ReLato pE Caso _
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Resumo

Relatamos um caso de ruptura do tendao calcdneo em paciente com diagnéstico de ocro-
nose ou alcaptonuria com impregnacao difusa dos pigmentos especificos em toda area da
lesdo, demonstrando os achados cirtrgicos, o método diagndstico da patologia de base,
suas caracteristicas clinicas, seus achados patoldgicos e a forma terapéutica adotada no caso
clinico, com objetivo de descrever um quadro incomum, mas possivel de ser encontrado
em nossa pratica clinica e cirtrgica.

Descritores: Ocronose; Alcaptontria; Tenddo do calcaneo/lesdes; Relatos de casos

Abstract

Case report of rupture of the Achilles tendon in a patient diagnosed with ochronosis or
alkaptonuric with diffuse impregnation of specific pigments in every area of the lesion,
demonstrating surgical findings, the diagnosis method of the pathology, clinical features,
pathologic findings and their therapeutically adopted in the clinical case, in order to describe
an unusual condition, but can be found in our clinical and surgical practice.
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INTRODUCAO

A ocronose ou alcaptontria consiste em uma enfermi-
dade rara e de caracteristica hereditaria dos aminoacidos
tirosina e fenilanina, com aspecto autonémico recessivo,
associada a mutacao do gene HGD, que codifica a enzima
homogentisato-1,2-dioxigenase."? A falha da a¢do dessa en-
zima se manifesta no figado e nos rins com o acimulo do
acido homogentisico em diversas estruturas, tecidos e com
eliminagdo na urina.®® Em exposi¢do ao ar ou ao oxigénio
dos tecidos, o acido homogentisico sofre oxidagao e forma
um pigmento de coloragdo marrom-avermelhado, chamada
de alcaptona ou piomelanina. O termo “ocronose” refere-se
classicamente ao depésito de piomelanina nas cartilagens,
aparecendo como uma coloragdo amarelada tipica. O pig-
mento é depositado nos tecidos conectivos dos olhos, ore-
lhas, pele, tenddes, valvulas cardiacas, cartilagens e ossos
devido a sua alta afinidade com o colageno.”

A expectativa de vida nos pacientes alcaptonturicos é
normal. A apresentagdo clinica envolve dores lombares inten-
sas, que tém inicio por volta da quarta década de vida, acom-
panhadas de envolvimento do tenddo calcaneo e vélvulas car-
diacas, além de calcificacoes das artérias coronarias.”1*'V O
comprometimento articular aparece por volta da quarta ou
quinta década de vida, em cerca de um terco dos pacientes,
e evoluiu de maneira progressiva.

A raridade da enfermidade tendinosa acompanhada de
ruptura em darea de depdsito da ocronose motivaram este
relato.%1219

CASO CLiNICO

Paciente FRPE, 51 anos, sexo masculino, com quadro de
entorse de tornozelo esquerdo apés impulso brusco em ati-
vidade recreativa em agosto de 2011. Foi avaliado em outro
servico com queixa de dor, edema, claudicacio e limitacdo
funcional, e tratado com imobilizagdo gessada e analgesia.
Com a devida avaliagdo da lesdo tendinosa completa e perda
funcional, associada a manobra de Thompson positiva, foi
internado no Hospital Manoel Victorino, em Salvador (BA),
para tratamento cirdrgico de ruptura de tendao calcaneo a
esquerda.

Tinha como antecedentes familiares uma irma com diag-
néstico de ocronose e, como antecedentes pessoais, uma
internagdo prévia, ha 8 anos, para tratamento de septicemia
por Escherichia coli secundaria a pielonefrite, uma cirurgia
para hemilaminectomia a esquerda de L4-L5 com discecto-
mia com ressecgao de disco, e outra para corre¢ao de rup-
tura do tenddo calcaneo direito ha 11 anos. Ao exame fi-
sico, observou-se auséncia de pigmentagdo em olhos, pele
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ou orelhas, e teste de Thompson positivo a esquerda. Forga
e reflexos normais. Uma cintilografia éssea prévia realizada
com tecnécio 99 (99mTc) evidenciou areas de hipercaptacao
do radiotracador na coluna tordcica baixa e em toda a coluna
lombar.

DESCRICAO DA TECNICA

Paciente em decubito ventral com utilizagdo de mangui-
to pneumatico em coxa esquerda. Realizada incisdo para-
tendinosa longitudinal lateral ao tendao calcaneo; verificada
a ruptura completa deste tenddo com depésitos de pig-
mento enegrecido em toda area perilesional; identificado e
transferido o tendao flexor longo do halux para o calcaneo,
fixando-o com parafuso de interferéncia, como fator de re-
forgo tendinoso no tratamento das rupturas por tendinose
(Figuras 1 a 3).

