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ÖZET 
Günter hastalığı (konjenltal eritropoetik porflria) üro-

porfirinojen III kosentetaz enzimlndeki defekt sonucunda 
oluşan, nadir görülen, otozomal resesif bir bozukluktur. 
Derinin aşırı güneşe duyarlı olması, sikatrisler, m ut ila sy on 
deformiteleri, hipertrikozis, eritrodonti ve hemolltik anemi 
gibi klinik belirtiler gösterir. 

Burada nadir görülmesi nedeniyle bir Günter hastalığı 
olgusu sunulmuştur. 

Anahtar kelimeler: Günter hastalığı, Konjenital eritropoetik 
porfiri 
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Porfirinler ve onların ara ürenlerinin aşırı yapımı 
sonucunda oluşan çoğu herediter bir grup bozukluk 
porfiriler olarak adlandırılır (1). İlk bilinen kutanöz porfi­
ri vakası 1874 yılında Schultz tarafından pemphigus le-
prosus ismiyle yayınlanmıştır. Yüzyılın başlarında Gün-
ther ilk porfiri klasifikasyonu yapmıştır (2). Hem sente­
zinin esas aktif olduğu yerler olan kemik iliğinden veya 
karaciğerden gelişmelerine göre porfiriler; Eritropoetik 
ve hepatik olmak üzere iki ana gruba ayrılırlar. Eritro­
poetik porfiriler grubundan olan Günter hastalığında 
(konjenital eritropoetik porfiride) üroporfirinojen III Ko­
sentetaz enzim eksikliği söz konusudur (3,4). Hastalık 
otozomal resesif bir geçiş gösterir ve nadir olarak gö­
rülür. Mutilasyonlar, hipertrikozis, ışığa duyarlılık, atrofik 
sikatrisler, idrar kırmızılığı, eritrodonti, hemolltik anemi 
ve hepatosplenamegali başlıca karakteristik belirtileridir 
(1,2,3,4,5,6). 

Burada doğduğundan beri ışığa duyarlılık ve İdrar 
kırmızılığı olan 20 yaşında erkek bir hastaya diğer klinik 
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SUMMARY 
Guntheer's disease (Vongenital erythropoietic p< 

phyria) is a rare autosomal reseslve disorrder and is t 
result of defective activity of the enzyme uroporphyrrin 
gen III cosynthase. Clinical manifestations include seve 
cutaneous photosensitivity, scarring, mutilating deforn 
ties, hypertrichosis, erythrodontla and hemolytic anemia 

Herre we present a congenital erythropoietic proph 
ria case as it is rarely seen. 

Key words: Gunther's disease, Congenital erythropoietic 
porphyria 
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ve laboratuvar bulguların eşliğinde Günter hastalı; 
(konjenital eritropoetik porfiri) tanısı konuldu ve nad 
görülmesi nedeniyle bu olgu sunuldu 

O L G U 
K.Y., 20 yaşında erkek hasta, polikliniğimiz 

güneş gören yerlerinde yaraların oluşması, ellerindel 
şekil bozuklukları ve idrar renginde kırmızılık şikayetle 
ile başvurdu. Hastanın öyküsünden bu şikayetlerini! 
kendini bildiğinden beri var olduğu, bilhassa yaz ayların 
da el sırtı ve burun üzerinde içi su dolu kabarcıklarıı 
oluştuğu, gittiği doktorların güneş allerjisi teşhisiylt 
güneşten korunmasını söyledikleri öğrenildi. Özgeç 
misinde özellik arz etmeyen hastanın soygeçmişind* 
anne-baba arasında yakın akraba evliliği bulunduğu, ik 
kız, İki erkek kaidesinden sadece bir kız kardeşinde 
aynı şikayetlerin var olduğu tespit edildi. Sistemi! 
muayenede karaciğer kot kenarını 6-7 cm geçiyordu 
bunun haricinde başka bir patoloji yoktu. 

Dermatolojlk muayenesinde; her iki elde mutila-
syon deformltesi, burun üstü ve el sırtlarında geçirilmiş 
lezyonlara bağlı hipopigmente atrofik sikatrisler ile zigo-
matik kemik üzerine uyan deri bölgesinde hipertrikozis 
gözlemlendi (Şekil 1,2). 
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Wood ışığında yapılan İncelemede eritrodonti sap­
tandı. Hastanın idrarının şarabi-kırmızı renkte olduğu 
görüldü (Şekil 3). Hastadan alınan spot idrar örneği ile 
5 gr. sodyum bikarbonat üzerine toplanmış 24 saatlik 
idrar örneğinde ve EDTA'lı tam kan örneğinde yapılan 
spektrofotometrlk (7) ve fluorimetrik (8) çalışmada üro-
porfirin varlığına uyan spektrum tespit edildi. Karaciğer-

wmm-mm 
Şekil 1. Olgumuzun yüz bölgesindeki hipertrikozis ve sikatrisle-
rin görünümü 

Şekil 2. Olgumuzun ellerindeki mutilasyon defdrmitesi ve sikat-
rislerin görünümü 
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Şekil 3. Olgumuzun idrar görünümü 

dalak sintigrafisinde (TC-qqM TIN); Karaciğerde difüz 
hepahomegali saptandı. Dalak normal olarak bulundu. 

