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ALKAPTONÜRİ
HASTALIĞINDA SPONTAN AŞİL 

TENDON RÜPTÜRÜ51

GİRİŞ

Alkaptonüri, tirozin metabolizmasındaki 
homojentisat 1,2 dioksijenaz enzim eksikliğine 
bağlı olarak vücutta homojentisik asit (HA) bi-
rikimine neden olan nadir otozomal resesif bir 
hastalıktır(1). Doku ve idrarda biriken HA oksi-
jenle karşılaşınca benzokinona dönüşür. Benzo-
kinonlar ise melanin benzeri polimerler oluştu-
rur(Şekil 1). Melanin benzeri polimerler bilhassa 
bağ dokusuna yerleşerek okronozis denilen, do-
kuda kahverengi-siyah renkte koyulaşmaya yol 

açar(2). Hastalarda genellikle 30’lu yaşlara kadar 
idrar renginin koyulaşması dışında başka klinik 
belirti olmaz iken; HA zamanla eklem kıkırdağı, 
tendonlar ve omurlar arası disklerin yapısındaki 
kollajenle birleşerek bu dokuların esnekliğini kay-
betmesine sebep olur(3). Hastalarda beklenen ya-
şam süresi azalmamıştır(4). Bu olgu sunumunun 
amacı spontan aşil tendon rüptürü vakalarında 
nedenlerden birinin alkaptonüri hastalığı olabile-
ceğini vurgulamak ve hastalığın olası etkileri açı-
sından klinisyenler için farkındalık oluşturmaktır.

Şekil 1. Tirozin metabolizması.



298 Ortopedi ve Travmatolojide Nadir Vakalar

tiyi ve diğer bulguları en aza indirmek için bazı 
tedavi yaklaşımları vardır(12). Geniş eklem tutu-
lumu olan hastalar için; dinlenme, analjezi ve er-
ken dönemlerde fizyoterapi faydalı olabilir. İleri 
dejenerasyonu olan eklemlerde eklem debridma-
nı veya artroplasti yapılabilir. Özellikle diyetlerde 
fenilalanin ve tirozin içeren besinlerin alımının 
azaltılması tercih edilir(2). Yetişkinlerde ve ço-
cuklarda günlük 1 gr C vitamini (askorbik asit) 
alımı önerilir. Askorbik asidin antioksidan yapısı, 
homojentisik asitin dokularda biriken polimerik 
yapıya dönüşümünü azaltır(2,13). İnsan ve fare 
deneylerinde nitisinonun idrar HA ekstraksiyo-
nunu önemli ölçüde değiştirdiği görülmüştür. Bu 
ilacın tirozinemi tip 1’ de kullanılması önerilse 
de, okronozis hastalarında kullanımına ilişkin 
kesin bir bilgi bulunmamaktadır(11). Yük taşıyan 
diz eklemi gibi eklemlerde tutulumu olan hasta-
larda dört ay boyunca günde 400 mg kondrotin 
sülfat ve 1,500 mg glukozamin kullanımının ek-
lem şikayetlerini azalttığı bildirilmiştir(14).

SONUÇ

Sonuç olarak, alkaptonüri, bir enzim eksikli-
ğinden kaynaklanan metabolik bir hastalıktır. Bu 
hastalığın profilaktik ve kesin tedavisi henüz bu-
lunamamış olup sadece okronotik artropatiyi ve 
diğer bulguları en aza indirmek için bazı tedavi 
yaklaşımları vardır(12). Protein kısıtlı diyet, C 
vitamini, nitisinon ve antiinflamatuar/analjezik 
ilaçlar tedavide kullanılmaktadır(15). Bu anlam-
da alkaptonürili hastalarda artrozu engellemek 
ve tedavi etmek için ilgili gendeki bozukluğun 
erken tespiti ve onarımı amacıyla birçok genetik 
çalışma ve araştırmalara ihtiyaç vardır.
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