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Tamasztoszoveti elvaltozasok ochronosishan

Jozsa Laszlo dr.

Osszefoglalas: Az ochronosis recessziv 6roklddésti enzimopathia, a cistathion-szintetdz enzim hidnya, vagy
miikddésképtelensége. A klinikai tiinetek a negyedik decenniumban jelentkeznek. Baleset kdvetkeztében elhunyt
57 éves férfi boncolasi mellékleletében talaltak ochronosist. A szerzé részletesen ismerteti a tdmasztd szovetek
mikroszkopos €s ultrastrukturalis eltéréseit.

ALTERATIONS OF CONNECTIVE TISSUE IN OCHRONOSIS

Alkaptonuria is a hereditary disease resulting from the accumulation of homogentisic acid within the body, due to
the deficiency of homogentisic acid oxidase. Its main clinical feature is dark brown discoloration of urine, caused
by high urinary output of homogentisic acid. There are no additional symptoms or signs of the disease until the
fourth decade of life, when ochronosis develops. Life-long accumulation of abnormal metabolites is manifested by
severe spondylosis, peripheral arthropathy, tendon rupture, osteoporosis, as well as aortic valve stenosis and skin
pigmentation. These features of the disease are related to the affinity of homogentisic acid to connective tissue and

its effect on collagen structure. The case of a 54-years-old male, who died in an accident, is presented.

nuria, homogentisin-acid uria) az esetek tobbségé-

ben autoszomalis recessziv 6roklodésti megbetege-
dés. Az 1970-es években deriilt ki, hogy egyes kozmeti-
kumok, borfehéritd eljarasok szintén kivalthatjak az
ochronosist (Olumide és mtsai 2008, Tan és mtsai 2008).
Mind a genetikai megbetegedés, mind az exogén Uton
kialakult korkép hatterében a cistathion-szintetdz enzim
hianya, vagy mikodésképtelensége all, aminek kovet-
keztében a metionin, homocystin és homogentizinsav
(mas nevén ochronosis pigment) felszaporodik a szove-
tekben. A barnas-fekete festékanyag els6sorban a kolla-
gén rostokhoz kotddik, legintenzivebben az 1. és II.
tipusuhoz, kisebb mértékben a II1., IV., V. kollagénhez és
rugalmas rostokhoz. A szovetekben felhalmozodo pig-
ment elszinezi azokat, gyakorta a bor és a feliiletesen
elhelyezkedd porcok (fiil- és orrporc) sziirkésfeketékké
valnak. A vizelet sotétbarna, nagy mennyiségli festék-
anyagot tartalmaz. Nincs arra semmi féle szabalyszerti-
ség, hogy a pigment lerakddas mely szoveteket karositja
leginkabb. Olykor a szivbillentyiik és belhartya érintett-
sége okoz szivelégtelenséget (Waulty és mtsai 2009),
maskor a csontok és/vagy az inak karosodasa all elétér-
ben (Filippou és mtsai 2008, Jozsa és Kannus 1997),
leggyakrabban azonban a nagy iziiletek porc elvaltozasa
uralja a klinikai és patoldgiai képet (Araki és mtsai 2009,
Shimizu és mtsai 2007). Az iziileti porcban lerakodo

ﬂ z ochronosis (szinonimék: homocystinuria, alcapto-

1. kép. A femur condylusok és patella porca, az iziileti tok,
a quadriceps-in sétét, barndsfekete szinii.

homogentizinsavmiattazalapallomany glik6zaminoglikan
molekulai téredeznek, a poliszaccharida-protein komp-
lex felbomlik, és ez vezet osteoarthrosis kialakulasahoz.

ESETISMERTETES

Az 57 éves férfi balesetét kdvetden hunyt el az egykori
Orszagos Traumatoldgiai Intézetben. Rovid idejii dpolasa
alatt végig eszméletlen, ezért sem koreldzménye, sem
csaladi anamnézise nem ismert. Boncolasi melléklelet-
ként a bér hamusziirke szinét, a fiilkagylo és orrcsucs
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2. kép. A fascia lata elszinezédése.

