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Tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonu tanisiyla izlenen alkaptoniiri
vakasi

An alcaptonuria case who has been followed up with recurrent
urinary infection
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Ozet

Alkaptoniiri, nadir goriilen otozomal g¢ekinik kalitimli dogumsal metabolik bir hastaliktir. Homo-gentisik asit
oksidaz enzim genindeki bir mutasyon sonucu homogentisik asit ve metabolitlerinin viicutta birikmesi ile
belirtileri ortaya ¢ikar. Bu yazida, tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonu tanisiyla izlenirken beklemis olan alt
bezindeki siyah idrarin fark edilmesi ile getirilen ve siit ¢ocuklugu doneminde tani alan alkaptoniiri vakasi
sunulmus, erken tani ile elde edilebilecek yararlar tartigilmustir.

Anahtar kelimeler: Alkaptoniiri, siyah idrar, siit ocuklugu

Summary

Alkaptonuria is a rare, autosomal recessive inherited metabolic disorder. Signs and symptoms appear with
deposition of homogentisic acid and its metabolites in the body due to a mutation in homogentisic acid oxidase
enzyme gene. In this article, an infantile case who was admitted with black urine in his napkin while being
followed up for recurrent urinary tract infection and diagnosed with alcaptonuria during infantile period was
presented, and the utility of early diagnosis was discussed.
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Giris bozulmaya yol agar (1-3).

Alkaptoniiri, tirozin metabolizmasi ile ilgili Sikhiginin  1:250000 ile 1:1000000 arasinda
karacigerde sentezlenen bir enzim olan degistigi tahmin edilmektedir (4). Hastaligin tanisi
homogentisat 1,2 dioksigenazin eksikligi genellikle  eriskin  ¢aglarda  komplikasyon
sonucunda ortaya ¢ikan bir hastaliktir. gelistikten sonra konmaktadir. Klinik olarak
Enzimi kodlayan gendeki mutasyonlar goriilmesi 3-4. dekatlarda yiiz ve el sirtinda, kulak
sonucu olugan otozomal ¢ekinik aktarilan bir kepgesinde ve el tirnaklarinda mavimsi gri
metabolizma hastaligidir. Eksiklik sonucu lekelenme seklinde olmaktadir (5).

biriken metabolit olan homogentisik asit _
(HGA) tiim viicutta birikir, ilk bulgu fazla Burada tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonu (IYE)
olan HGA'in okside olmasi sonucu olusan nedeniyle izlenirken alt bezinde siyah renk,
benzokuinonlarin idrarla atilmaya camagirlarinda ¢ikmayan lekeler ile bagvuran ve
baglamasidir.  Atilamayan HGA  bag alkaptoiiri tanis1 alan 20 aylik bir olgu anlatilmustir.
dokusunda melanin benzeri polimerler Bu olgu ile erken tanmnm Onemi, tan1 koyma
olusturur ve birikerek ileri yaslarda yontemi ve yararlari tartigtlmigtir.

eklemlerde giigsiizliige neden olan artrit,

sklerada beneklenme ve kalp kapakgiklarinda
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Olgu

Tekrarlayan 1YE nedeniyle gocuk nefroloji
boliimiinde takipli olan yirmi aylik erkek
olgunun son 5-6 aydir farkedilen alt bezinde
siyah lekeler oldugu belirtildi. Ailede benzer
yakinmasi olan kisi ve hastamizda gece
koruyucu dozda amoksisilin alimi diginda
ila¢ kullanim &ykiisii mevcut degildi.

Hastanin yapilan tetkiklerinde ¢ift tarafli 3.
derecede vezikotireteral refliisii  oldugu
goriildii. Anne ve baba arasinda akrabalik
sorgulandiginda teyze ¢ocuklari oldugu

Resim 1. Bezde izlenen siyah renk alan idrar

Idrarda bakilan HGA pozitif saptanan olguya
alkaptoniiri ~ tamist  konularak  ¢ocuk
metabolizma bolimii olan bir merkeze
yonlendirildi.

