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OZET SUMMARY

Giinter hastalig1 (konjenltal eritropoetik porflria) iiro- Guntheer's disease (Vongenital erythropoietic p<
porfirinojen III kosentetaz enzimlndekidefekt sonucumpdyyria) is a rare autosomal reseslve disorrderandist
olusan, nadir goriilen, otozomal resesifbir bozukluktur.
Derinin asiri giinese duyarl olmasi, sikatrisler, m utila sy on

resultofdefective activity ofthe enzyme uroporphyrrin
genlll cosynthase. Clinical manifestationsinclude seve
deformiteleri, hipertrikozis, eritrodontive hemolltik anenmaneous photosensitivity, scarrving, mutilating deforn

gibi klinik belirtiler gosterir. ties, hypertrichosis, erythrodontla and hemolytic anemia

Burada nadir goriilmesi nedeniyle bir Giinter hastaligt Herrewepresenta congenital erythropoietic proph

olgusu sunulmustur.

Anahtar kelimeler: ~ Giinter hastalig1, Konjenital eritropoetik

porfiri
T Klln Dermatoloji 1993, 3:84-86

Porfirinler ve onlarin ara iirenlerinin asiri yapimi
sonucunda olusan ¢ogu herediter bir grup bozukluk
porfiriler olarak adlandirihr (1). ilk bilinen kutanéz porfi-
ri vakasi 1874 yilinda Schultz tarafindan pemphigus le-
prosus ismiyle yayinlanmigtir. Yiizyilin basglarinda Giin-
ther ilk porfiri klasifikasyonu yapmistir (2). Hem sente-
zinin esas aktif oldugu yerler olan kemik iliginden veya
karacigerden geligsmelerine gore porfiriler; Eritropoetik
ve hepatik olmak lizere iki ana gruba aynlirlar. Eritro-
poetik porfiriler grubundan olan Giinter hastaliginda
(konjenital eritropoetik porfiride) iroporfirinojen Il Ko-
sentetaz enzim eksikligi s6z konusudur (3,4). Hastalik
otozomal resesif bir gecis gosterir ve nadir olarak go-
rillir. Mutilasyonlar, hipertrikozis, 1s1ga duyarlihk, atrofik
sikatrisler, idrar kirmizihgi, eritrodonti, hemolltik anemi
ve hepatosplenamegali baslica karakteristik belirtileridir
(1,2,3,4,5,6).

Burada dogdugundan beri i1siga duyarlilik ve idrar
kirmizihg olan 20 yasinda erkek bir hastaya diger klinik
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riacaseasitisrarely seen.

Key words: Gunther's disease, Congenital erythropoietic
porphyria
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ve laboratuvar bulgularin esliginde Giinter hastali;
(konjenital eritropoetik porfiri) tanisi konuldu ve nad
gorilmesi nedeniyle bu olgu sunuldu

OLGU

K.Y., 20 yasinda erkek hasta, poliklinigimiz
giines goren yerlerinde yaralarin olugsmasi, ellerindel
sekil bozukluklari ve idrar renginde kirmizilik sikayetle
ile basvurdu. Hastanin oykiisiinden bu sikayetlerini!
kendini bildiginden beri var oldugu, bilhassa yaz aylarin
da el sirti ve burun iizerinde ici su dolu kabarciklari
olustugu, gittigi doktorlarin giines allerjisi teshisiylt
giinesten korunmasini séyledikleri égrenildi. Ozgeg
misinde Ozellik arz etmeyen hastanin soygecmisind*
anne-baba arasinda yakin akraba evliligi bulundugu, ik
kiz, ki erkek kaidesinden sadece bir kiz kardesinde
ayni sikayetlerin var oldugu tespit edildi. Sistemi!
muayenede karaciger kot kenarini 6-7 cm geciyordu
bunun haricinde baska bir patoloji yoktu.

Dermatolojlk muayenesinde; her iki elde mutila-
syon deformitesi, burun iistii ve el sirtlarinda gegcirilmis
lezyonlara bagh hipopigmente atrofik sikatrisler ile zigo-
matik kemik Uizerine uyan deri bodlgesinde hipertrikozis
gozlemlendi (Sekil 1,2).
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Wood I1siginda yapilan incelemede eritrodonti sap-
tandi. Hastanin idrarinin sarabi-kirmizi renkte oldugdu
gorildu (Sekil 3). Hastadan alinan spot idrar 6rnegi ile
5 gr. sodyum bikarbonat Uzerine toplanmis 24 saatlik
idrar 6rneginde ve EDTA'lI tam kan 6rneginde yapilan
spektrofotometrlk (7) ve fluorimetrik (8) calismada (ro-
porfirin varligina uyan spektrum tespit edildi. Karaciger-

wmm-rmm

Sekil 1. Olgumuzun yiiz bolgesindeki hipertrikozis ve sikatrisle-
rin gorinimii

Sekil 2. Olgumuzun ellerindeki mutilasyon defdrmitesi ve sikat-
rislerin goriinimi

TurkJDermatol 7993, 3

85

Sekil 3. Olgumuzun idrar goriiniimi

dalak sintigrafisinde (TC-qqM TIN); Karacigerde difiiz
hepahomegali saptandi. Dalak normal olarak bulundu.

