AKUT ENTERMITTAN PORFIRIA

Dr. Suat Efe (*)

Akut entermittan porfiria vak’alari, kliniklerimizde arasira go-
riildiigii ve akut abdomen tablosu gostermeleri nedeniyle bazen gerek-
giz yere ameliyat edildikleri icin, bu konunun zaman zaman hatirlan-
maginda yarar bulundugunu diiginmekteyiz. Bu hastalarin, bazan ol-
diiriicii clabilen akut krizlerden korunabilmeleri icin baz tedbirler var-
dir ve bunlarin her hekim tarafindan bilinmesi ve hatirda tutulmas:
gerekir. Tedavi konusunda yakin zamana kadar kesin bir bilgi yoktu,
fakat son yillarda akut porfirianin kavzail terapisi icin baz adimlarin
atilmig oldugunu égrenmis bulunuycruz. Iste bu nedenlerledir ki, konu
huzurunuza getirilmigtir.

Tarihgesi: Idrarlar ile koyu kirmizi renkte bir madde cikaran
fotodermatozlu hastalar eskiden beri biliniyordu. Bu hastaligin tani-
- munt ilk olarak 1912’de GUNTHER yapt: ve «konjenital herediter por-
firia» y1 ortaya attig1 gibi, bunda porfirin sentezinin artmg oldugunu
da tahmin etti. Onceleri «hematoporfirins denen bu maddenin pirol
halkalarindan meydana geldigini 1937°de Hans FISCHER buldu ve
porfirinlerin kopro - ve uroporfirin clarak 2 izomerini idantifiye etti.
FISCHER ekoliiniin yogun caligmalar: porfirin metabolizmasi konusu-
nu oldukea agikhiga kavugturdu. Daha sonralari Amerikal aragtiricilar
konunun klinik ve biyokimyasal yoniiyle ilgilendiler ve WATSON eko-
lia, 6zellikle SCHMID ile birlikte, porfirin hastaliklarinin, bugiin dahi
gecerlikte olan simiflandirmasimi yaptilar. WATSON ve SCHMID'in
1954’te yaptiklar: siniflandirmaya goére porfirialar 2 ana gruba ayril-
maktadir: 1) Eritropoetik porfirialar, 2) Hepatik porfirialar.

Eritronocetik porfirialardan, konumuz diginda kaldiklar: igin, cok
kisa olarak bahsedilecektir. Bunlar, porfirin sentezindeki herediter
bozukluklara bagl olarak, belli bazi hem prekiirsorlerinin eritroblast-
larda yiiksek miktarda toplanmasina ve idrarla itrah edilmelerine ait
hastaliklardir. Deride porfirinlerin birikmesine bagl olarak bu vak’a-
larda fotodermatoz denen ve 1g1k goren deri kisimlarinda hydroa vac-

(*) S8isli Cocuk Hastanesi 3. I¢ Hastaliklar: Klinigi (Sef: Dog. Dr, S, Efe).
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ciniformis tipinde lezyonlar bulunur. Eritropoetik porfirialar 3 tipe ay-
rilmaktadir: a) Porphyria erythropoetica congenita GUNTHER, b)
Eritropoetik protoporfiria KOSENOW-TREIBS (1953) ve ¢) Eritro-
poetik koproporfiria HEILMEYER (1964).

Hepatik porfirialar: Bu vak’alarda hastahigin oturdugu yer ka-
racigerdir. Porfirin fazlalig1 karacigerde meydana gelir. Burada kara-
ciger katalaz1 yapiminin bozuklugu s6z konusudur.

Hepatik porfirialar 3 tipe ayrilmaktadir: a) Akut entermittan
porfiria WALDENSTROM (Isvec tipi), b) Porphyria veriegata
DEAN-BARNES (Giiney Afrika tipi) ve ¢) Porphyria cutanea tarda
(veya kronik porfiria).

Tiirkiye’de daha ziyade Isvec tipi akut porfiria gériilmektedir. Ni-
tekim biz de simdiye kadar en az 15 vak’a gormiis bulunmaktayiz.
Porfiria kutanea tarda vak’alarimin Tiirkiye’'de ne oranda goriildiigi
hakkinda kesin bir bilgimiz yoktur. Bu konuda dermatoloji klinikle-
rinin 86z sahibi olduklar: bir gercektir. Biz klinigimizde gimdiye kadar
1 vak’a miigahede ettik (heniiz yaymlanmamigtir).

