s
Mikroskopt: 2-3 Lokosit, Ca. Okzalat kristalleri ve epltel vardi,
iken normal olan rengi. i beklemekle kahye: rengi siyaha i
(4 %10 luk demir klorurle yesil renk,
almdl Spesifik Fishberg reaksiyonu da (+)idi.+:




% 0,3

| : otal Pnrotein: %

7,6 gr. Albumin: % 6,1 gr., Total \Llpld ‘7 445 mg., Kollesterol % 105

, / 09 meg. EKG Siniiza Serolojik Testler ASO
: t . i

an ,/g‘ekanlan kltlemn . pato- |

‘éggg l}gpk A Ca )tan1s1rkonu1du - i s
Iy a;ﬂ‘@g@qugg& theJVertebral ,arahklar daralnugt..
Kalsﬁ”xy_ dlsklergve lomber vertebra korpuslarmda d g

rieiiel
(Remm, B
2 Hevich a4

SL:1e _ programma ahnamayan
T, kaun ve sirt ka.slarlm kuvv 131 dm 1 egze

i)

notik  spondiloza ait 'bul

gularf -\o]dugunun beh 1']meSl ihasta'hgm !
heredlter oldugunu kanm olmaktadlr : AT T




,cﬁs!m 5)

~ .. Her iki;olgunun da klinigimize bas vurus nedeni bel bolgesinde; agri;-hareket
kisithiligi- olmasy, okrenotik artropatinin | kaynaklarca: da belirtildigi gibi
siklikla . periferal -artropatiden -ok - spondilozis- seklinde: basladigini: gosterm
dir. Okronozlu hastalarda % 15-20 oramnda spondilezis baslangic: nukleus pupozus;;
herniasyoun ile-olmaktadir.; (8,9).i Bizim de’ birinci: olgumuzda 1.4-5.:seviyesindei:
disk hernisi tanist konularak diskektomi uygulandi 2 .7 % 1) i

Spondilozisin : genellikle - 30 . yasmn: ﬁzer;inde - dikkatirgektigi ‘~biLglirilme1§§¢dir.
(4,8,9). ‘Bizim olgularimizin birinde-yasm 40 -digerinde. ise 4. ;olusu: ,-lomberi
spondilozisin 30 yasin - iizerinde ve genellikle hayatin 4. cli 1dekatinda;: dikkati-,

cektigini gostermektedir. Cbsids
Yapilan kaynak taramalarinda - okronozun. genelikle . erkeklerde. kadinlara

gore- iki defa:daha fazla -oldugu belirtilmekte. ise dei;-bizim' olgularimizin

erkek, digeri kadindir.
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mﬁka.syomvertébra govdéiermde ‘osteofitik:: deglslkhklerle
lozis gorunumu vardlr (1, 2 3,4,5,6,8,9;10;11).

guda da Tomber lordozun kaybolmasi ve - ‘spinal rijiditeye'baglispinal
iite: nedéniyle, 6nes'dogru’ egik, 'dizler  biikiik ve ‘ayaklar izerinde genis')

'durma’ §ekhndek1 “postiirgitipik! okronotik spondllonsh ‘hasta pozisyoruns-
uymaktadlr o

2rtropat11enn gorulebllmesme kargun ‘her'ik rolgud’ tla klmlk-muayene vesrad-"
yolojik inceleme sonucu periferal artropati bulunamad, b j

S B
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2. olguda ciltte pek tipik olmayan yaygin orta derecede pigmentasyon ol-
~ masma kﬂrsm3 birinci olouda kulaklarda sagh dcn smurindan bashyarak sakaklarda
““'daha 'belirginlesen ‘pigmentasy ri’ elmacik keir i “Koltuk

alt1 ve inguinal bolgede lokalize, sirt, bel ve sakruin b6fgesmde ‘yaygin pigmen-
- tasyon vardi- Her:iki-g6zde sklerada kornea ile i¢kafitusiarasmda gri-kahverengi
pxgment partikiilleri, kulak sayvanma transﬂlumlnasyonla. bakildiginda: kahve

ncak heerl
1sltme kayb1

-'s_;«okronotlk plgmentasyon nedemyle Jdisitme: bozuklugu olmaktadlr
olgumuzda da belki yaslarmin heniiz 40 civarinda -olmast': nedenlyle
, ;?@P‘anmaﬁh

apaklarinda,
oner, koroner

supilan kalitatif gesitli'biyokimyasal’ tetkikler tniisbet idi. Birinci olguda-disk' hernisi
19111 uygulanan diskektomi operesyonu esnasinda’ Postenior‘longitudinal ligament,
3 ;f 1br021s ve nuklcusf pu1p021s1n 81yah renkte-ve, sert olusu Qlkanlan dlSk

Ulehbir: ¢ la.n alkaptopu
g sponchlozu olan bu iki olgunun takdlm ed11mes1 uygun goriildii.

' SUMMARY ‘
ALCAPTONURIA AND OCHRONOTIC SPONDILOSIS
Alcaptonona and ochronosis are very rare dlseases we dlscussed this dise-

V ase and two patlentﬂ with ochronotic spond11051s
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