
Okronosisli bir olguda omurga ankilozu

Ankylosis of the spine in a case with ochronosis
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A thirty-nine-year-old man presented with a complaint of

low back pain with a history of 20 years. Cervical and thora-

columbar radiographs showed wide calcification areas and

ankylosis in the intervertebral discs. Observation of blue-

gray pigmentation around his nose and ears suggested a

diagnosis of ochronosis, which was confirmed by the detec-

tion of high levels of homogentisic acid in the urine and dark

urine color following alkalization. Ochronosis should be

included in the differential diagnosis in patients with chron-

ic low back pain, calcified intervertebral discs, and black pig-

mentation in cartilagenous and collagenous tissues.
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Yirmi y›ld›r devam eden bel a¤r›s› flikayeti ile baflvuran

39 yafl›ndaki erkek hastan›n servikal ve torakolumbar gra-

filerinde, disklerde yayg›n kalsifikasyon ve ankiloz göz-

lendi. Burun çevresi ve kulaklarda mavi-gri pigmentas-

yon geliflen hastada okronosisten flüphelenildi. ‹drarda

homogentisik asit düzeyinin normalden yüksek olmas› ve

alkali ortamda idrar renginin siyahlaflmas› üzerine okro-

nosis tan›s› kondu. Kronik bel a¤r›s›, direkt grafide inter-

vertebral disklerde yayg›n kalsifikasyon, ankiloz ve doku-

larda siyah-gri pigment birikimi olan hastalarda ay›r›c› ta-

n›da okronosis de düflünülmelidir.

Anahtar sözcükler: Alkaptonüri/tan›/komplikasyon; ankiloz/eti-
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Okronosis, do¤umsal homogentisik asit (HGA)

oksidaz enzimi eksikli¤ine ba¤l› olarak geliflen me-

tabolik bir hastal›kt›r.[1] Omurga, kalça ve diz eklem-

leri gibi büyük eklemler daha s›k tutulmaktad›r.[1]

Omurgada oluflan de¤ifliklikler s›kl›kla torasik ve

lumbar segmentlerde ankiloza yol açmaktad›r.[1] Al-

kaptonüride HGA’n›n özellikle ba¤ dokusunda birik-

mesi, eklem, deri, göz, kardiyovasküler sistem, geni-

toüriner sistem, solunum sistemi ve nadir olarak da

merkezi sinir sistemi, difl ve endokrin sistem tutu-

lumlar›na neden olabilir. Hastalar›n eklemle ilgili ilk

yak›nmalar› belde hareket kayb› ve kronik bel a¤r›s›

fleklinde olmaktad›r.

Bu yaz›da, kronik bel a¤r›s›, direkt grafide inter-

vertebral disklerde yayg›n kalsifikasyon, ankiloz ve

dokularda siyah-gri pigment birikimi görülen bir ol-

gu sunularak, okronosisin ay›r›c› tan›da düflünülme-

si gereken bir hastal›k oldu¤u vurguland›.

Olgu sunumu 

Otuz dokuz yafl›ndaki erkek hasta, 20 y›ld›r de-

vam eden bel a¤r›s› nedeniyle ilk olarak Marmara

Üniversitesi Ortopedi ve Travmatoloji Poliklini¤i’ne

baflvurdu. Hastan›n servikal ve torakolomber grafi-

lerinde, tüm seviyelerde osteofitik dejeneratif de¤i-

fliklikler ve intervertebral disklerde yayg›n kalsifi-

kasyon saptand› (fiekil 1a, b; 2a-d).

