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CASO CLINICO

S. Urgéncia

70 anos, raca negra
Queixa de diminuicao progressiva da AV ODE, indolor
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EXAME OBJETIVO GERAL

Lesdes hiperpigmentadas nas maos




ANTECEDENTES PESSOAIS

Artrite nos joelhos, ombros, cotovelos, maos e coluna téraco-lombar + osteoporose
+ limitacao funcional progressiva

Diagndstico de artropatia ocrondtica ha 20 anos (bispsia joelho)

Litiase renal
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Pela historia e manifestacdes clinicas foi colocada a
hipotese diagnostica de ...




ALCAPTONURIA

Mutagdao no Cromossoma 3
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ANAc. homogentisico

Pigmento acastanhado/azulado/negro (ocre)

Deposicao em varios orgaos e tecidos, com predileccao pelo tecido conjuntivo
articulacoes, pele, olho e sistema cardiovascular

NORMAL ALKAPTONURIA
Phenylalanine Phenylalanine
Tyrosine Tyrosine
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Hydroxyphenylpyruvate Hydroxyphenylpyruvate
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Homogentisic Acid
Maleylacetoacetic Acid (Defect in HtA Oxidase)
Homogentisic Acid
1 Accumulates
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ALCAPTONURIA

Diagnostico

Manifestacoes

Clinico

Provas qualitativas e quantitativas de A.Homogentisico
no plasma ou urina

Histopatologia e imunohistoquimica de bidpsia de
tecido envolvido

Urina escura (12 sinal) + litiase

Artropatia ocronotica - manifestagdo mais incapacitante
Coloracao azul escurecida da pele

LesOes cardiacas valvulares

Oculares




ALCAPTONURIA- Manifestac®es Oculares

70% dos doentes

Hiperpigmentacao da esclera na area interpalpebral

-principal manifestacdo ocular

-pode ser evidente por volta dos 20-30 anos, antecedendo em 10-20 anos o inicio de outras manifestac¢des sistémicas, auxiliando
no diagndstico precoce da doenca

Hiperpigmentacao da conjuntiva, da palpebra e da cérnea perilimbica

tipicamente em gotas de éleo (“oil drop”) e poupando a regido central da cornea
PATOGNOMONICA




DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

« Melanose
Ocular
Melanose
Congénita Oculo-dermal
(Nevus de Ota)
Racial
Primaria (PAM)
Melanose
Adquirida Localizada Pdés-inflamatdria Pos-traumatica
Corpo estranho Deposito farmacos
szalklie Sistémica Doenga de Addison Ocronose
Sindrémica Complexo de Carney’s S. Peutz-Jeghers

* Escleromalacia com prolapso da Uvea
« Melanoma




A visao geralmente nao é afectada

EM DEBATE...

Estudos recentes evidenciam, a deposi¢ao de
pigmento em outras estruturas oculares como
camara anterior, trabéculo, cristalino, vitreo e NO

A ocorréncia simultanea das duas patologias pode ser uma mera
coincidéncia ou, pelo contrario, o glaucoma podera ser secundario a
deposicao de pigmento ocre no trabéculo



CASO CLINICO

Pela historia, manifestacoes clinicas e apos exclusao de outras causas
foi estabelecido o diagnodstico de ...

Alcaplorutia

Iniciou hipotensores tépicos (timolol, dorzolamida e travatan), com bom
controlo clinico




CONCLUSOES

As manifestacdes oculares na alcaptonuria sao comuns e podem auxiliar o seu
diagnostico.

A deposicao de pigmento em “oil drop” na cérnea perilimbica é considerada

patognomonica da doenca.
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