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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 61 aflos que acude a consulta de Atencién Primaria por
metatarsalgia izquierda. Antecedentes personales: poliartrosis, protesis total de rodilla derecha,
osteoporosis, escoliosis dorsolumbar.

Exploracion y pruebas complementarias: La paciente realiza sequimiento en el Servicio de
Reumatologia hace afios por poliartralgias, que empezaron localizadas en la columna vertebral y
posteriormente afectaron articulaciones periféricas. Actualmente nos consulta por dolor en las
articulaciones metatarsofaldngicas. A su vez, objetivamos una lesion gris-azulada en la esclera
derecha que requiere diagnostico diferencial. La paciente refiere que lleva unos 30 afos con esa
lesion. Ante la sospecha clinica de ocronosis solicitamos los niveles de 4cido homogentisico (HGA) en
orina, cuyo resultado resulta positivo con 4.003 mg/24h.

Juicio clinico: Ocronosis hereditaria o alcaptonuria.

Diagnostico diferencial: Porfiria intermitente aguda. Espondilitis anquilosante. Artritis
reumatoide. Osteoartritis.

Comentario final: La alcaptonuria es una enfermedad metabdlica rara por deficiencia de la
homogentisico oxidasa que afecta 1-9/1.000.000 habitantes y que cobra importancia por el caracter
invalidante de las artralgias que provoca, generalmente, en la etapa joven-adulta. El dafio del tejido
conectivo y cartilago resulta del deposito del HGA y su producto oxidado, el acido benzoquinona
acético (un pigmento tipo melanina). De este depoésito derivan también las complicaciones de la
enfermedad, urinarias, prostaticas, respiratorias y cardiacas (estas ultimas son las que pueden
empeorar el prondstico). El diagndstico de ocronosis puede ser sospechado desde Primaria (como
resulto en este caso) pero requiere del andlisis de orina en un hospital de referencia. Aunque el
tratamiento actualmente es paliativo (combinacién de tratamiento médico y fisioterapico para
mejorar el dolor), resulta importante conocer su diagnostico por la posibilidad de transmisién a la
descendencia (de forma autosdémica recesiva), por lo que es fundamental el consejo genético.
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