Miinih Universitesinde asistanligim sirasinda Dog¢. Dr. W. Stich’in
porfirin metabolizmasi derslerini dinlemekle baglayan ilgim, 1954’te
Istanbul Tip Fak. 2. I¢ Hastaliklar: polikliniginde ilk manifest kursun
zehirlenmesi vak’asini tanimamla devam etti. Ilk akut porfiria vak’a-
m1 prima, vista diagnose denilen tiirden, yani ilk bakigta teghis etmem
ise 1959 yilina rastlar. Biraz sonra o vak’ayl size sunacagim.
Tiirkiye'de ilk akut porfiria vak’as1 Tedavi Kliniginde saptanmig ve
Tiirk Tip Cemiyetinde Dr. K. ONEN tarafindan 1958'de bildirilmistir.
Bu vak’anin teghisinin 2 aylik bir klinik miigsahededen sonra konula-
bilmis oldugu yazarlar tarafindan ifade edilmistir. Fakat ondan dnce
Dr. A, TEOMAN tarafindan bir akut porfiria vak’as: teshis edilmig ve
bildirilmis ise de yillar sonra yaymnlanmistir. Buna gore Tiirkiye'de
ilk vak'a Dr. Teoman’a, ikinci vak'a Tedavi Klinigine, ii¢iincii vak’a
ise bana ait oluyor. Bati iilkelerinde bu hastaligin tanimlanmasi 1937 -
1940 wyillar1 arasina rastladigina gore bizde taninmasi pek gecikmis
sayllmaz. 1959’dan sonra daha baska vak’alar gordiikse de bunlar1 ya-
yinlamadik. Sisli Cocuk Hastanesi 3. I¢ Hastaliklar1 Kliniginde bu
konu bilinmekte ve vak'alarimizin bir kismi asistanlarimiz tarafindan
gece nobetlerinde teghis edilebilmektedir. Bunu da sevincle belirtmek
isterim. Dr. A. NASUHOGLU da, bir vak’a yayinlamigtir. Bugiine ka-
dar klinigimizde 13 akut porfiria vak’asi teshis ve tedavi gérmiistiir.
Ozel kliantele mensup hastalarimizi burada séz konusu etmiyoruz.
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Simdi size once, vak'alarimizdan Ornekler verecegim. Sonra da
hastaligin patcgenezi ve semptomatelojisi hakkindaki bilgilere degi-
necegim.

Vak’a - 1: Necip Karapehlivan, 32 yaginda. Kendisini, pnémoni
teshisiyle yatirildig: bir 6zel klinikte, bir aksam saatinde gordiim. 15
glindiir nobetler halinde gelen giddetli karin sancilarindan, bulantidan,
safrali kusmalardan, konstipasyondan, gaz retansiyonundan, carpinti,
uykusuzluk ve istahsizhiktan yakinmaktayda.

Muayenesinde dil beyaz pash ve islak, nabiz 130, T.A. 140/90
mm Hg bulundu, Karinda yaygin hassashk vardi. Karnin alt yarisin-
da barsak sesleri igitilebiliyordu. Atesi 37,5 idi. Karinda kas defansi-
nin bulunmayig1 dikkati cekiyordu.

Bu bulgular kargisinda ilk akla gelen tani bir ileus oldu ise de,
kas defansinin bulunmayigi, dilin kuru ve esmer pash olmayigi gibi
noktalar: gézoniine alarak satiirnizm olasiligini diislindiim. Fakat has-
tanin mesleginin terlikeilik oldugunu, kursunla hicbir ilgisinin bulun-
madigmi grendikten sonra, akut porfiria olabilir diye diiglindiim ve
idrarinin rengini scrdum. Koyu renkte oldugunu ogrenince idrarda
porfirin aranmasin istedim. Ertesi giin gelen raperda idrarda porfi-
rinin pozitif oldugunu gordiik. Ayni giin hastay: konsiilte eden bir
operatér arkadasimiz vak’ada kolik renal diigiinmiis ve idrar raporun-
da porfirin pozitifligini goriince kesin teghisin konmus bulundugunu
kabul ederek tedavisini bana birakmistir.

