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Errores innatos del metabolismo. Alcaptonuria, a proposito de un caso
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Introduccién: La alcaptonuria es una enfermedad
hereditaria autosémica recesiva que altera el
catabolismo de la tirosina y produce un aumento de
acido homogentisico en sangre y orina, provocando
una coloracién caracteristica oscura de esta dltima y
hallazgos clinicos especificos.

Exposicién del caso: Se presenta el caso de una
paciente de 80 afios ingresada por infeccion COVID en
quien se observan hallazgos exploratorios y analiticos
compatibles con alcaptonuria.

Diagnéstico y discusién: El diagnéstico de esta
entidad debe basarse en la sospecha clinica y la
detecciéon de &cido homogentisico en orina por
espectrometria de masa. Por lo general, las
manifestaciones sistémicas se inician a partir de los 30
afos.

PALABRAS CLAVE

Alcaptonuria. Enzimopatia. Acido homogentisico.
Ocronosis. Tirosina.
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CASO CLINICO

INTRODUCCION

La alcaptonuria es una enfermedad hereditaria
autosémica recesiva que altera el catabolismo de la
tirosina y produce un aumento de 4cido
homogentisico en sangre y orina, provocando una
coloracién caracteristica oscura de esta ultima.
Ademas, puede depositarse en tejidos cartilaginosos y
valvulas cardfacas con manifestaciones tardias.

EXPOSICION DEL CASO

Se presenta el caso de una paciente de 80 afios con
vida basal activa, antecedente de hipertensién arterial,
diabetes mellitus, cardiopatia valvular con implante
transcatéter de valvula aodrtica (TAVI) por estenosis
adrtica grave e insuficiencia mitral leve-moderada y
portadora de  marcapasos  por  bloqueo
auriculoventricular completo.

Ingres6 por neumonia bilateral secundaria a
COVID-19. Se pauté tratamiento con tocilizumab y
dexametasona. Durante su evolucién en planta
present6 empeoramiento clinico con desaturacién, por
lo que se inici¢ baricitinib, dexametasona 7 mg y
ONAF, tras lo cual ha presentado mejoria clinica
permitiendo la retirada de esta dltima y buena
evoluciéon radiolégica. Destacaba, a la exploraciéon
fisica, coloraciéon azulada-negruzca en ambos
pabellones auriculares que ella referfa haber
comenzado hace afios tras nefrectomia izquierda por
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litiasis renales coraliformes en el contexto de
pielonefritis crénica. También se observé punteado
oscuro esclerético bilateral.

Con sospecha de metabolopatia hereditaria, se
realiz6 recogida de orina que se dejé reposar, con
cambio de coloracién progresiva que se observa en las
imagenes y se solicité dcido homogentisico en orina de
24 horas, con importante elevaciéon (5357 mg/L),
siendo el limite superior de normalidad: 8 mg/L.

Reindagando en la historia previa llama la atencién
el signo de “blue drum” retrotimpanico en un informe
exploratorio otorrinolaringolégico y el diagnéstico de
hipoacusia ~ mixta Dbilateral de predominio
neurosensorial ademdas de, gonartrosis derecha con
zonas de hipertrofia y adelgazamiento objetivables
por Anatomia patolégica y los antecedentes
cardioldgicos descritos al inicio.

Tras completar el tratamiento para la infecciéon
COVID, la paciente ha presentado adecuada
evolucién clinica, con apropiada saturacién basal de
oxigeno.

DIAGNOSTICO

El diagnoéstico de esta entidad debe realizarse
basandose en la sospecha clinica y la deteccion de
acido homogentisico en orina por espectrometria de
masa. Por lo general, el amplio abanico de semiologia
ocronética se inicia en la tercera década de edad
(pigmentacion azulada de pabellones auriculares,
timpano, esclera), mientras que en la franja etaria mas
avanzada puede ocasionar artropatia periférica
(rodillas, caderas), valvulopatia por depdsito (con
predominio adrtico y mitral), pérdida auditiva y
litiasis renal[1]. Todo ello result6 objetivable en el caso
presentado.

DISCUSION

La alcaptonuria es una enzimopatia congénita
provocada por la deficiencia de homogentisato
dioxigenasa que condiciona el acdmulo de acido
homogentisico en sangre y orina. Como consecuencia,
éste se deposita en tejidos ricos en colageno,
provocando manifestaciones sistémicas en la edad
adulta. El tratamiento por lo general es de soporte. No
obstante, recientemente se ha aprobado en Europa el
uso de un inhibidor competitivo de la 4-
hidroxifenilpiruvatodioxigenasa, la nitisinona. Se
postula que podria disminuir la morbilidad en estos
pacientes iniciado antes de la fase sintomatica[2], de
ahi la importancia del cribado neonatal de esta
enfermedad.
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Figura 1. Cambio caracteristico en la coloracién de la orina.

Figura 2. Ocronosis en pabellén auricular (2) y pigmentacién oscura en esclera o signo de Osler (3).

60

——
| —



