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Alkaptoniiri, tirozin metabolizmasindaki
homojentisat 1,2 dioksijenaz enzim eksikligine
bagli olarak viicutta homojentisik asit (HA) bi-
rikimine neden olan nadir otozomal resesif bir
hastaliktir(1). Doku ve idrarda biriken HA oksi-
jenle karsilasinca benzokinona doniisiir. Benzo-
kinonlar ise melanin benzeri polimerler olustu-
rur(Sekil 1). Melanin benzeri polimerler bilhassa
bag dokusuna yerleserek okronozis denilen, do-
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HASTALIGINDA SPONTAN ASIiL
TENDON RUPTURU

acar(2). Hastalarda genellikle 30’lu yaslara kadar
idrar renginin koyulagsmasi disinda bagka klinik
belirti olmaz iken; HA zamanla eklem kikirdags,
tendonlar ve omurlar arasi disklerin yapisindaki
kollajenle birleserek bu dokularin esnekligini kay-
betmesine sebep olur(3). Hastalarda beklenen ya-
sam siiresi azalmamistir(4). Bu olgu sunumunun
amaci spontan asil tendon riiptiirii vakalarinda
nedenlerden birinin alkaptoniiri hastalig1 olabile-
cegini vurgulamak ve hastaligin olasi etkileri ag1-
sindan klinisyenler i¢in farkindalik olugturmaktir.
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Sekil 1. Tirozin metabolizmasi.
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tiyi ve diger bulgular1 en aza indirmek i¢in bazi
tedavi yaklagimlari vardir(12). Genis eklem tutu-
lumu olan hastalar i¢in; dinlenme, analjezi ve er-
ken doénemlerde fizyoterapi faydali olabilir. Ileri
dejenerasyonu olan eklemlerde eklem debridma-
n1 veya artroplasti yapilabilir. Ozellikle diyetlerde
fenilalanin ve tirozin igeren besinlerin aliminin
azaltilmas: tercih edilir(2). Yetiskinlerde ve ¢o-
cuklarda giinlitk 1 gr C vitamini (askorbik asit)
alimi 6nerilir. Askorbik asidin antioksidan yapisi,
homojentisik asitin dokularda biriken polimerik
yaptya doniisiimiinii azaltir(2,13). Insan ve fare
deneylerinde nitisinonun idrar HA ekstraksiyo-
nunu 6nemli 6l¢tide degistirdigi goriilmistiir. Bu
ilacin tirozinemi tip 1’ de kullanilmasi onerilse
de, okronozis hastalarinda kullanimina iliskin
kesin bir bilgi bulunmamaktadir(11). Yiik tastyan
diz eklemi gibi eklemlerde tutulumu olan hasta-
larda dort ay boyunca giinde 400 mg kondrotin
stilfat ve 1,500 mg glukozamin kullaniminin ek-
lem sikayetlerini azalttig1 bildirilmistir(14).

SONUC

Sonug olarak, alkaptoniiri, bir enzim eksikli-
ginden kaynaklanan metabolik bir hastaliktir. Bu
hastaligin profilaktik ve kesin tedavisi heniiz bu-
lunamamis olup sadece okronotik artropatiyi ve
diger bulgular1 en aza indirmek i¢in bazi tedavi
yaklasimlar1 vardir(12). Protein kisith diyet, C
vitamini, nitisinon ve antiinflamatuar/analjezik
ilaglar tedavide kullanilmaktadir(15). Bu anlam-
da alkaptoniirili hastalarda artrozu engellemek
ve tedavi etmek igin ilgili gendeki bozuklugun
erken tespiti ve onarimi amaciyla bir¢ok genetik
caligma ve arastirmalara ihtiyag vardir.
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