3. kép. A quadriceps-in kollagén rostozatan szamos ochronosis
pigmentszemcse latszik. HE festés, 100 x
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5. kép. A kollagén fibrillumokra rakodott pigment elfedi azok

4. kép. A kollagén fibrillumok feliiletén. pigmentkicsapodas
lathaté (nyil). Transzmisszios elektronmikroszkdpos felvétel. harantcsikolatat. Transzmisszios elektronmikroszkopos felvé-
Eredeti nagyitas 2400 x. tel. Eredeti nagyitas 18 000 x.
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6. kép. Degeneralt tenocyta (T) plasmajaban oria si pigment- 7.kép. A patella porc-felszinének pdsztizé elektronmikroszko-
rog. Transzmisszios elektronmikroszkopos felvétel. Eredeti pos képe. A feliilet egyenetlen, a kollagén rostok toredezettek.
nagyitas 18 000 x. Pasztazo elektronmikroszkopos felvétel. Eredeti nagyitds 750 x.
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sOtétsziirke elszinez6dését lattuk. Az iziileti porc, a
fasciak, inak sotét barnasfeketék (1 és 2. kép). A csontké-
reg kevéssé a szivacsos allomany jobban elszinezédott
volt. Szovettani és elektronmikroszkdpos vizsgalat a
quadriceps inbdl és a combesont distalis végének, vala-
mint a patellanak porcabol késziilt.

Az in struktaraja fellazult, a kollagén rostok valtozd
vastagsaguak, kozottiik az alapallomany felszaporodott.
Az inrostok feliiletén dus, barna szinti pigment kicsapo-
das latszott (3. kép). A transzmisszios elektronmikro-
szkopos felvételeken kideriilt, hogy a pigmentrogok
nemcsak a rostok feliiletén, illetve az interfibrillaris
résekben rakodtak le, hanem olykor magit az elemi
fibrillumot is atitatjak, s ezzel annak szokvanyos szerke-
zete elvész. A degeneralt tenocytakban hatalmas
pigmentrogoket talaltunk (4., 5., 6. kép). Az iziileti porc
feliileti membranja toredezett, a felszin kozeli porcsejtek
elpusztultak, lacunaik tiresek, a porc kollagén rostjai
toredezettek (7. kép).

MEGBESZELES

Az 6rokl6dé ochronosis ritka megbetegedés el6fordulasi
aranyat egy az Otszazezer, és egy az egymillié lakos
kozott adjak meg. Valosziniileg ennél sokkal gyakoribb,
ugyanis a hazai irodalomban is j6 néhany beteg ismerte-
tésével talalkozunk. A legrégebbi esetet Stenn és mtsai
(1977) észlelték, amikor az i.e. 1500 koriil élt egyiptomi
férfi mamiajaban diagnosztizaltdk a megbetegedést. Az
endogén ochronosis gén-mutacié kdvetkezménye, amely
olykor évszazadokra visszamenden kimutathatd (Toth és
mtsai 2010). A betegség hosszu ideig nem okoz panaszo-
kat (a sotétbarna vizeleten kiviil), klinikai tiinetei 40-50
éves kor koriil jelentkeznek (Chang és mtsai 2009). Els6
sorban iziileti panaszok, majd a csontokon is jellegzetes
radiologiai eltérések keletkeznek. A lagyrészek (inak,
fasciak) karosodasa ultrahang vizsgalattal mutathatok ki
(Filippou és mtsai 2008). A rovid id6 alatt kialakulo

arthrosis miatt csip6-, és térdiziileti arthroplastica valhat
sziikségessé (Araki és mtsai 2009, Shimizu és mtsai
2007). Esetiink korelézménye ismeretlen, feltételezziik,
hogy korabban is tudott bajar6l, azonban a korkép diag-
nosztizalasara csak a boncoléaskor keriilt sor.

Az exogén ochronosis Eurépaban nem gyakori, féként
az Egyesiilt Allamokban, valamint Kindban észlelték,
hogy a bor depigmentalasara hasznalt hidroquinon és
mas kozmetikumok eléidézhetik a megbetegedést.
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