Fizik muayenede omurga hareketlerinde k›s›tl›l›k

belirlendi. Hareket aç›kl›¤›, fleksiyonda torasik 20°,

lumbar 35° (normal de¤erler: 45° torasik, 60° lum-

bar); ekstansiyonda torasik 5°, lumbar 10° (normal

de¤erler: 25° torasik, 35° lumbar) ve lateral fleksiyon-
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da 10° (normal de¤er; 30°) ölçüldü. Ankilozan spon-

dilitin benzer radyolojik görüntü verdi¤i düflünülerek

HLA-B27’ye bak›ld› ve negatif sonuç al›nd›. Hasta-

n›n burun dorsumundan göz çevresine do¤ru yay›lan

gri mavi pigmentasyon, kulak kepçelerinde gri papül-

ler olmas› okronosisten flüphelenilmesini sa¤lad›. Ok-

ronosis öntan›s›na yönelik olarak idrarda HGA düze-

yine bak›ld›. ‹drarda yap›lan kalitatif (FeCl3 ve Bene-

dikt) testler HGA yönünden pozitif sonuç verdi; gaz-

likit kromotografisi ile bak›lan kantitatif HGA düzeyi

143 mmol/mol kreatinin (normali: 0) bulundu. Bu

bulgular okronosis tan›s›n› kesinlefltirdi. Okronosisin

tutabilece¤i di¤er yerler düflünülerek hasta, göz, ku-

lak-burun-bo¤az ve dermatoloji kliniklerince de mu-

ayene edildi. Tedavi olarak 1 gr/gün vitamin C ve 100

mg/gün diklofenak sodyum verilmeye bafllanan hasta

eklem ve olas› kardiyovasküler tutulumlar aç›s›ndan

uzun süreli izleme al›nd›.

Tart›flma 

Okronosis ilk kez 1866 y›l›nda Virchow taraf›n-

dan, k›k›rdak, ligament, tendon ve genifl kan damar-

lar›n›n intimas›nda pigmentasyon oluflumu ile kendi-

ni gösteren bir hastal›k olarak tan›mlanm›flt›r.[1] 1902

y›l›nda Albrecht ve Zdareck hastal›¤›n alkaptoüri ile

ilgisini ortaya ç›karm›fllard›r.[1,2] Okronosisin nüfus

içinde görülme s›kl›¤› 1/1.000.000 iken, alkaptonü-

rik hastalar›n yaklafl›k %50’sinde görülmektedir.

Cilt ve yumuflak dokularda pigmentasyon gibi ilk

semptomlar 40-50’li yafllarda ortaya ç›kmaktad›r.[3]

Sonderbergh 1915 y›l›nda spinal artrit ile okronosis

aras›ndaki iliflkiyi ortaya ç›karm›fl ve bu duruma

“ostitis deformans alkaptonurika” ad›n› vermifltir.[1]

1996-7 y›llar›ndaki klonlama çal›flmalar›nda, alkap-

tonüri geninin 3q 21-23 lokusunda yer ald›¤› göste-

rilmifltir.[4] Görülme s›kl›¤› dünya genelinde düflük

olmas›na ra¤men, Slovakya ve San Domingo gibi

ülkelerde 1/19.000’e kadar ulaflmaktad›r.[1] Alkapto-

nüride HGA’n›n özellikle ba¤ dokusunda birikmesi,

eklem, deri, göz, kardiyovasküler sistem, genitoüri-

ner sistem, solunum sistemi ve nadir olarak da mer-

kezi sinir sistemi, difl ve endokrin sistem tutulumla-

r›na neden olabilir. Hastalar›n eklemle ilgili ilk ya-

k›nmalar›, belde hareket kayb› ve kronik bel a¤r›s›

fleklindedir. Alkaptonürisi olan hastalarda ilk semp-

tom olarak siyatalji (%17) ve bel a¤r›s› (%60) göze

çarpmaktad›r.[5] Omurgada oluflan mikrok›r›klar ve

eklem dejenerasyonun a¤r›ya neden oldu¤u düflünül-

mektedir.[1] Kronik bel a¤r›s› olan ve radyolojik ola-

rak intervertebral disklerinde yo¤un kalsifikasyonu

bulunan hastalar›n cilt ve dokular›nda koyu renk de-

¤iflikleri de varsa, tan›da öncelikle okronosisden

flüphelenilmelidir.[1,2] Ayr›ca lomber lordozun düzlefl-

mesi, torasik kifozun artmas›, nadir olarak da servi-

fiekil 1. (a) Servikal ön-arka ve (b) yan grafilerde tüm seviyelerde dejeneratif de¤ifliklikler ve intervertebral
disklerde opaklaflma görülüyor.

