Artropatia ocrondtica na alcaptondaria: relato de caso
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Introducao

A alcaptonuria € uma doenca hereditaria resultante de um erro do
metabolismo da tirosina, acimulando metabolitos de acido homogentisico (HGA) nos
tecidos (BRANDAO, 2006). Os pacientes excretam HGA na urina, que é oxidado em
pigmento enegrecido/ocre, nomeando a doenca também como ocronose (LIMA et al,
2000). Uma complicacdo da alcaptonudria é a artropatia ocronética que acomete
grandes articulagdes e coluna vertebral, assim como a osteoartrite. Outras ainda séo,
ocronose cardiovascular, cutanea, ocular e de trato genitourinario (CARVALHO,
2019) (INTRONE, 2003). A alcaptonuria € uma doenca rara que afeta seres humanos,
sendo sua prevaléncia, nos Estados Unidos da América, de 1 caso para cada 1 milh&do
de nascidos vivos. O diagnostico é feito a partir de testes genéticos e pela quantidade
de acido homogentistico excretado na urina em 24 horas.O tratamento engloba
atividades fisicas e o uso de nitisinona (HOCHBERG, 2016).

Objetivos

Abordar qualitativamente e retratar o raro caso de alcaptoniria em um
paciente que apresentou ocronose tardiamente diagnosticada e a artropatia.

Métodos

Método retrospectivo, analitico, observacional e descritivo. Os dados clinicos
foram coletados do prontuario. Para a revisao de literatura, utilizou-se as plataformas
Google Académico, SciELO, PubMed, Periddicos da Capes e NCbi, entre 2000 e
2023.

Descricdo do caso

Masculino, 60 anos, encaminhado pela ortopedia a reumatologia com
suspeita de ocronose, apoés cirurgia no joelho em que foi identificado cartilagem cor
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ocre. Aos 35 anos, iniciou com dores na coluna de fim subito, evoluindo com artralgias
inflamatorias em ombros, com rigidez matinal menor que 30minutos e despertar
noturno. Exame fisico revelou coloracdo ocre em epiderme, cartilagem de orelha
direita, crepitagdes bilaterais em joelhos com limitagdo ao movimento, e dor e
limitacdo em quadris. Exames laboratoriais mostraram pesquisa de HGA positiva em
urina. Em radiografia de térax (RX), apresentou espessamento de brénquios peri-
hilares e basais. Em regido cervical, tanto em RX quanto em ressonancia magnética
(RM), notou-se anterolistese, retrolistese e espondiloartropatia degenerativa entre C2
e C4. ARM de joelho e femoropatelar esquerdos revelou osteoatrite. Bidpsia cutanea
negativa para malignidade e n&o sugeriu ocronose. Apos avaliacdo geneticista e
realizacdo de teste genético (HGa) foi confirmado a doenca. A familia néo foi
investigada, pois se trata de mutacdo genética. O manejo envolveu duloxetina e
infiltragdo com melhora das dores.

Figura 1. Pigmentag&o cutanea sugestiva de ocronose.

Conclusoes

Paciente com artropatia de joelhos avancada e banda em ombros, coluna e
quadril secundéarias a alcaptondria. E uma doenca genética rara, porém de facil
diagndstico. A falta de suspeita diagndstica gera complicagbes a longo prazo, mas
gue se diagnosticada precocemente sao trataveis e preveniveis.
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