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Deri Bulgulariyla Tan1 Konulan
Bir Alkaptoniiri Olgusu

An Alkaptonuria Case Diagnosed with
Skin Findings

Ikaptontiri (okronozis); otozomal resesif gegisli, tirozin metabolizmasi
Abozuklugudur. Homogentisik asit 1, 2-dioksigenaz eksikligi sonucu,
homogentisik asit (HGA) maleylasetik aside doniistiiriilememekte,
biriken homogentisik asit benzokinon asetik aside ¢evrilmekte, polimerize
olarak birikmekte ve hastalik bulgularina yol agmaktadir. Okside olmus
HGA polimerleri bag dokusunda, deri sklera ve kikirdak gibi dokularda

yogun pigmentasyona yol agmaktadir.!

Idrarin siyah renk almasi, skleralarda giderek artan hiperpigmentasyon
ve eklemlerde okronotik bozukluk, karakteristik ve en sik goriilen bulgu-
lardar.?

Bu ¢aligmada, nadir goriilmesi sebebiyle, erigkin donemde tani alan bir
erkek olgu sunularak hastalikla ilgili giincel bilgilerin gézden gegcirilmesi
amaclanmagtir.

Altmis ti¢ yasindaki erkek olgu, ellerinde yaklagik alt1 yildir olusan ma-
vimsi lekelenmelerle poliklinigimize basvurdu. Kulaklardaki renk degisik-
liginin 20-25 yildir, gozlerdeki lekelerin ise yedi yildir mevcut oldugunu
belirtti. Olgu daha 6nce alkaptoniiri tanist almadigini, gesitli topikal teda-
viler aldigimi ve fayda goérmedigini ifade etmekte idi. Dermatolojik muaye-
nesinde, her iki el ayasinda yogun mavimsi pigmentasyon ve lateral
kisimlarda mavi-gri hiperkeratotik papiil ve plaklar, kulak kikirdaklarinda
koyulagsma ve sagda daha yogun olmak tizere bilateral goz skleralarinda
mavi-gri hiperpigmente lekeler izlendi (Resim la-d). Bes yildir diz eklem-
lerinde agrilar1 olan olgu, daha 6nce analjezik tedavisi almigti. Dort kardes
olduklarini, 53 yasindaki erkek kardesinde benzer sikdyetlerin oldugunu,
fakat iki kiz kardeginde hastalik belirtilerinin olmadigini belirtmekte idi.

Yapilan biyokimya, hemogram, tiroid fonksiyon testleri, B;, ve vita-
min D diizeyi, insiilin, C-peptit normal degerlendirildi. Sifiliz ve hepatit so-
nugclan negatif saptandi. Tiim batin ultrasonu normal idi. G6z uzmaninca
yapilan muayenede her iki g6z medyal konjonktivada ve skleralarda yama
tarzinda pigment birikimleri saptandi ve giines goren bolgelerdeki bu bi-
rikimler alkaptoniiri tanisini desteklemekte idi. Transtorasik ekokardi-
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yografisinde, 14 mm kalinliginda sol ventrikiil
hipertrofisi mevcuttu. Kapak tutulumu ve sol
ventrikiil sistolik disfonksiyonu izlenmedi. Hi-
pertansiyon Oykiisii olmayan olguda, ventrikiil
hipertrofisinin alkaptoniiriye bagli olabilecegi de-
gerlendirildi.

Olgudan alinan idrar giines 15181nda bekletildi
ve siyahlastig1 gortildii (Resim 2a). Eldeki hiperke-
ratotik plaklardan alinan “punch” biyopsisi sonu-
cunda; epidermiste yilizeyde kalin kompakt
hiperkeratoz, dermiste homojenize, yer yer sar1
kahve renkte pigment iceren kollajen bantlar iz-
lendi (Resim 2b). Alkaptoniiri ile uyumlu olarak
degerlendirildi. Tipik klinik, deri-g6z tutulumu ve
biyopsi sonuglariyla olguya alkaptoniiri tanisi

kondu.

