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Erken Tespit Edilen Alkaptonüri: Vaka Sunumu 
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Erken Tespit Edilen Alkaptonüri: Vaka Sunusu 

Alkaptonüri, ender görülen, otozomal resesif geçişli, 
tanımlanmış ilk doğumsal metabolik hastalıktır. Homo-
gentisik asit oksidaz enzim yetersizliğine bağlı olarak 
homogentisik asit ve metabolitlerinin bağ dokusunda birik-
mesi ile hastalık belirtileri ortaya çıkar. Ateş yüksekliği ve 
boy kısalığı nedeniyle başvuran kız hastada idrarda renk 
değişikliğinin ayrıcı tanıda yol gösterici olduğu, erken 
yaşta tespit edilen alkaptonüri vakası sunulmuştur.
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An Early Detected Alkaptonuria: Case Report

Alkaptonuria is the first described autosomal recessive 
inherited metabolic disorder. Signs and symptoms appear 
with deposition of homogentisic acid and its metabolites in 
the connective tissue due to homogentisic acid oxidase 
deficiency. In this article a case of 7- year old girl is pre-
sentedreferred  with the complaints of fever and short sta-
ture, and diagnosed as a case of alkaptonuria with the 
guiding diagnostic clue of discoloration of urine.
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Vaka Sunumu

GİRİŞ

Çocuk sağlığı ve hastalıkları hekimliğinde doğuştan 
metabolizma bozuklukları ile uğraşmak oldukça güç-
tür. Bu hastalıklar erken dönemde ciddi ve ölümcül 
sonuçlara yol açabildiği gibi bazı durumlarda belirti 
ve bulgu için uzun yıllar gerekebilir. Bu hastalıklara 
yaklaşımda özel bir ilgi gerekir (1,2). Gelişme geriliği, 
nöbet geçirme, nörolojik bozukluk, yeme reddi, 
organomegali, anormal idrar ve vücut kokusu gibi 
çok geniş yelpazede bulgu görülebilir. 

Alkaptonüri, ender, otozomal resesif geçişli, 1902 
yılında Garrod tarafından tanımlanmış, ilk doğumsal 
metabolik hastalıktır (3). 3q kromozomunda kodlan-
mış, tirozin metabolizmasında rol alan Homogentisik 
Asit Oksidaz (HGO) geninde mutasyon 1996 yılında 
tanımlanmış ve şimdiye kadar 40’ın üzerinde mutas-
yon tespit edilmiştir (4). Sıklığının 1: 250.000 ile 
1:1.000.000 arasında değiştiği tahmin edilmektedir (5). 
HGO enzim yetersizliğine bağlı olarak idrarla atıla-
mayan Homogentisik Asit (HGA) ve metabolitleri-
nin kollajenden zengin bağ dokusunda birikmesi ile 

hastalık belirti verir (6). Bu oksidasyon ve pigment 
oluşumu geri dönüşümsüzdür (7). Bu özelliklere rağ-
men, beklenen yaşam süresi sağlıklı bireyler kadar-
dır. Tüm vücutta, yaygın, bağ dokusunda koyu renkli 
pigment birikmesine “okronozis” denir.

Burada ateş yüksekliği ve boy kısalığı nedeniyle 
başvuran kız hastada idrarda renk değişikliğinin ayrı-
cı tanıda yol gösterici olduğu, erken yaşta tespit edi-
len alkaptonüri vakası sunulmuştur.

VAKA SUNUMU

Yedi yaşında kız hasta, sık geçirilen infeksiyon, ateş 
yüksekliği ve boy kısalığı yakınmaları ile hastanemi-
ze başvurdu. Aralarında akrabalık olan anne babanın 
3. sıradaki çocuğuydu. Doğumdan sonra koyu renkli 
idrar yakınması olan hasta altı yıl boyunca bir sağlık 
kuruluşuna başvurmamış. Ailede benzer yakınması 
olan kişi ve hastamızda ilaç kullanım öyküsü yoktu. 
Fizik muayenede; boy ve vücut ağırlığı persentileri 
3’ün altındaydı. Tüm vücutta dikkatli bir incelemeye 
rağmen renk değişikliğine rastlanmadı. Skleralar 
doğaldı. Kardiyak patoloji düşündürecek belirti ve 
bulgu yoktu, EKG normaldi. Ekstremitelerde ağrı, 
hareket kısıtlılığı, şekil bozukluğu yoktu. İdrar renk 
değişikliği yakınması olan hastada metabolik hasta-
lık ön tanısı ile idrar kan aminoasitleri araştırıldı. 
İdrar KOH ile işleme sokulunca ve diğer bir kaba 

