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RESUMEN

Conociendo que la Alcaptonuria, ocronosis alcaptonurica o deficiencia de la oxidasa
del acido homogentisico como nombres alternativos es un raro trastorno hereditario
tratindose de un error metabdlico congénito poco frecuente que hereda como
caracter mendeliano recesivo, debido a la deficiencia de la enzima oxidasa del acido
homogentisico. Se describen los casos de 2 nifios de 1 afio y 3 afios de edad cuya
cuyas manifestaciones clinicas es variable: oscurecimiento de la orina al entrar en
contacto con el aire, problemas articulares, pigmentacion oscura del tejido
cartilaginoso con el antecedente de una hermana con caracteristicas similares con un
cuadro clinico progresivo que finalizé con la muerte sin un diagnéstico definido. Para
contraer esta enfermedad cada uno de los padres tiene que pasarle al hijo una copia
del gen defectuoso, de ahi el caracter hereditario de la misma.

Descriptores DeCS: ALCAPTONURIA.
ABSTRACT

Knowing that the alkaptonuria, alkaptonuric ochronaosis or defficiency of homogentisic
acid oxidase, as alternatives names, represents a weird genetic disorder, being an
uncommon congenital metabolic mistake that inherits the mendelian recessive
character, due to the oxidase enzyme deficiency of the homogentisic acid. There are
described the cases of two children( one year and three years old), presenting variable
clinical manifestations: dark urine at the time of getting in contact with te air, articular
problems, dark pigmentation of the cartilaginous tissue with the antecedent of a sister
with similar characteristics with a progressive clinical chart that ended with death
without a defined diagnosis. To acquire this disease each parent has to transmit a copy
of the defectuous gene to his child, it reveals the congenital character of this disease.

KEY WORDS: ALKAPTONURIA.

INTRODUCCION

La Alcaptonuria es un error congénito del metabolismo de los aminoacidos (1), (2), es
una enfermedad poco frecuente en la que el acido homogentisico no puede
metabolizarse. El resultado es la acumulacién de uno de los productos téxicos de la

ruta metabdlica en cuestion, una molécula llamada acido homogentisico, el cual circula


http://es.wikipedia.org/wiki/Mol%C3%A9cula
http://es.wikipedia.org/w/index.php?title=%C3%81cido_homogent%C3%ADsico&action=edit&redlink=1

por la sangre y se excreta en la orina en grandes cantidades, dando la caracteristica
coloraciobn negruzca a la orina, se transmite en forma autosémica recesiva, es
hereditaria lo cual significa que se transmite de padres a hijos (3),(4), y que se
caracteriza por la pigmentacién oscura del tejido cartilaginoso y el colageno, artritis

cuadro que se observa en los adultos (1),(3),(5).

Para contraer esta enfermedad cada uno de los padres tiene que pasarle al hijo una
copia del gen defectuoso. EI gen H60 esta localizado en el cromosoma 39g2)
(6),(7),(8).La manifestacion fundamental en los nifios esta caracterizada por el color
oscuro de las orinas de forma intermitente (5), aunque también puede aparecer
oscurecimiento de la oreja, puente oscuros sobre la esclerdtica del ojo y la cornea
(9).El tratamiento en estos pacientes lo benefician las dosis altas de vitamina C, la cual
disminuye la acumulacién del pigmento marron en el cartilago y puede disminuir el
desarrollo de artritis (10).Dentro de las complicaciones se pueden acumular el &cido
homogentisico en los cartilagos, las valvulas del corazoén, arteriopatia coronaria,
calculos renales y prostaticos que pueden ser mas comunes en personas con el
diagndstico de Alcaptonuria (11). No existe una forma de prevencidon conocida, pero se

espera un buen resultado en la mayoria de los casos (12).

MATERIAL Y METODO

La necesidad de establecer un buen control en la edad pediatrica en cada area de
salud y propiciar una calidad de vida 6ptima a los afectados a través de las consultas

de puericultura permite reconocer patologias existentes.

DESCRIPCION CLINICA

El paciente de 3 afios de edad propésito de nuestro estudio, hijo de padres
supuestamente sanos pero portadores del gen defectuoso para la enfermedad, se le
realiza el diagnodstico de Alcaptonuria, al describirse caracteristicas clasicas de la
enfermedad como lo es orinas oscuras intermitentes, coloracion o pigmentacion de las
articulaciones y labios, con dolores articulares referidos, se comprueba el diagndstico
a través de las pruebas quimicas cualitativas después de recogerse en el arbol
genealdgico la existencia de una hermana fallecida hace 4 afios y uno de 1 afio vivo
con algunos cambios de la coloracion de articulaciones al cual se le realiza el

diagnostico igual a través de las pruebas quimicas.


http://es.wikipedia.org/wiki/Orina

Arbol genealégico de la familia

CONCLUSIONES

- El caso propésito retine los criterios clinicos de la Alcaptonuria, lo que coincide
con lo planteado por otros autores.

- Se cumple con el patrén de herencia autosémica recesiva o patrén horizontal
para las mismas en esta familia.

- Las manifestaciones clinicas presentes en este caso se adelantan a las edades
de aparicion descritas por otros autores.

- El diagndstico molecular resulta muy atil, en el diagnéstico de la Alcaptonuria

aun sin la presencia de manifestaciones clinicas.
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