Bir giin sonra hastada dayanilmaz kol ve bacak agrilar1 basladi.
Ajiteydi, kaloriferli odada yattig: halde tiglidiigiini soyliiyor, ayrica
elektrik sobasi yaktiriyor ve yine de iizerine bir carsaf dahi orttiir-
miiyordu.

Loboratuar bulgulary: Idrar: Esmer kirmiz renkte, bulank, ka-
levi, dansitesi 1024, alb. @, seker &, Bil. ¢, Ubg. @, Ubl. &, Hemoglo-
bin &, porfirin pozitif. Sedimentte fazla miktarda amorf fosfat ¢o-
kiintiisii.

Lokosit sayis: 8 100, formiilde 6zellik yok. Sedim. 5-15-38 mm.
Anemi yok. Kanda iire % 44 mg, NaCl % 596 mg, K % 16,5 mg, Cl
% 362mg. Idrarda porfirin pozitifligi devam ediyor.

Amerika’da Prof. Watson'un kliniginde caligarak yurda donmiis
bulunan ve o siralar porfirin tahlilleri ile ugragmakta olan Dr. Muhlis
OZEN'den rica ederek vak’amda ve ailesinin diger bireylerinde por-
fobilinojen ve perfirin incelemeleri yaptik. Vak’ada porfobilinojen po-
zitifti.
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Oz gegmigi: Hastamiz 10 y1l 6nce askerlik gorevini yaparken
simdikine uyan bir hastalik gecirmis. Abdominal kolikleri 12 giin siir-
miig, bundan sonra da kol ve bacak agrilar 2 ay kendisini yataga bag-
lamig. Teshis konamamis.

Bu defaki hastaligi Bursa doniigli vapurda iisiitmeyle basglamis.
Titreme ve yiiksek ates olmus. Bir meslektasimiz pndmoni teshis ede-
rek antibiotik, analjezik ve ampul Kontrapon vermis. Kontrapon zerk-
lerinden sonra hastada once kusmalar, sonra da abdominal kolikler
baglamig. Bilindigi {izere Konprapon ampuliinde 0,05 gr barbitiirat var-
dir. Biraz scnra gorecegimiz gibi, akut porfiria krizinin ortaya cik-
masinda barbitiiratlarin ve enfeksiyonlarm provokan rolii vardir.

Soy ge¢migi: Babasi T1 yaginda iken kisa siiren bir hastalik so-
nunda 0lmiis. Annesi sag, 61 yasinda ve ifadesine gbre Balkan Savasi
sirasinda boyle bir hastalik gecirmisg ve haftalarca agrilar icinde ya-
takta kalmis. Hastanin 6 kardesinden biri 9 aylikken 6lmiis. 5 karde-
ginden biri olan Zehra 23 yasinda iken 18 giin siiren giddetli karm
sancilari, kusmalar, konstipasyon sikayetleriyle bir 6zel hastanede ya-
tarak tedavi gérmiigse de o zaman hastaliginin mahiyeti anlagilama-
mig. Evine nakledildikten sonra biitiin viicudunu tutan siddetli agrilar
ve asteni nedeniyle 3 ay siireyle kucakta taginmis.

Diger 3 kardeste, bir kardegin 2 cocugunda, 1 teyzede, 1 amcada
akut porfiria krizleri tarif edilmiyor. Karapehlivan ailesinin muaye-
ne edebildigimiz 6 bireyinde istisnasiz olarak porfiriniiri saptadik. Bir
kardegin 4,5 ve 7 yasindaki 2 cocugunda porfiriniiri bulunmadi. Bu
sonuclara bakarak bu ailede anneden deminant olarak gecgen bir akut
entermittan porfiria bulundugu ortaya cikarilmis oldu. Bunlardan
iclinlin akut kriz gecirdigini, digerlerinde ise hastaligmn latent bir
seyir gosterdigi anlasildi.