( a ) ( b )
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kal disk y›rt›klar› görülebilmektedir.[1] Bu hastalarda

boyda 15 cm’lik yükseklik kayb› ve cauda equina

sendromu görüldü¤ü bildirilmifltir.[1] Alkaptonürik

hastalar çocukluk ve gençlik y›llar›nda genelde

asemptomatiktir; yafl ilerledikçe ilk olarak sklera ve

kulak k›k›rda¤›nda bafllayan pigmentasyon a¤›zda, t›r-

naklarda ve difllerde de görülebilir.[ 1 ] Olgumuzun iki

yönlü omurga grafilerinde intervertebral aral›klarda

azalma, osteofit oluflumu, sakroiliak ve faset eklemler-

de dejenerasyon saptanm›flt›r. Baz› hastalarda birçok

( a ) ( b )

( c ) ( d )

fi ekil 2. Dorsal ( a ) ön-arka ve (b) y a n
grafilerinde, ve lomber ( c ) ö n -
arka ve ( d ) yan grafilerinde,
tüm seviyelerde yayg›n os-
teofitik oluflumlar, dejeneratif
de¤ifliklikler ve intervertebral
disklerde yayg›n opaklaflma
g ö r ü l ü y o r.



seviyede vakum disk oluflumu, psödoblok vertebra gö-

r ü l e b i l m e k t e d i r.[ 1 ] Röntgende hemokromatosis, idiyo-

patik kondrokalsinosis, akromegali ve Pott hastal›¤›n-

da da saptanan disk aral›klar›n›n opaklaflmas›, okrono-

sis ile kar›flabilir.[ 1 , 2 , 5 - 7 ] Sakroiliak eklem aral›¤› azalabi-

lir; ancak füzyon görülmemektedir.[ 1 , 7 , 8 ] Simfizis pubis

genellikle sklerozedir.[ 1 , 9 ]

Okronosisin henüz etkinli¤i kan›tlanm›fl bir teda-

visi yoktur. Çeflitli tedavi yöntemleri denenmektedir

[yüksek doz vitamin C (100 mg/kg); NTCB - nitrot-

rifluoromethylbenzoylcyclohexanedione; HGA oksi-

daz; tirozin ve fenilalanin ve proteinli düzeyi düflük

diyet uygulamas›].[ 1 , 6 - 8 , 1 0 ] Baz› kliniklerde, dokularda

okronotik pigment birikimini önlemek için yayg›n

olarak kullan›lan askorbik asit hastal›¤›n ilerlemesini

ö n l e y e m e m e k t e d i r. Yukar›da say›lan bu uygulamala-

r›n hastal›¤›n seyrinde yarar› tart›flmal›d›r.[ 1 , 5 - 8 , 1 0 ] O k r o-

notik artropatide iyileflme flans› yoktur.[ 1 , 5 - 8 , 1 0 ] Var olan

enzim defekti tedavi edilememektedir. Sadece analje-

zik, fizik tedavi ve intra-artiküler kortikosteroid en-

jeksiyonu (özellikle diz eklemlerine) gibi semptoma-

tik tedavi yöntemleri uygulanabilmektedir.[ 1 0 ] ‹ l e r l e-

mifl gonartritik ve koksartritik olgularda ise kalça ve

diz artroplastisine baflvurma s›kt›r.[ 1 0 ]

Sonuç olarak, okronosis kronik bel a¤r›s›, direkt

grafide intervertebral disklerde yayg›n pigmentas-

yon, ankiloz ve dokularda siyah-gri pigment biriki-

mi oluflan hastalar›n ay›r›c› tan›s›nda düflünülmesi

gereken önemli bir hastal›kt›r.
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