Tartisma

Alkaptoniiri ¢ocukluk ¢aginda sadece idrarin
beklemekle siyaha doniigmesi haricinde
asemptomatik  seyreden  bir  hastalik
oldugundan tani ileri yaslara kadar uzayabilir
(6,7). Tuvalet egitiminin heniiz
tamamlanmadigi  dénemde bezde veya
camagsirlara  tagan  idrarin  bekleyerek
kahverengi-siyah gbriniim almasi

ogrenildi.

Fizik muayenede boy ve viicut agirhigr yasma goére
normal smirlardaydi. Noromotor gelisimi yagina
uygun olan olgunun tim sistem bulgulart olagan
olarak degerlendirildi. Bakilan tam kan sayimi ve
biyokimyasal testleri normal olarak degerlendirildi.
Idrar tiibiiler tesleri normal olan olgunun idrar
kiiltiiriinde iireme olmadi. Ayiric1 tanida porfirialar
icin gonderilen idrarda porfobilinojen 2,3 pmol/L
(normal populasyon igin siir <8,8 umol/L) olarak
bulundu. Alinan taze idrar beze dokiildiikkten sonra bir
gece bekletilince siyaha yakin renk degisimi saptandi
(resim 1).

alkaptoniiriyi akla getirmelidir.

Bu dénemden sonra beklemis idrar
gozlenemeyeceginden renk degisikligi goriilememesi
nedeniyle erken tami sansi olmayacaktir. Diger sistem
bulgularmin ~ fark  edilmesi  erigkin  yagslari
bulacagimdan taninin konmasi gecikecek, ailenin
gelecekteki bireyleri i¢in antenatal tan1 ve hastanmn
tedavisine erken baglama imkan1 olamayacaktir (8).

Hastamizda bezden elbiselere tagan idrarin siyah leke
birakmasi, bekletilen bezdeki idrarin siyah renk
almasi, akraba evliligi bize otozomal resesif gegisli bir
hastalik olan alkaptoniiriyi diistindiirmiig, idrarda
HGA varliginin gosterilmesi ile tan1 konmustur.
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Alkaptoniirinin  kanita dayali etkin bir
tedavisi heniiz yoktur. Yarar1 kismen
bildirilen ajanlarla ilgili olan yayinlar
eriskinler tizerinedir. Pek ¢ok arastirmada
anioksidan etkilerinden faydalanmak
amaciyla vitamin C tedavisi uygulanmis
ancak istenen Olgiide etkin  sonuglar
almamamustir.  Tirozin ve fenilalanindan
fakir, diisiik proteinli diyet, nitisinon diger
tedavi sekilleridir. Nitisinon 4-
hidroksifenilpiruvat  hidroksilaz  enzimini
inhibe ederek tirozinden HGA olusumunu
engeller, eriskinlerde olumlu sonuglar
bildirilmesine karsin uzun doénem etkileri
bilinmediginden ¢ocuklarda heniiz rutin
kullanimina dair rehber yoktur. Hem yarari
hem de yan etkileri i¢in yapilacak
arastirmalarla kullanim alan1 netlesecektir
(9,10).

Mevcut tedavi modaliteleri heniiz arastirma
asamasinda olup bu olgu takip amaciyla
¢ocuk metabolizma birimi olan bir merkeze
yonlendirilmistir. Tekrarlayan IYE ile takipte
olan ve koyu renkli idrar yapma sikayeti
belirtilen olguda bu durumun alkaptoniiri ile
tesadiifen bir araya geldigi diisiniilmustiir.
Hastamizda taninin konmasi ile ileriki
yillarda gelistirilecek tedavilerden fayda
saglanmas1 umulmaktadir. Erigkin yasta
morbidite ve mortalitesi olan bu hastaligin
erken tanis1 aileyi bilgilendirme agisindan
deger tagimaktadir.

Sonu¢ olarak, ileriki yaslarda tanisinin
konmasi giic ve akla gelmeyecegi icin
hastaligin erken tanisinin konarak ailenin
dogacak olan bebeklerine antenatal tani sansi
saglanmas1 son derece 6nemlidir. Hastaligin
toplumda  taranmast  amaciyla  birinci
basamakta izlenirken koyu renk idrar
sikayetiyle gelen ve sliphe duyulan
bebeklerin alt bezlerinin ac¢ik havada
bekletilerek makroskobik olarak incelenmesi
gereklidir.
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