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Resumen La ocronosis es una enfermedad genética rara del metabolismo de la fenilamina y
de la tirosina en la que se produce una acumulacion de acido homogentisico. La acumulacion
de este provoca alcaptonuria y deposito en el tejido conectivo, provocando una coloracion
oscura del mismo. En las articulaciones puede provocar una artropatia temprana muy invali-
dante, conocida como artropatia ocronética. Presentamos el caso de una paciente diagnosticada
de ocronosis y artropatia ocronoética de la rodilla izquierda en la que describimos el pro-
ceso intraoperatorio con las caracteristicas anatomopatoldgicas macroscopicas y microscopicas
encontradas. La paciente presenta muy buena evolucion tras la implantacion de una protesis
total de rodilla tipo PS, siendo capaz de seguir el mismo protocolo de rehabilitacion utilizado en
pacientes sometidos a protesis total de rodilla sin artropatia ocronética. La paciente muestra
mejoria de las distintas escalas funcionales, asi como desaparicion del dolor.

© 2020 SECOT. Publicado por Elsevier Espaia, S.L.U. Este es un articulo Open Access bajo la
licencia CC BY-NC-ND (http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).

Total knee prosthesis in a patient diagnosed with ochronotic arthropathy

Abstract Ochronosis is a rare genetic disease of phenylamine and tyrosine metabolism in which
an accumulation of homogentisic acid occurs. The accumulation of HGA causes alkaptonuria and
deposition in the connective tissue causing a dark colouring of the tissue. In the joints, it can
lead to early and very disabling arthropathy, known as ochronotic arthropathy. We present the
case of a patient diagnosed with ochronosis and ochronotic arthropathy of the left knee, in
which we describe the intraoperative process with the macroscopic and microscopic anato-
mopathological findings. The patient made good progress after implantation of a total knee
prosthesis (TKP), PS type, and was able to follow the same rehabilitation protocol used in
patients without ochronotic arthropathy undergoing TKP. The patient showed improvement in
the different functional scales, as well as disappearance of pain.

© 2020 SECOT. Published by Elsevier Espana, S.L.U. This is an open access article under the CC
BY-NC-ND license (http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).
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Introduccion

La ocronosis es una enfermedad autosomica recesiva del
metabolismo de la fenilamina y de la tirosina causada por
déficit de la 1,2-homogentisato desoxigenasa, que provoca
una acumulacién de acido homogentisico (AHG)'. La triada
clinica clasica de esta enfermedad es'?: 1) alcaptonuria:
excesiva excrecion de AHG en la orina que debido a la
oxidacion se manifiesta como orina oscura; 2) ocronosis:
deposicion de AHG en el tejido conectivo rico en colageno;
y 3) artropatia ocrondtica: artropatia rapidamente progre-
siva con tejido quebradizo debido a la acumulacion de los
productos de oxidacion del AHG.

La acumulacion de AHG provoca el deposito del pigmento
ocronotico en todos los tejidos conectivos, especialmente el
cartilago de grandes articulaciones y discos intervertebrales
a nivel lumbosacro. La rodilla es la articulacion mas frecuen-
temente afectada y los sintomas suelen aparecer después
de la cuarta década'>. Aunque por el momento no existe
un tratamiento definitivo, la artroplastia en casos publica-
dos muestra resultados similares a los pacientes con artrosis
no ocrondtica®*. Presentamos el caso de una paciente de
61 anos diagnosticada de ocronosis por el servicio de reu-
matologia de nuestro centro, que consultd por gonalgia.

Caso

Se trata de una mujer de 61 anos derivada del servicio de
reumatologia para valorar tratamiento de artropatia dege-
nerativa de la rodilla izquierda. La paciente mostraba signos
cutaneos de ocronosis, con coloracion de la zona tenar y en
el lateral de los dedos de ambas manos; también mostraba
hiperpigmentacion de la esclera y coloracion de la orina,
pero no explicaba antecedentes familiares.

Presentaba una gonalgia progresiva que no respondia al
tratamiento conservador. A la exploracion fisica mostraba un
eje en varo reductible, con un balance articular de 0-5-90°.
Presentaba dolor femoropatelar e interlinea femorotibial
interna de la Knee Society Score® y del Western Ontario
and McMaster Universities Osteoarthritis Index® preope-
ratorio de 62/100 y 87 respectivamente. Las radiografias
(anteroposterior, lateral y telemetria de las extremida-
des inferiores) confirmaron la clinica de artrosis con grado
Ahlback IV (fig. 1). Tras informar a la paciente de las opcio-
nes terapéuticas y de los posibles efectos adversos, se
ofreci6 la implantacion de una protesis total rodilla (PTR)
tipo NexGen PS (Zimmer®) cementada (Palacos® con genta-
micina). La paciente firmo el consentimiento informado de
la cirugia y de la utilizacion de sus datos para publicacion.

La cirugia se realiza bajo anestesia intrarraquidea e
isquemia preventiva de la extremidad. Se llevd a cabo
mediante un abordaje anterior y artrotomia parapatelar
medial. Al nivel del aparato extensor se observaron nodulos
negros intratendinosos, y la capsula mostraba un aspecto
retraido, con coloracion negra. Tanto el cartilago, como
los meniscos y ligamentos eran duros y quebradizos, con
la misma pigmentacion negra (fig. 2). Al realizar los cor-
tes oseos la coloracion no parecia afectar al hueso, pero
este tenia una consistencia mas blanda de la habitual. En la
meseta tibial interna existia un defecto dseo de aproxima-
damente 0,5cm x 1,5cm. Se procedio al relleno del defecto

Figura 1  Radiografia en bipedestacion preoperatoria.

