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OZET

Porfiriler hewmnatopoetik sistemde porfirin meta-
bozukluklar
eritropoetik porfiri

bolizmasindaki ~ bazi sonucu geligen
bir grup hastaliktir. Konjenital
(Gunther Hastaligy)) da bu grupta yer almakta-
dir. Burada Gunther Hastaligi tanisi konan oyasin-
da bir olgu sunduk ve literatiirii kisaca gozden gegir-
dik.

Anahtar Kelimeler: Konjenital eritropoetik porfiri, Gunther

Hastalig1
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Porfirin hem biyosentez siirecindeki birtakim
enzimatik bozukluklar sonucu bazi iiriinlerin kan ve
dokularda asir1 birikimine ve buna bagli olarak de-
ride folokimyasal hiicre yikimina yol agan bir grup
hastalik porfiriler baslig1 altinda toplanir. Porfiriler
kemikliginden veya karacigerden gelismelerine gore
alt gruplara ayrilir. Eritopoetik porfiriler grubundan
olan konjenital eritropoetik porfiride tiroporfirino-
jen III kosentetaz enzim eksikligi s6z konusudur.
Otozomal resesif bir genle gecen hastalikla ilgili ola-
rak 100'dcn az vaka rapor edilmistir (1,2,3).

Fotoscnsitivitc, progresif deri lczyonlari, eritro-
donti ve hemolitik anemi ile karakterize olan hasta-
lik ¢ogunlukla yasamin ilk birka¢ ayr iginde 1s18a
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SUMMARY

Porphyrias are a group of diseases that result
from some disturbances in porjmvrin metabolism in
hematopoietic system. Congenital erythropoietic
porphyria (Gunthers Disease) also lakes place in this
group. Here, we presented a 6 years old patient who
has been diagnosed as Gunthers Disease and revie-

wed the literature briefly.

KeyWords: Congenital erythropoietic porphyria, Gunlher's
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dayaniksizlik ve idrar kirmizilig: ile baslar. Dramatik
deri degisiklikleri kiitandz folosensitiviteyc baglidir.
Vezikiil ve biillerle baglayan deri lczyonlar1 agir bir
seyirle ilerler ve tekrarlayan epizotlardan sonra skar
birakarak iyilesir. Atrofik skarlar nedeniyle u¢ ki-
simlarda mutilasyonlar goriilebilir. Bu belirtilere sis-
temik olarak hemolitik anemi ve splenomegali eslik
eder (1,2,4,5).

OLGU RAPORU

6 yasindaki kiz ¢ocuk, cl, ayak ve yilizde goriilen
i¢i su dolu kabartilar, yaralar, idrar renginde kirmi-
zilik ve dis bozuklugu sikayetleriyle ailesi tarafindan
poliklinigimize getirildi. Oykiisiinden sikayetlerinin
12 yaslarinda basladigi ve devam ettigi, 2 yasinda
gotiirdiikleri doktorun dalaginda biliylime, gelisme
geriligi ve yiiziinde killanma saptadigi 6grenildi.
Anne babasi akraba evliligi yapan hastamiz ailenin 2.
cocugu ve Dbir kiz, bir erkek olmak iizere sag ve
saglikli iki kardesi var. Ailede benzer sikayeti olan
higckimse tarif edilmedi.
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Fizik muayenede genel durumu iyi. mental ge-
lisimi normal olmasina ragmen fizik gelisimi yasitla-
rina oranla geri bulundu. Boyu 110 c¢m, kilosu 19 kg
olarak dlgiilen hastamizin fizik gelisimi %25 persen-
til icindeydi. Sagl deride yer yer skartrisyel alopesi
alanlari, kaslarda ve kirpiklerde giirlesme ve renk
koyulugu vardi. Yiizde hipopigmenta skarlar ve hi-
perpigmente alanlar, tim dislerde kahverengi pig-
mentasyon izleniyordu (Sekil 1,2). Ellerde skarlar,
sol avug¢ icinde 4x4 cm boyutlarinda bir biil tesbit
edildi. Sol el 5. parmak son falanksinin mutilasyon
sonucu diistiigli ve el tirnaklarinin bazilarinin do-
(Sekil 3,4). Batin
5 cm kadar

kiilmiig oldugu gorildi
muayenesinde dalak kot kenarini

gegiyordu.

Laboraluvar incelemesinde, idrar rengi kirmi-

z1ydi, idrarda porfobilinojen ve liroporfirin 1, gaita-

Sekil 1.
pesi.