Tam kan, tam idrar, sedim, glisemi, üre, ürik asit, 
kreatinin, S G O T , S G P T , direkt-indirekt bilurubin, alka-
len fosfataz, trombosit sayımı, retikülosit sayımı, LDH 
ve haptoglobin gibi laboratuvar tetkikleri normal sınırlar­
daydı. 

Bu bulgularla olguya Günter hastalığı )konjenital 
eritropoetik porfiri) tanısı konuldu. 

TARTIŞMA 
Konjenital eritropoetik porfiri, konjenital fotosensitil 

porfiri ve hepatoporfıi i konjenltalolarakta bilinen Günteı 
hastalığı, üroporfirinojen III kosentetaz eksikliği sonucun­
da Tİp I porfirin izomerlerinin aşırı birikimine bağlı ola 
rak gelişen, otozomal resesif geçişli bir bozukluktur 
Sonuçta üroporfirin I ve koproporflrin I yüksek miktar 
larda görülebilen kırmızılığa neden olur (1,9). immünflo 
resan incelemede eritrositlerde kırmızı floresan tespl 
edilebilir (2). 

Hastalar çocukluklarından itibaren güneşe karş 
aşırı duyarlıdırlar. Güneşe maruz kaldıktan sonra de 
rlde büller gelişir, bu alanlarda sekonder enfeksiyonla 
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meydana gelebilir. Bunların sonucunda mutilasyonlar 
ve slkatrisler oluşur (10). Gelişen sikatrlsler ve hipertrl-
kozis hastaya maymun yüzü görünümü verir. Saçlı de­
ride sikatrisyel alopesi gelişebilir. Süt dişlerinde ve ka­
lıcı dişlerdeki erltrodonti karakteristiktir. Ayrıca kerato-
konjuktivit, ektropiyon, keratit ve sklerodormeoid 
değişiklikler oluşabilir (9). 

Sistemik problemler hemolitik aneminin varlığı ve 
şiddetiyle ilişkilidir. Hastalarda splenomegali, hepato-
megali, kemik deformiteleri görülebilir (11). Sistemik 
belirtiler hayatın herhangi bir döneminde ortaya çıkabilir 
(12). 

Hastalık genellikle çocukluk yaşlarında başlar. Bu­
na karşılık Horiguchi ve arkadaşları 30 yaş civarında 
başlayan 2 Günter hastalığı vakası bildirmişlerdir (13). 

Woods, porfirilerin etyolojisinde ve klinik belirtile­
rinde kemik iliği ile karaciğerin yanısıra böbrek kortek-
slndeki prokslmal tubulus hücrelerinin de önemli rol oy­
nadığını göstermiştir (12,14). 

Hlstopatolojik İncelemede üst dermişte Infla-
masyon ve subepidermal bül görülür (9). 

Ayına tanı ışık erupslyonları, diğer porflrller ve epi-
dermolizls bullosa İle yapılmalıdır. Tanı İçin tipik klinik 
ve laboratuvar bulgularından yararlanılır (3). 

Bizim olgumuzdaki mutilasyon deformiteleri, hipo-
plgmente sikatrisler hlpertrikozis, eritrodontl, idrar kırmı­
zılığı, hepatomegali, İdrar ve eritrositte üroporfirin I pozi­
tifliği Günter hastalığı ile uyumludur. Ayrıca anne-baba 
arasındaki yakın akraba evliliği, kardeşinde aynı hasta­
lığın olması da hastalığın herediter yönü ile uyumludur. 
Buna karşılık hemolitik anemi ve splenomegali bulun­
mamaktadır, fakat sistemik belirtilerin Herki yıllarda or­
taya çıkabileceği unutulmamalıdır. 

Tedavisinde güneşten korunmak en önemli ya­
klaşımdır. Opak güneşten koruyucuların yararı olabilir. 
Ayrıca sistemik betakaroten kullanılabilir. Hemolitik ane­
mi ve bulunan vakalarda splenektomi yapılabilir. Eritro­
sit tranfüzyonu İle bazı vakalarda başarılı sonuçlar alın­
mıştır^) 3x60 mg/gün dozunda oral olarak uzun süre 
kullanılan aktif karbon İle tam klinik remisyon elde edil­
diğini bildiren çalışmalar vardır (15). Biz hastamıza 
güneşten korunmasını tavsiye ettik ayrıca güneşten ko­
ruyucu (sun block) preparatlar önerdik. 
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