Seyir: Tani kesinlestikten sonra hastamizda hemen tedaviye bag-
land1. Giinde '3 ampul Riboflavin i.m., 2 ampul Surparyl i.v., 1 ampul
Largactil i.m., 20 mg prednisolon, antibiotik, serum verilmege bag-
landi. 3 giin sonra abdominal sikdyetler hemen tamamen kayboldu,
fakat bu sefer noro-psisik bir tablo ortaya ¢ikti. Yiizii de dahil biitiin
viicudunu saran ve krizler halinde gelerek hastay1 yataginda kivran-
diran giddetli agrilar basladi. En ufak hareketleri dahi yapamiyor, an-
cak yardimla yataginda yana donebiliyor veya oturtulabiliyordu. Hig
uyuyamiyerdu. Zaman zaman konfiizyonel haller, aglama ndébetleri,
hi¢ ddeti olmadig1 halde cevresindekilere kiifretme halleri gostermek-
teydi. Tagikardi slirmekteydi. Tedaviye vitaminler ve kalsiyum enjek-
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siyonlar: eklendi. Hastalanmasinin 31 inci giinii yapilan noérolojik mu-
ayenede su patolojik bulgular elde edildi: Boyunda ve yiizde ylizeyel
duygunun yoklugu, her iki omuzda ve kolda aktif hareketlerin kay-
b1, ellerde kuvvet azalmasi, bilateral triceps ve stylo-radial reflekslerin
kaybi, her iki kolda yiizeyel duygunun azalmasi, alt ekstremitelerde
aktif hareketlerin tam kayhi, iki tarafli patellar arefleksi, karin de-
risi ve kremaster reflekslerinin kaybi, Li,» ve Si,: bolgelerinde yiizeyel
duygu kayhbi, boyunda ve yiizde giddetli terleme, dermografizm sgid-
detlenmesi, psigik bakimdan da uykusuzluk, basagrisi, aglama kriz-
leri, 6lilm korkusu, depresyon hali, bazan konfiizyonel haller. Néro-
lojik diyagnoz: Polinevrit tipinde miiskiiler asteni, kontraktiir zaafi.
Paralizi ve mediiller bozukluk yok. (EEG kriz esnasinda normal cikti).

Sonraki durumu: Hastalik 4 ay siirdii. Sonunda tamamen diizel-
di. Aradan 18 yil gecti, akut krizleri cagirici etkenlerden kendini uzak
tuttugu icin bagka bir kriz gelmedi. Halen kontrolumuzdadir,

Vak’s - 2: Selcuk Demir, 24 yaginda. Prct. No. 14671/645. Gi-
rigi: 14.12.1973. Karin agrilari, ates, halsizlik, kabizlik, zayiflama ve
bacak agrilar: ile gece nobetinde bagvuruyor. Sikayetleri 1,5 ay once
baglamis. Grip sanilarak baz ildclar verilmis. Ilaclardan sonra karin
agrilar: ve kabizlik baglamis. Karin agrilart daha ¢ok geceleri geliyor
ve bicak saplamir gibi oluyormus. Polis olarak gorevli oldugu Mersin’de
Devlet Hastanesine yatirilmig. Orada sarilik diisiiniilmiigse de kanitla-
namamis. Sikayetleri artarak devam ettigi ve dokter olan babasi Is-
tanbul’da bulundugu icin buraya gelerek acil poliklinigimize bagvur-
mug ve asistanimiz tarafindan akut porfiria diisiiniilerek yatirilmigtir.

Oz ve soy gecmisinde 6zellik yok. Alkol kullanmiyor. Uyku azal-
mig, konstipe. Biling acik, subikteri var, bacak kaslari agrili. T.A.
120/80 mm Hg. Hafif bir hepatomegali (2 cm) saptaniyor.

Laboratuar bulgular:: Yattiginin ertesi sabahi bakilan idrarin-
da porfobilinojen pozitif, porfirin kuvvetli pozitif gitkmistir. SGOT 2186,
SGPT 71 U. Kanda total bilirubin % 0,52, direkt 0,38, indirekt biliru-
bin 0,14 mg. Serum labilite testleri negatif. Idrarda Ubg artmis, dan-
gite 1010, sedimentte bol miktarda iirat kristalleri. Kan gekeri % 79
mg, kanda diastaz 64, idrarda 64 WU. Kanda Na 290,5 mg, K 17,2 mg,
Cl 333, mg, Ca 9 mg. Sedimantasyon 12-30-46 mm. Hb % 90, eritrosit
4 442 000, lokosit 10 200. Formiilde 6zellik yok.