6 yasindaki olgumuzda sacli deride skatrisyel alo-

Sekil 3. Sol el avug iginde 4x4 cm boyutlarinda intakt
bil.
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da koproporfirin 1 (+)'ligi saptandi. Yapilan batin
ultrasonografisinde dalak kot kenarini 5 cm gegiyor-
du. Diger biitiin laboratuvar bulgular1 normal si-

nirlardaydi.

Hastaya %10 PABA igeren giinesten koruyucu
Tetkikleri
kontrollere ¢agrilarak taburcu edildi.

krem verildi. yapildiktan sonra aylik

TARTISMA

Konjenital fotosensitif porfiri ve Gunther Has-
talig1 olarak da bilinen konjenital eritropoetik porfiri
(KEP) erken infantil donemde gocuk bezlerinde de
saptanabilen kirmizi idrar ve fotosensitivite ile
baslayan, splcnomegali ve hemolitik aneminin de
eslik edebilecegi, oldukg¢a nadir goériilen bir kiitandz
porfiridir. Diger klinik bulgular; yiiz ve ekstremite-

lerde lanuga killarinin uzamas: ile hipertrikoz,

Sekil 2. Olgumuzdaki hipertrikoz. eritrodonti. hipopigmente
ve hiperpigmente skarlar

Sekil 4.

Sol el 5. parmak son falanksda mutilasyon, tirnaklarin
birkisminda dokiilme. Sag elde riiptiire olmus biil.
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skartrisycl alopesi, mutilasyon deformiteleri, sklero-
dcrmoid degisiklikler, konjonktivit, kcratit, skleral
ilserasyonlar ve dislerde goriilen eritrodontidir
(2,5,6). Hemen biitiin olgular ¢ocuklukta baslamak-
tadir, ancak adiilt donemde baslayabilecegine dair
birkag bildiri vardir (5,7).

1988 yilinda, porfirilerin hem kalitsal hem de
akkiz formlarinin etyoloji ve klinik belirtilerinde ke-
mikligi ve karacigerin yaninda bdbrek korteksindeki
proksimal tubulus hiicrelerinin dc 6nemli rol oyna-
dig1 gosterilmistir (8).

Bir metabolizma hastalig1 olan KEP'de porfobi-
linojenin iiroporfirinojen 11 Te doniisiimii igin ge-
rekli droporfirinojen 111 kosentetaz enzim eksikligi
etyolojide esas faktordiir. Sonugta fazla miktardaki
tiroporfirin 1 ve koproporfirin 1 idrar, feges, ertrosit
ve plazmada tesbit edilebilir. Bu nedenle idrar rengi
pembe-kirmizi goriilirken, immiin floresan mikros-
kobi ile bakildiginda eritrositler ve normoblastlarda
kalict kirmizi1 floresan tesbit edilir (5).

Histopatolojik incelemede dermiste inflamatuar
odaklar, damarlarda tromboz, hemoraji ve nekroz
ile subepidermal biil goriiliir (2,4).

Tedaviden giinesten koruyucu (sunsereen) topi-
kallerin yarar1 tartigitlmalidir (10). Sistcmik karoten
kullanilan birka¢ olgu vardir (11.12). Hem hemolitik
anemiyi hem de fotosensitiviyi azaltici etkisine bagl
olarak splenektomi ile basarili bazi caligmalar var-
dir (2,5,10). Uzun siireli eritrosit paket trans-
flizyonlar1 sonucunda biitiin semptomlarin suprese
olduguna dair ¢aligmalar bildirilmistir (2,12). 1987
yilinda aktive edilmis karbonun 3x60 mg/giin dozun-
da oral olarak 9 ay kullanimi siiresince plazma ve
deri porfirin seviyelerinde diisme ve tam klinik re-
misyon elde edilmistir(2,6,13).

Burada sundugumuz hastamiz KEP'in bir¢ok
klinik ve laboratuvar bulgusunu tasimaktadir. Pa-
tognomonik critrodonti, hipcrlrikoz, kiitandz foto-
sensitivite, atrofik skarlar, mutilasyon deformitesi,
kirmizi idrar, idrarda porfobilinojen ve fiiroporfirin
I, gaitada koproporfirin I (+)'ligi bulunmustur.

ORAM ve Ark.
KONJENITAI. ERITROPOETIK PORFiRI (OIXHI RAPORU)

Splenomegalisi olan hastada hemolitik anemi sap-
tanmamistir. Ancak sistemik bulgularin hayatin her-
hangi bir doneminde ortaya g¢ikabilecegi bilinmekte-
dir.

Yazimizin KEP tanis1 koydugumuz olgumuzu
sunarak oldukca nadir goriillen bu hastalik hakkinda
kisa bir bilgi vermeyi amacladik.
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