Alkaptoniiri hastaliginda HGA’nin 6zellikle
bag dokusunda birikmesi deri, goz, eklem, kardi-

yovaskiiler sistem, solunum sistemi, iirogenital sis-
tem ve nadiren de santral sinir sistemi, dis ve en-
dokrin sistem tutulumlarina yol aabilmektedir. ilk
bulgusu; yenidogan déneminde, bebek ara bezinde
beklemis idrarin gri-siyah renk almasi veya sabun
gibi alkali bir madde ile temas ettikten sonra si-
yaha boyanmas: seklinde ortaya ¢ikabilmektedir.?
[drarin giines 15131nda bekletilmesiyle siyahlas-
mas1 alkaptoniiri tanisinda 6nemli bir bulgudur.
Olgumuzda idrar giineste bekletilince siyahlagma
gorulmistir.

Klinik olarak ortaya ¢ikisi, ti¢iincii-dérdiincii
dekadda baglayan, daha ¢ok yiiz ve el dorsalleri gibi
giinese maruz kalan bolgelerde, kulak kepgesi gibi
kikirdakli bolgelerde, el tirnaklarinda, koltuk alt1
ve kasik gibi yogun ter bezleri iceren deri alanla-
rinda mavi-gri pigmentasyon seklindedir. Kornea,
konjonktiva, sklera ve timpanik membranda pig-

RESIM 1: a, b,c) Ellerde ve gozlerde hiperpigmentasyon, d) Sagda normal idrar, solda giineste bekletilen idrar 5megi.

a

b

RESIM 2: a) Homojenize kollajen bantlari (HEX10), b) Kalin kollajen bantlarda sar-kahverengi renkte pigment (HEx20).



Dursun TURKMEN ve ark.

Turkiye Klinikleri ] Dermatol 2018;28(3):130-2

ment birikimi de bu dénemde olugmaktadir.? Ol-
gumuzun ellerinde, kulaklarinda, skleralarinda ve
konjonktivalarinda yogun pigmentasyon mevcuttu.
Besinci dekaddan sonra aort ve mitral kapaklarda
pigment birikmesi sonucu kalsifikasyon ve stenoz
gelisebilmektedir.* Olgumuzda kapak tutulumu
mevcut degildi, ancak sol ventrikiil hipertrofisi
vardi.

Histopatolojik olarak deri biyopsilerinde, he-
matoksilen ve eozinle sarims: kahverengi boya-
nan okronotik pigmentin, dokuda serbest sekilde,
damar duvari endotelinde, bazal membranda,
ekrin ter bezi salgi hiicrelerinde ve makrofaj
icinde ince graniil seklinde birikimi gozlenebil-
mektedir. Kollajen bantlarda biriken pigmentin
kollajende homojenizasyon ve sismeyle parcalan-
maya neden olmas: tipiktir.> Olgumuzdan alinan
deri biyopsisinde, dermiste pigment igeren kolla-
jen bantlar1 mevcuttu.

Alkaptoniiri i¢in gliniimiizde heniiz kesin bir
tedavi bulunmamaktadir. Tirozin ve fenilalaninden
fakir diyet 6nerilmekte, ancak ¢ogunlukla yeterli
gelmemektedir. Antioksidan etkisi diistiniilerek

kullanilan askorbik asidin faydasi konusunda
heniiz bir fikir birligi yoktur.?

Finansal Kaynak

Bu ¢alisma sirasinda, yapilan arastirma konusu ile ilgili dogru-
dan baglantis1 bulunan herhangi bir ila¢ firmasindan, t1bbi alet,
gere¢ ve malzeme saglayan ve/veya iireten bir firma veya her-
hangi bir ticari firmadan, ¢alismanin degerlendirme siirecinde,
calisma ile ilgili verilecek karar1 olumsuz etkileyebilecek maddi

ve/veya manevi herhangi bir destek alinmamugtir.

Cikar Catigmasi

Bu ¢alisma ile ilgili olarak yazarlarin ve/veya aile bireylerinin
¢ikar catismasi potansiyeli olabilecek bilimsel ve tibbi komite
tiyeligi veya tiyeleri ile iliskisi, danismanlik, bilirkisilik, her-
hangi bir firmada ¢alisma durumu, hissedarlik ve benzer du-

rumlarn yoktur.
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