Seyir: Subfebril ateg kurbu. T.A. 120/80 mm Hg yi agmadi. Te-
daviye ragmen siddetli karin agrilari, konstipasyon, ruhsal bozukluk,
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uykusuzluk stirdii, Klinigimizde 21 giin kaldi, biraz diizelir gibi olduk-
tan sonra eve alindi. Kontrollar1 tarafimizdan yapildi ve ancak 3 ay
sonra caligabilir duruma geldi.

Tedavi: Riboflavin fort ampul, Papaverin ampul, prednisolon,
Serpasil ampul ve vitaminler verildi.

Vak’a - 3: Musa Kuvel (Giiven). 18 yasinda. Prot. No. 6389/216.
Ik girigi: 17.4.1976. Cikis1: 5.5.1976.

Sikdyetleri: Karin agrilari, kusmalar, bulanti, yiiksek ateg, tit-
reme, uykusuzluk, huzursuzluk.

Hikdyesi: 1 aydir atesg, bulanti, kusma, biitiin karna yayilan
agrilar olmaktaymis. Tedavilerden yararlanmamis. Nobetleri daha zi-
yade geceleri geliyor.

Ozgegmigi: 3 yil 6nce pnémoni gegirmis.
Soygecmiizi:  Annesi, babasi1 ve 7 kardesi sag ve saglkl.
Medeni hali: Evli, cocuksuz.

Beden fonksiyonlari: Istahsiz, agri olunca uyuyamiyor. Konsti-
pe. Diziirik, poliiirik.

Genel durumu: Agir hasta izlenimi veriyor. Ter iginde.

Muayene bulgular:: T.A.130/60 mm Hg. Sag hipokondr ¢ok has-
sas, o bolgede defans miiskiiler meveut. Sag hipckondrda agrili, sert,
yuvarlak, yumruk kadar bir kitle ele geliyor. Hastanin cehresi hipe-
remik ve bakiglari depressif.

Hastada bir yandan kolesistografik tetkik istenirken, bir yandan
da ayiricr tani bakimindan akut porfiria diigiiniildiigiinden idrarinda
porfobilinojen ve porfirin arattirildi. PBG kuvvetli pozitif, porfirin po-
zitif cikti. Hemen akut porfiria tedavisine baglardi. Riboflavin fort,
papaverin ampul, Emedur, Magnesie calcinée, penisilin, Surparyl am-
pul, dekstroz verildi.

Laboratuar bulgulari: Hb % 65, eri. 3,2 milyon, 16ko. 13 400,
formiilde 6zellik yok. Idrar: Dansite 1010, Ubg pozitif, PBG kuvvetli
pozitif, porfirin pozitif, sedimentte 2-3 16kosit. Sedimantasyon 26-50 -
95 mm. Kanda geker % 80 mg, iire 80 mg, kanda diyastaz 16 WU. ASO
624 Todd U. Gruber-Widal negatif, Brusella agliitinasyonu negatif.
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Radyolojik bulgular: Xolesistografide kese dolmadi. Rie grafi-
sinde sag rie orta ve alt kisimlarinda infiltrasyon kalintisi goriilmek-
tedir. Ayakta direkt karin grafisi normal.

Cerrahi konsiiltasyen: 2 defa yapilmistir. Birincisinde goren ar-
kadasimiz aynen goyle yazmistir: «Batinda bilhassa gobek etrafinda
olmak iizere palpasyonla agri ve hafif defans miiskiiller mevcuttur.
Tuge rektal bulgusu normaldir. Diin defekasyon oldugu ifade edilmek-
tedir. Rektal ates 39,8 dir. Direkt batin grafisi yapildiktan sonra tek-
rar gorillmesi uygun olur (R.T.)».