Tam kan, tam idrar, sedim, glisemi, Ure, urik asit,
kreatinin, SGOT, SGPT, direkt-indirekt bilurubin, alka-
len fosfataz, trombosit sayimi, retikilosit sayimi, LDH
ve haptoglobin gibi laboratuvar tetkikleri normal sinirlar-
daydi.

Bu bulgularla olguya Giinter hastaligi )konjenital
eritropoetik porfiri) tanisi konuldu.

TARTISMA

Konjenital eritropoetik porfiri, konjenital fotosensitil
porfiri ve hepatoporfiii konjenltalolarakta bilinen Guntel
hastaligi, troporfirinojen Wl kosentetaz eksikligi sonucun-
da Tip I porfirin izomerlerinin asiri birikimine bagh ola
rak gelisen, otozomal resesif gegisli bir bozukluktur
Sonugta Uroporfirin | ve koproporflrin | ylUksek miktar
larda gorilebilen kirmiziliga neden olur (1,9). imminflo
resan incelemede eritrositlerde kirmizi floresan tespl
edilebilir (2).

Hastalar cocukluklarindan itibaren glnese kars
asirt duyarlidirlar. Glinese maruz kaldiktan sonra de
rlde bdller gelisir, bu alanlarda sekonder enfeksiyonla
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meydana gelebilir. Bunlarin sonucunda mutilasyonlar
ve slkatrisler olusur (10). Gelisen sikatrisler ve hipertrl-
kozis hastaya maymun yiizii goriiniimii verir. Sach de-
ride sikatrisyel alopesi geligebilir. Sut dislerinde ve ka-
lict diglerdeki erltrodonti karakteristiktir. Ayrica kerato-
konjuktivit, ektropiyon, keratit ve sklerodormeoid
degisiklikler olusabilir (9).

Sistemik problemler hemolitik aneminin varligi ve
siddetiyle iligkilidir. Hastalarda splenomegali, hepato-
megali, kemik deformiteleri goriilebilir (11). Sistemik
belirtiler hayatin herhangi bir doneminde ortaya cikabilir
(12).

Hastalik genellikle ¢gocukluk yaslarinda baslar. Bu-
na karsilik Horiguchi ve arkadaslari 30 yas civarinda
baslayan 2 Giinter hastaligi vakasi bildirmiglerdir (13).

Woods, porfirilerin etyolojisinde ve klinik belirtile-
rinde kemik iligi ile karacigerin yanisira bobrek kortek-
sindeki proksimal tubulus hiicrelerinin de 6nemli rol oy-
nadigini gostermistir (12,14).

Histopatolojik incelemede iist dermiste Infla-

masyon ve subepidermal biil goriliir (9).

Ayina tani isik erupslyonlari, diger porfirller ve epi-
dermolizls bullosa ile yapilmahdir. Tanmi lgin tipik klinik
ve laboratuvar bulgularindan yararlanilir (3).

Bizim olgumuzdaki mutilasyon deformiteleri, hipo-
plgmente sikatrisler hlpertrikozis, eritrodontl, idrar kirmi-
ziligi, hepatomegali, idrar ve eritrositte iiroporfirin | pozi-
tifligi Guinter hastaligi ile uyumludur. Ayrica anne-baba
arasindaki yakin akraba evliligi, kardesinde ayni hasta-
higin olmasi da hastaligin herediter yonii ile uyumludur.
Buna karsilik hemolitik anemi ve splenomegali bulun-
mamaktadir, fakat sistemik belirtilerin Herki yillarda or-
taya ¢ikabilecegi unutulmamalidir.

Tedavisinde giinesten korunmak en o6nemli ya-
klagimdir. Opak giinesten koruyucularin yarari olabilir.
Ayrica sistemik betakaroten kullanilabilir. Hemolitik ane-
mi ve bulunan vakalarda splenektomi yapilabilir. Eritro-
sit tranfiizyonu ile bazi vakalarda basarih sonuglar alin-
mistir*) 3x60 mg/giin dozunda oral olarak uzun siire
kullanilan aktif karbon ile tam klinik remisyon elde edil-
digini bildiren calismalar vardir (15). Biz hastamiza
giinesten korunmasini tavsiye ettik ayrica giinesten ko-
ruyucu (sun block) preparatlar onerdik.
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