Figura 2  Apariencia intraoperatoria de los tejidos impregna-
dos por el pigmento.

con cemento, sin necesidad de suplementos ni conos. Se
tomd una muestra de sinovial que se remitié al departa-
mento de anatomia patologica, que confirmé la ocronosis.
Se realiz6 la técnica habitual utilizada en nuestro cen-
tro para prétesis total de rodilla tipo PS, con infiltracion
de ropivacaina y adrenalina intraoperatoria segin la téc-
nica local infiltration analgesia, y sin drenajes. Durante
el postoperatorio la paciente siguié el mismo protocolo de
rehabilitacion fast-track que utilizamos habitualmente en
nuestro centro. Inicié la marcha el mismo dia de la cirugia
y fisioterapia con movilidad activa asistida y ejercicios iso-
métricos e isotdnicos de fortalecimiento. Fue dada de alta
al segundo dia posquirdrgico. La herida curd sin complica-
ciones, y el balance articular mejor6 a 0-0-110° sin dolor.
A los 3 meses se realizd control clinico y radiografico; la
paciente negaba dolor y mostraba un balance articular de 0-
0-120°, con correcta estabilidad de la articulacion, con Knee
Society Score de 85/100 y Western Ontario and McMaster
Universities Osteoarthritis Index de 20. El control radiogra-
fico convencional se completd con telemetria, mostrando
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Radiografia postoperatoria.

Figura 3

una correcta alineacion de la extremidad intervenida y una
correcta posicion del implante (fig. 3).

Discusion

Este caso muestra una rodilla afectada por artropatia
ocronética con buenos resultados clinicos iniciales tras la
implantacion de una artroplastia. A diferencia de la artro-
patia artrosica, este tipo de afectacion articular provoca
una destruccion rapidamente progresiva, muy invalidante,
que suele desarrollarse en articulaciones de carga como
las caderas, las rodillas, los hombros y la columna toraco-
lumbar. La articulacion mas afectada suele ser la rodilla’=.
Existen diversos estudios que demuestran buenos resultados

de la protetizacion de las rodillas en pacientes con esta
enfermedad®*’. La ocronosis es un proceso patoldgico poco
frecuente y conocido en el mundo de la artroplastia, pero es
importante que el cirujano sepa reconocerlo, si es posible
de manera preoperatoria, para asi poder afrontar las posi-
bles complicaciones intraoperatorias que pueden derivar del
depdsito de AHG. Las complicaciones descritas en distintos
casos clinicos son la rotura del tendon rotuliano, el aumento
del sangrado por la hipertrofia sinovial y fracturas®#; nin-
guna de ellas se observo en este caso.

Lo mas frecuente es realizar el diagndstico durante la
cirugia, cuando encontramos el pigmento ocronético en
la articulacion. Sin embargo, un diagndstico temprano es
importante de cara a la evaluacion preanestésica, para
reducir asi el riesgo de eventuales complicaciones®. Estos
pacientes pueden tener afectacion toracolumbar que afecte
al tipo de anestesia, o incluso problemas cardiacos o respi-
ratorios si hay acumulacion de AHG en estos tejidos.

Durante la cirugia es importante tener clara la afectacion
de los tejidos. En nuestro caso vemos que tanto cartilago
como tendones y ligamentos mostraban afectacion con colo-
racion negra (fig. 2). El condilo femoral y la meseta tibial
medial mostraban una importante degeneracion, con afec-
tacion hasta el hueso subcondral, pero a este nivel ya no
se observaba afectacion macroscopica por el pigmento. Al
realizar los cortes encontramos un hueso de coloracién nor-
mal sin pigmento, pero de consistencia blanda. Respecto a
este punto, varios autores en la literatura describen nues-
tros mismos hallazgos*7-%'°. Patel et al.* observan la misma
distribucion que en nuestro caso, donde la pigmentacion
no afecta al hueso, pero este tiene una consistencia mas
blanda. Sin embargo, Fisher y Davis'' no coinciden con estos
resultados y creen que las estructuras 6seas también se ven
afectadas con la ocronosis porque reportan fracturas peri-
protésicas femorales después de un traumatismo leve en
pacientes con ocronosis sin otros factores de riesgo. En nues-
tro caso, a diferencia de estos Ultimos estudios, la anatomia
patolégica muestra un hueso normal, si afectacion por el
AHG. Si bien es cierto que la acumulacion de este acido
tiene lugar en todos los tejidos conectivos, en el caso del
hueso, al estar sometido a un proceso continuo de remode-
lacidn y reabsorcion, el exceso de AHG es eliminado®'?, y
por ello no se observa acumulacion de pigmento.

A nivel clinico el resultado tras la implantacion de una
protesis total de rodilla en pacientes con ocronosis es bueno.
El tipo de implante a utilizar se vera influenciado por el
defecto 6seo y estado de los ligamentos, igual que en la
artrosis primaria, no necesitando la ocronosis por si misma
un tipo de implante con mayor constriccion o diferente
tipo de fijacion. Al igual que en nuestro caso, los distin-
tos autores reportan una mejoria del dolor y de las escalas
funcionales®*”.

En conclusion, la artroplastia de rodilla es una buena
solucion para los pacientes con artropatia ocronética de la
rodilla, siendo importante su sospecha clinica antes de la
cirugia para poder hacer una correcta evaluacion preanes-
tésica y afrontar la cirugia con sus posibles complicaciones.

Nivel de evidencia

Nivel de evidencia Iv.
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