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Um Caso de Ocronose/ Alcaptonúria
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INFORMAÇÃO SOBRE O ARTIGO

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 serviço de urgência por 
prostração, náuseas e vómitos alimentares.

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

O ecocardiograma revelou disfunção sistólica e estenose aórtica severa, sem diagnós-
tico prévio.

A doente faleceu, dois dias após admissão, na sequência de insuficiência cardíaca 
descompensada.

Duas irmãs da doente referiram também apresentarem zonas de escurecimento dér-
mico nas orelhas, negando exposição a substâncias passíveis de causar estas alterações. 
Por suspeita de patologia familiar, realizou-se autópsia. O exame histológico revelou de-
pósitos de pigmento ocre nas áreas escurecidas e em áreas sem alterações macroscópicas, 
compatíveis com alcaptonúria (Figs. 2 e 3). Após discussão do diagnóstico com os fami-
liares, estes recusaram realizar exames complementares.

A alcaptonúria é uma doença autossómica recessiva rara, com prevalência de 1 em 
cada 250 000 a 1 000 000 habitantes, na maioria das populações.1,2
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Figura 1. Área de escurecimento 
dérmico na mão

Figura 2. Imagem histológica de tecido da válvula aórtica com ex-
tensas áreas de calcificação distrófica e focos de pimento castanho 
(coloração hematoxilina-eosina, ampliação 100X).
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Esta patologia relaciona-se com a alteração do metabolismo da 
fenilalanina e tirosina, causada pela mutação do gene HGD, o que 
conduz ao acumulo do ácido homogentísico (HGA) nos tecidos e 
sua eliminação urinária, podendo este composto promover a oxida-
ção, alterações metabólicas locais e lesão mecânica com degenera-
ção dos tecidos afetados.1,2

O pigmento deposita-se nos tecidos conectivos dos olhos, ore-
lhas, pele, tendões, válvulas cardíacas, cartilagens e ossos pela sua 
alta afinidade com as fibrilas de colagénio.1,3 

As manifestações clínicas surgem maioritariamente na quinta 
década de vida, sendo geralmente assintomática na infância.4 As 
três principais características desta entidade são: acidúria homoge-
nética (escurecimento da urina em contacto com o ar ou com expo-
sição a agente alcalino); ocronose (pigmentação preto-azulada do 
tecido conjuntivo); artrite.2

A maioria é incorretamente diagnosticada pela raridade, sendo 
as manifestações muitas vezes ignoradas até alterações significa-
tivas ocorrerem como no caso descrito, no qual um diagnóstico 
precoce permitiria avaliar a possibilidade de intervenções, como 
substituição da válvula aórtica acometida pela alcaptonúria.2

A expetativa de vida é semelhante à restante população, mas a 
qualidade desta é muito afetada.1,2 

A administração do ácido ascórbico não demonstrou eficácia 
e a restrição dietética de tirosina e fenilalanina, embora reduza a 
excreção de HGA, tem efeito limitado, não existindo terapêuticas 
curativas aprovadas e sendo o tratamento sintomático.5 No en-
tanto, alguns estudos têm demonstrado eficácia da nitisinona na 
diminuição dos níveis de HGA, melhoria clínica das alterações 
articulares e reduções significativas na pigmentação ocronótica 
nos olhos e orelhas.6,7
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Figura 3. Costelas com tonalidade cinza escura sobretudo na superfície de corte.