Alındığı tarih: 31.07.2010
Kabul tarihi: 31.01.2011
* Gaziosmanpaşa Üniversitesi Tıp Fakültesi, Pediatri Anabilim Dalı
Yazışma adresi: Yard. Doç. Dr. Resul Yılmaz, Gaziosmanpaşa Üni-
versitesi Tıp Fakültesi Pediatri Bilim Dalı, 60030 Tokat
e-posta: drresul@hotmail.com



79

R. Yılmaz ve ark., Erken Tespit Edilen Alkaptonüri: Vaka Sunumu

alınan taze idrar bir gece bekletilince siyaha yakın 
renk değişimi saptandı (Resim 1). İdrarda kantitatif 
olarak HGA belirlendi. Bunların dışında rutin biyo-
kimyasal testler normaldi ve kemik surveyinde deje-
neratif değişiklikler yoktu. İdrar kültüründe E.coli 
saptanması üzerine antibiyotik tedavisi verildi. 
Abdominal USG normal olarak bulundu.

TARTIŞMA

Alkaptonüride hastalar uzun süre asemptomatik kal-
dığından tanı ileri yaşlarda konabilir (8-10). Erken 
çocuklukta idrarın hava ile teması sonucu kahverengi 
siyah renk değişikliği göstermesi alkaptonüriyi 
düşündürmelidir.

Yeni alınmış idrarda görünüm normaldir, HGA oksi-
dasyonu için uzun bir süre gerekir. Etkilenmiş kişile-
rin tanılarının gecikmesinin bir nedeni de bu olabilir 
(11). İdrarın bekletilmesi ya da NaOH gibi alkali ile 
işlemi sonrası siyah-koyu kahve renk değişikliği tanı-
da yardımcıdır. İdrar ya da kanda gaz–likid kroma-
tografisi ile kantitatif HGA düzeyinin spesifik olarak 
saptanması kesin tanıyı koydurur (12).Hastamızda 
idrarının bir gece bekletilmesi ve KOH ile işlemi 
sonrası renk değişikliği görülmüştür, idrarda kantita-
tif HGA tayini ile tanı konmuştur. 

Kanıtlanmış kesin bir tedavisi yoktur, ancak tıbbi 
tedavi ile pigment birikim hızının azaltılması ve kar-
diyovasküler komplikasyonların ileri yaşlara kaydı-
rılması amaçlanmaktadır. Büyük çocuk ve erişkinler-
de 1 gr/gün Vitamin C önerilmektedir (13). Tirozin ve 
fenilalaninden fakir, düşlük proteinli diyet de öneril-
mektedir, ancak uygulamada pratikliği ve yararı tartı-

şılmaktadır (14). Nitisinon, HGA oluşumunu engeller, 
ancak uzun dönem etkileri bilinmediğinden çocuklar-
da rutin kullanımı yoktur (15). 

Mantar modelinde yapılan bir araştırmada insan 
HGO genine benzeyen HGO tespit edilmiş, hastalı-
ğın patogenezinin anlaşılmasında, rekombinant HGO 
elde edilmesi ve yerine koyma tedavisinde kullanımı 
için ümit verici olmuştur (16).

Sonuç olarak, bebek bezinin boyanması ve idrarda 
renk değişikliği klasik bir vaka olmasına rağmen, bu 
öykünün alınmaması tanıdan uzaklaştırmamalıdır. 
Hastalığın en önemli morbidite ve mortalite nedenle-
ri ileri yaşta gelişen artropati ve kardiyovasküler 
tutulumdur. Erken tanı ve tedavi ile komplikasyonla-
rın gelişimi önlenebilecek ya da geciktirebilecektir.
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Resim 1. A: Hastanın 24 saat beklemiş idrarı, B: Taze idrar, C: Taze idrara alkali (KOH) eklenmesi sonrası.
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