Ayakta direkt karin grafisinde 6zz2llik olmadig: anlagildiktan sonra
yapilan ikinei konsiiltasyonda ise goyle yazilidir: «Batin normal bom-
belikte, hareketli. Karaciger rébord kostalde palpe ediliyor. Epigast-
rium ve gbbegin sag tarafi hassas, perkiisyonla agrili. Palpasyonla kar-
nin bu sahasmda kontraktiir hali ve derinde miiphem bir kitle, sag
kosta kavsi altina dogru temadi ediyor. Lékosit yiiksekligi de g6zoniin-
de tutulursa lokal bkir peritonit (plastron) hissini vermektedir. Bu ba-
kimdan hastanin mide ve duodenum tetkiki ile kolesistografik tetki-
kinin yapilmas: uygun olur (M.E).

Laboratuar kontrollar: Kanda iire % 80 mg iken 92 ye cikmuis,
gonra da 19 a inmigtir. Lokogit sayis1 9 000 e diigmiistiir. Sediman-
tasyon 38-72-103 e yiikselmigtir,

Seyir: Febris intermittens karakterinde sabahlar1 37 civarinda
olan viicut 1s1s1 aksamlar: 41 dereceye kadar cikmaktaydi. T.A. 100/50
mm Hg. Ategli devrede parmak uclarinda hafif bir siyvanoz dikkati
cekmekteydi. Agrilar esnasinda T.A. 125/75 mm Hg ve cikiyordu.
Kusmalar devam etti. Genel durumunda diizelme olmadi. Sahiplerinin
istegi lizerine davet edilen bir Prof. operatér meslekdasimiz, hastanin
en kisa zamanda laparotomize edilmesgini 6nerdi. Hasta sahipleri has-
talarini alarak ozel bir hastanede bu ameliyat:1 yaptirdilar. Biz ope-
rator meslekdasimizi akut porfiria yoniinden uyardik. Ameliyat1 ya-
pildiktan scnra hasta Prof. T.M, nin su mektubuyla bize iade edildi:
«Hastaniza bugiin miidahale ettik. Periton boglugunun eksplorasyo-
nunda: 1. Safra kesesinin normal yap1 ve goriiniiste oldugu, 2. Kara-
cigerin oldukea biiyiimiis oldugu, sertlestigi, iistiinde ve i¢inde sayila-
miyacak kadar ¢ok, beyaz goriiniislii mikronodiillerin bulundugu, 3. Fi-
zik muayenede palpe edilen kitlenin A. mesenterica superior trajesin-
de ve cevresinde, ince barsak mezosu icinde bulunan gangliyonlarin
biiylimesine baglh oldugu tesbit edildi. Bu gangliyonlar habis lenfog-
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ranulomatoz gériintimiinii telkin etmekteydi. Karacigerden ve bu gang-
livonlardan biyopsiler alindi1 ve 2 ayr1 patcloga yollandi.»

Biyopsi bulgulari: Prof. B. Pars’in pat. anatomik tanisi: Kara-
cigerde (nekrotik veya hiicrevi tipte tiiberkiillii) miliar tiiberkiiloz.
Doc. F. Oz’iin raporu ise séyle: Gangliyonda ve karaciger materyalin-
de genis nekrozlarla karakterize graniilomatoz iltihap. On pldnda The
diistiniilmekle birlikte Bruselloz acisindan da incelemek uygun olur.

Musa Kuvel (Giiven)in 2 nei yatisina ait notlar: Prot. No. 7747/
270. Yatis tarihi: 11.5.1976. Cikisi: 2.6.1976. Onar giin ara ile baki-
lan idrarinda PBG ve porfirin cikmaga devam etti. Akut porfiria te-
davisi siirdiiriildii. Sedimantasyon 8-20-40 mm, SGOT 16, SGPT 6 U,
kanda iire 47 mg, seker 119 mg. Protrombin aktivitesi % 67,5. Sefa-
lin-kolesterol pozitif. Total protein % 6,9 gr. Elektroforezde alb. % 42,
alfa 1 % 2, alfa 2 % 3, beta % 18, gama % 35 bulundu. Rie grafisinde
diyafragmalar yiiksek, kalp yatik durumda, bagka patolojik bulgu yok.
EKG: Siniizal tagikardi, nétral aks, semivertikal kalp, prekordial deri-
vasyonlarda yiiksek pozitif T dalgalari.

