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Apresenta-se aqui o caso de uma mulher, 72 anos de idade, com pluripatologia, a des-
tacar coxartrose bilateral e gonartrose esquerda, que recorreu ao servigo de urgéncia por
prostragdo, nauseas e vomitos alimentares.

Ao exame objetivo destacava-se a prostragdo, cianose labial, coloragdo dérmica escu-
ra com manchas no dorso das maos (Fig. 1) e orelhas, sopro sistolico grau IV/VI, fervores
pulmonares, edema dos membros inferiores e urina escura.

Figura I. Area de escurecimento Figura 2. Imagem histologica de tecido da valvula adrtica com ex-
dérmico na mao tensas areas de calcificagao distrofica e focos de pimento castanho
(coloragdo hematoxilina-eosina, ampliagao 100X).

O ecocardiograma revelou disfungéo sistolica e estenose aortica severa, sem diagnos-
tico prévio.

A doente faleceu, dois dias apds admissdo, na sequéncia de insuficiéncia cardiaca
descompensada.

Duas irmas da doente referiram também apresentarem zonas de escurecimento dér-
mico nas orelhas, negando exposicdo a substancias passiveis de causar estas alteracdes.
Por suspeita de patologia familiar, realizou-se autdpsia. O exame histologico revelou de-
positos de pigmento ocre nas areas escurecidas e em areas sem alteracdes macroscopicas,
compativeis com alcaptonuria (Figs. 2 e 3). Apos discussdo do diagndstico com os fami-
liares, estes recusaram realizar exames complementares.

A alcaptonuria ¢ uma doenga autossémica recessiva rara, com prevaléncia de 1 em
cada 250 000 a 1 000 000 habitantes, na maioria das populagdes.'?
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Figura 3. Costelas com tonalidade cinza escura sobretudo na superficie de corte.

Esta patologia relaciona-se com a alteracao do metabolismo da
fenilalanina e tirosina, causada pela mutagdo do gene HGD, o que
conduz ao acumulo do 4cido homogentisico (HGA) nos tecidos e
sua eliminagdo urinaria, podendo este composto promover a oxida-
¢do, alteragdes metabolicas locais e lesdo mecanica com degenera-
¢do dos tecidos afetados.'

O pigmento deposita-se nos tecidos conectivos dos olhos, ore-
lhas, pele, tenddes, valvulas cardiacas, cartilagens e ossos pela sua
alta afinidade com as fibrilas de colagénio.'”

As manifestagdes clinicas surgem maioritariamente na quinta
década de vida, sendo geralmente assintomatica na infancia.* As
trés principais caracteristicas desta entidade sdo: acidria homoge-
nética (escurecimento da urina em contacto com o ar ou com expo-
sicdo a agente alcalino); ocronose (pigmentagdo preto-azulada do
tecido conjuntivo); artrite.?

A maioria ¢ incorretamente diagnosticada pela raridade, sendo
as manifestagdes muitas vezes ignoradas até alteracdes significa-
tivas ocorrerem como no caso descrito, no qual um diagndstico
precoce permitiria avaliar a possibilidade de intervengdes, como
substitui¢ao da valvula aértica acometida pela alcaptontria.’

A expetativa de vida ¢ semelhante a restante populagdo, mas a
qualidade desta ¢ muito afetada.'”

A administra¢ao do acido ascorbico ndo demonstrou eficacia
e a restri¢do dietética de tirosina e fenilalanina, embora reduza a
excrecao de HGA, tem efeito limitado, ndo existindo terapéuticas
curativas aprovadas e sendo o tratamento sintomatico.5 No en-
tanto, alguns estudos tém demonstrado eficacia da nitisinona na
diminui¢do dos niveis de HGA, melhoria clinica das alteragdes
articulares e reducdes significativas na pigmentagdo ocronoética
nos olhos e orelhas.®’
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