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Introduccion

La Alcaptonuria es una rara enfermedad hereditaria del
metabolismo de la tirosina y fenilalanina, 1-4/1.000.000,
autosémica recesiva, caracterizada por la acumulacién de
dcido homogentisico en orina y su depésito en diversos
tejidos del organismo ricos en coldgeno, llamando a esta al-
teracién Ocronosis (ocre: amarillo, 7oso: enfermedad). Las
zonas de cartilago articular son las mas afectadas, siendo la
columna tipicamente comprometida desarrollando espon-
dilosis con calcificacién y osificacién de discos interverte-
brales. Menos cominmente se asocian artropatias periféri-

cas de rodilla, hombro y cadera.

Caso clinico

Paciente masculino de 35 afios de edad remitido al centro
para realizacién de estudios radiolégicos de control de su
enfermedad de base ya conocida. Clinicamente el paciente
se encontraba asintomatico. De la anamnesis surge la histo-
ria de episodios repetidos de lumbalgia, gonalgia y pubalgia
crénica de hace 7 afios tratados en forma sintomdtica.

El examen fisico demuestra sutil coloracién oscura de
esclerdticas.

Su andlisis de dcido homogentisico en orina de 24 horas
demostraba niveles elevados, por encima del valor normal
de referencia (menor de 10 mg/24h).

Se le realizaron estudios radiolégicos de columna dor-
solumbar y ambas rodillas en incidencias frente — perfil y

pelvis frente.
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Conclusion diagnodstica

Poliartropatia ocrondtica.

Discusion

La Ocronosis es una rara metabolopatia hereditaria defini-
da como el conjunto de las manifestaciones musculoesque-
léticas de la Alcaptonuria.

Los pacientes con Alcaptonuria se caracterizan por la
ausencia parcial o completa de la oxidasa del dcido homo-
gentisico, enzima presente en higado y rifidn, responsable
del catabolismo de la tirosina y fenilalanina. La misma
transforma el 4cido homogentisico (ACH) en 4cido malei-
lacetoacético lo que conlleva a valores séricos elevados de
ACH con la consiguiente eliminacién en orina. Asi mismo
el ACH se acumula en tejidos del organismo ricos en co-
ligeno, produciendo coloracién negro-azulada de los mis-
mos dando por esto el nombre de Ocronosis. La artropatia
ocrondtica resulta del depésito de pigmentos en las articu-
laciones del esqueleto axial y periférico.

Siempre existe una historia familiar de la enfermedad,
dos veces mds frecuente en mujeres y generalmente asin-
tomadtico hasta la vida adulta, aunque la deteccién de la en-
fermedad en la nifiez puede ocurrir por la identificacién de
la coloracién de orina.

Si bien su etiologia es desconocida, en la actualidad se
han identificado hasta 16 tipos de mutaciones en el gen
HGO humano (cromosoma 3), que pueden dar lugar a una
pérdida de funcién de la enzima. También se ha relaciona-
do con la presencia de HLA B-27 positivo.

La Alcaptonuria presenta caracteristicamente la apari-
cién de orina que se torna de color oscuro al contacto con
el aire debido a la oxidacién del ACH, hecho similar que
ocurre con la pérdida de liquido por sudor.

El hallazgo significativo y patognomdnico a nivel del
laboratorio es el aumento del ACH en orina de 24h.



La acumulacién de ACH en los tejidos se presenta clini-
camente alrededor de los 20-30 afios con pigmentacién ma-
rrén azulada de la piel, esclera, c6rnea, nariz y pabellén auri-
cular. A menudo el cerumen del conducto auditivo externo es
negro v la periferia de la membrana timpanica es gris oscura.

La artropatia ocronética es una manifestacion de la Al-
captonuria de larga evolucidn. La sintomatologia aparece
alrededor de la cuarta década con dolor y limitacién de
la movilidad en caderas, rodillas y hombros. Puede haber
derrame articular.

Las manifestaciones espinales incluyen rigidez y dolor
lumbar, rectificacién de la lordosis fisiolégica, hipercifosis
toracica y limitacién funcional.

El depésito del pigmento ocronético puede ocurrir en
otros sistemas como el cardiovascular, el genitourinario o
respiratorio, dando origen a calcificaciones valvulares, re-
nales, prostiticas y bronquiales.