A seguir, foi realizada a tenoplastia do tendado calcaneo
com sutura de Kessler modificada e a solidarizagdo com o
tenddo flexor longo do hélux. Realiza-se a sutura por pla-
nos e coloca-se dreno de succdo, mantendo-se o pé com
imobilizacdo gessada em equino de 15°. O péds-operatério

Figura 2. Impregnacao tecidual difusa dos pigmentos.
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Figura 3. Correcdo cirdrgica.

evoluiu sem intercorréncias com boa cicatrizagdo e plena
reabilitacdo da fun¢ido do tenddo acometido com retorno
completo as suas atividades habituais. Realizadas as revisoes
e acompanhamentos periédicos até o 20° més pds-cirdrgico.
O exame anatomopatoldgico evidenciou tecido hialino con-
tendo macroéfagos que endocitaram pigmentos, confirmando
o diagnostico da ocronose.

TESTE DE IDENJIFICACAO DA
HOMOGENTISURIA

O paciente ja possuia o diagnéstico positivo pelo teste,
desde as outras intercorréncias, ja que acido homogentisico
é um agente redutor muito forte e que pode, por isso mes-
mo, ser detectado na urina, usando-se rea¢des de oxidorre-
dugdo que produzem produtos coloridos, os quais podem
ser mensurados fotometricamente.

O acido homogentisico urinario foi qualitativamente de-
tectado por meio da redugio de solugdo de nitrato de prata
amoniacal em banho-maria fervente.!'¥ Quanto maior o
teor de acido homogentisico na urina, mais intenso é o de-
posito quente da prata metalica nas paredes internas do tubo
de ensaio.®>!9

DISCUSSAQ

A alcaptonuria é uma doenga rara, com prevaléncia em
alguns grupos étnicos, estimada em 1:250 mil e em 1:19 mil
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na Eslovaquia e na Republica Dominicana.”?'® Foi des-
crita pela primeira vez por Scribonius, em 1854, em uma
crianga com urina escura. Boedeker e Virchow descreveram
alguns casos em 1859 e 1866, e Aibrecht e Zdareck associa-
ram a alcaptonuria com sua manifestacao clinica na ocrono-
se em 1902.(14,15,19,20)

O acido homogentisico originado do catabolismo oxi-
dativo da L-fenilalanina e da L-tirosina é transformado, em
todos os tecidos, em 4-maleil-acetoacetato, que é transfor-
mado em seu isdmero 4-fumarilacetoacetato, que, por sua
vez, é clivado em &cido fumarico e acetoacetato, que sao
utilizados como fonte de energia pelas células.?”*® A redu-
cao da atividade da enzima homogentisato dioxigenase
(EC 1.13.11.5), decorrente de mutagdes no gene HGD, lo-
calizado no cromossomo 3q21-g23, a leva ao acimulo do
acido homogentisico em todos os tecidos.%”

O aumento do teor de acido homogentisico intrace-
lular favorece sua oxidagdo, ndo enzimatica, para seu deri-
vado quinonico (1,4-benzoquinona-2-acetato), facilmente
polimerizado na forma de uma mistura de pigmentos casta-
nho-avermelhados, conhecidos como piomelaninas, carac-
teristicos da ocronose.

Quase sempre, os primeiros sintomas relacionados ao
envolvimento articular dessa doenca sao rigidez lombar, dor
lombar baixa® e ciatica.**'¥ Os pigmentos poliméricos de-
correntes da oxidagdo do acido homogentisico ligam-se irre-
versivelmente ao coldgeno, e seu acimulo nas cartilagens
articulares causam modificagdes da estrutura tissular, fragili-
zando-0s.9 Essas alteragdes, ao atingirem os tenddes, levam
ao enfraquecimento dos mesmos e a ruptura espontanea ou
decorrente de um trauma de baixa intensidade.®

COMENTARIOS

Apesar da ruptura do tenddo calcaneo ser comum, exis-
tem poucos relatos de tratamento cirlrgico em pacientes
com ocronose. Em todos eles, o diagnéstico foi feito apds
a cirurgia.

O caso descrito neste trabalho tinha antecedente de ci-
rurgia para hérnia de disco esquerda L4-L5 com discectomia
ha 11 anos e a anatomia patoldgica levou ao diagnostico de
ocronose, na época, e no caso atual, como fator causal da
lesdo do tenddo calcaneo. Esse fato foi confirmado pelos
achados cirtrgicos e pela avaliagdo da homogentisuria.
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