Tedavi: Ikinei gelisinde akut porfiriaya ilaveten karacigerde ve
mezanter gangliyonlarda tiiberkiilloz mevcudiyetini kabul ettigimiz
igin ayrica antitiiberkiilo tedaviye bagladik. Bu amacla Nydrazid, Eti-
bi, Streptomycin verdik.

Seyir: Ikinei vatiginda ates subfebril seyretti. Genel durumu
diizelmege yiiztuttu. Bacak agrilari nedeniyle yataginda hi¢ hareket
edemez durumdayken yavas yavag saga scla donebilir oldu. Saga stra-
bismus convergens tegekkiil etti. 23 giin daha tedavisine devam olun-
du. Toplam olarak klinigimizde 46 giin kalmig oldu. Saldhla taburcu
edildikten sonra kontrollar1 yapildl. Zamanla istahi agildi, yliriiyebilir
hale geldi. Kilo aldi. En son olarak 1976 Eyliiliinde gordiik. Tamamen
diizelmis durumdaydi.

Ailevi etiidiinde babasmin porfiriniiri gésterdigi, annesinin salim
oldugu saptandi.

Boylece 3 vak’amizin miisahedelerini kisa gekilde sunduktan son-
ra klinigimizde 1964’'ten bu yana gériilen 13 vak’amizin ¢ok kisa ola-
rak dokiimiinii vermek istiyoruz:
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Tablo: Klinik materyalimizdeki akut porfiria vak’alari.

Sira Tedavi
No. Adi ve soyadi: Prot. No.: Cinsi Yas1: Girigi: Cikigt: sonuecu:
1 Hatice Sandikg: 5361/313 Kad:n 65 10. 5.66 9. 6.66 Saldh
2 Ali Ugok 15305/865 Erkek 27 24.12.66 16. 1.67 Salah
B mwsses wasea Erkek 28 swewss usesss Saldh
& awase waau Erkek AN g waE Salah
5 Zeki Bilgin 8025/452 Erkek 56 11. 6.68 22. 6.68 Salah
6 Aziz Yilmaz 15850/825 Erkek 14 16.11.69 8.12.69 Salah
7 Mahmut Cetiner 392/ 26 Erkek 18 10. 1.73 5. 273 Saldh
8 Dervig Sahin 2829/142 Erkek 17 6. 3.73 16. 3.73 Saldh
9 Hutget Ertiirk 5199/248 Erkek 14 25, 4.73 2. 543 Salah
10 Selcuk Demir 14671/646 Erkek 24 14.12.73 9. 1.74 Salah
11 Musa Giiven Kuvel 6389/216 Erkek 18 17. 4.76 5. B.T6 Haliyle
12 » » » 7747/270 Erkek » 11. 5.76 2. 6.76 Salah
13 Ali Riza Kecgeli 9539/317 Erkek 37 10. 6.76 24. 6.76  Salah
14 Sadeli Cice 8965/295 Kadin 50 1. 6.76 1. 7.76  Salah

Not: 3 ve 4 no.lu hastalarin dosyalar: bulunamamistir.

Goriildiigii iizere vak’alarimizin en genci 14, en yaghis1 65 yaginda-
dir. Cegunlugu 17-45 yaslar arasindadir. Vak’alardan 2 si kadin, 11 i
erkektir. Oran erkeklere gdre kadinlarda 1/5,5 dur. Vak'alardan 5 i
1969 dan once, 1 i 1869 da, 4 i1 1973'te, 3 i 1976 da miigahede edil-
mislerdir. 28 yagsindaki Urfali erkek &gretmen hastamizda karin ce-
tele gibiydi. Degigik yillarda en az 5 karin ameliyati gecirmisti ve
hepsine ait ensizyon nedbeleri dikkati cekmekteydi. Bu goriintim kar-
sisinda, acil nobetegi asistanimiz, hastanin sikidyetlerini de gézoniinde
tutarak akut porfiria teshisini koymus bulunuyordu. 45 yagindaki di-
ger bir erkek hastamizdaki akut abdomen tablosu 3 glinliik antispaz-
modik tedaviye cevap vermeyince akut porfiria diisliniilmiis ve labora-
tuar bu teshisi dogrulamistir. Bu hasta Riboflavin, prednisolon teda-
v:sine cabuk cevap verdi ve akut abdomen tablosu gecer gecmez kendi
1grar ile taburcu oldu ve kontrola gelmedi. Sonraki giinlerde polinev-
rit tablesunun ortaya cikip glkmadigini 6grenemedik.