El pigmento se acumula en el cartilago hialino y el fi-
brocartilago, produciendo fragilidad y fragmentacién de
la superficie, a continuacién aparecen fisuras y el hueso
subcondral queda expuesto conllevando a eburnizacién y
esclerosis. Luego se desarrolla formacidn de vellosidades
sinoviales con posterior desprendimiento y origen de cuer-

pos libres osteocondrales.

En la columna principalmente lumbar afecta el carti-
lago articular de platillos y el anillo fibroso y ligamentos
vertebrales llevando a calcificacién.

Las manifestaciones radioldgicas predominan en el es-
queleto axial, especialmente en segmentos toracolumbar.

La anomalia més distintiva es la alteracién en el disco
intervertebral, dado por la disminucién de su altura con
fenémeno de vacio y calcificaciones horizontales finas si-
milando a las “hostias”, representado por las fibras internas
del anillo fibroso. También puede extenderse en placa a
todo el disco intervertebral.

Estas alteraciones discales son visibles en miltiples ni-
veles simultineamente.

Es notable el bajo grado de proliferacién 6sea marginal
del cuerpo vertebral con s6lo pequefios osteofitos visibles.

La calcificacién puede progresar eventualmente cru-
zando el espacio discal dando aspecto similar a los sindes-
mofitos de la espondilitis anquilosante.

Los cambios severos incluyen osteoporosis, hiperci-
fosis, pérdida de los espacios discales intervertebrales por
osificacién y formacién de puentes éseos “columna en
cafia de bambu” (Figuras 1,2, 3 y 4).

A nivel extraespinal, los hallazgos radiolégicos son si-
milares a la enfermedad articular degenerativa. La sinfisis

Figura 1. Rx columna dorsal perfil. Se observan calcificaciones dis-
cales, pérdida del espacio discal, osteopenia de cuerpos vertebrales
con esclerosis marginal y minima osteofitosis.

Figura 2. Rx columna lumbar frente. Escoliosis dextro-levoconvexa, re-
duccion del espacio discal, calcificacion de los discos intervertebrales
con marcada osteofitosis y osificacion de discos L1-L2 y L3-L4 (fle-
chas negras). Calcificacion litidsica en grupo calicilar de sombra renal
izquierda (flecha blanca).
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Figura 3. Rx de columna lumbar perfil. Calcificacion de discos inter-
vertebrales, osificacion de discos L1-L2 y en sector anterior de L3-L4

(flechas). Osteopenia difusa y rectificacion de la lordosis fisioldgica.
Figura 4. Rx de columna lumbar perfil. Reduccién del espacio discal
con calcificacion del disco y fendmeno del vacio.
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del pubis puede mostrar disminucién del espacio articular,
calcificacion y esclerosis sea (Figura 5). La rodilla es uno
de los lugares mds comtinmente comprometido con dismi-
nucién del espacio articular y esclerosis sea, salvo que la
Ocronosis afecte aisladamente el compartimento femoro-
tibial lateral, existe calcificacién y fragmentacién meniscal
con multiples cuerpos intraarticulares radiopacos, osteofi-
tos y calcificacién tendinosa (Figuras 6 y 7).

La excepcidn es la cadera donde tiene hallazgos simila-
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res a la artritis reumatoidea con pérdida uniforme del espa-

cio articular y relativamente pequena osteofitosis.

Conclusidn

Las claves para el diagnéstico radioldgico son los cambios
caracteristicos del disco intervertebral y la temprana edad
de inicio del cuadro de artropatia degenerativa avanzada en
localizaciones no esperadas.

Figura 5. Rx de sinfisis
pubiana frente. Disminucion
del espacio articular con
esclerosis osea yuxtaarticular
inferior.

Figura 6. Rx de rodilla dere-
cha frente. Cambios degene-
rativos a nivel del compar-
timento femorotibial lateral
con leve osteofitosis marginal
y calcificacion condral.
Figura 7. Rx de rodilla
derecha perfil. Se observan
multiples cuerpos libres
oseos intraarticulares a nivel
de compartimento anterior y
posterior (flechas).
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