Simdi de akut entermitten porfirianin klinigini, literatiir bilgile-
rinin 1g1g1inda ozetlemek istiyoruz.

Klinik: Hastalik dominant gecer, cogunlukla piiberteden sonra
manifest olur. En ziyade 20-30 yaglar arasinda goriilir. Nadiren 60
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yasindan sonra da ortaya cikabilir. Erkek kadin oran1 Waldenstrém’e
gore 4:6 dir. Bizim vak’alarda 5.5:1 oldugunu biraz dnce soylemistik.

Hastalik «akut» niteligini nébetler halinde ortaya cikisindan al-
maktadir. Latent haline ise «porfirismus» denmektedir. Akut porfi-
riada anemi ve fotosansibilite goriilmez. Ancak Giiney Afrika tipinde
deri belirtilerinin gériildiigiinii de s6zlerimizin baginda ifade etmistik.

Semptomatoloji a) abdominal, b) néro-psigik belirtiler olmak {ize-
re 2 grupta toplanir. Abdominal belirtiler: Kolik tipinde agrlar, kons-
tipasyon, bulanti, kusmalar, istahsizlik v.s., den ibarettir. Bu kolikler
mide perforasyonunu, kolik renali, akut pankreatiti, ileusu, akut sa-
tiirnizmi, safra kesesi ampiyemini, akut apandisiti, ulkuslar: ve diabet
komasini taklit edebilir ve bu yiizden teshis yanilgilarina ve boguna
ameliyatlara yol acar. «Cetele karin» deyimi buradan gelmektedir.

Abdominal belirtiler hafiflemege yiiz tutunca nérolojik belirtiler
crtaya cikar. Bunlar polindropati seklindedir. Ekstremite agrilari, pa-
rezi veya paralizi tablolari, paresteziler, periferik vejetatif belirtiler
(tasikardi, hipertansiyon), parasempatik sistemdeki felg sonucu pa-
ralitik ileus, mesane ve kolon felci ortaya cikar. Porfirik polinevritler-
de motor parezilerin sansibilite bozukluklarina, iist ekstremitelerdeki
belirtilerin alt ekstremitelere ve ekstansorlerin miisibiyeti fleksorlara
nazaran daha belirgindir. Akut biilber paraliziye ve solunum felcine
kadar ilerleyebilir (Landry tipi). Hemen trakeotomi yapilmazsa ve
respiratore baglanmazsa 6liimle sonuclanir. Yaygin periferik felclerde
kemik-veter refleksleri kaybolur. Kafa ¢iftlerinden fasialis, hipoglos-
sus, aksessorius tek veya cift tarafli olarak felc olabilir. Goz kaslarin-
da da paralizi ve ona baglh strabismuslar gériilebilir. Afaziler, sereb-
ral konviilziyonlar, piramidal semptomlar ve amorozlar miigahede edi-
lebilir.

Porfirik psisik belirtiler clarak haliisinasyonlar, oryantasyon bo-
zukluklari, biling bulanikligi, motorik ajitasyon ve asir1 derecede dep-
regyon goriiliir. Vak'alarin % 20 sinde ekstrapiramidal belirtilerin go-
riildiigii de kaydedilmektedir. Akut kriz esnasinda yapilan EEG lerde
diffiiz disritmi ve potansielde yavaslama saptanabilir.

Laboratuar: Teghiste en onemli yardimelr bulgu idrarda porfo-
bilinojen ve porfirin bulunmasidir. Porfobilinojen akut porfiria icin
spesifiktir. Bakilmasi keclaydir: Watson-Schwartz testi ile yapilir. 5 ce
idrarda 3-5 damla Ehrlich miyari ve 2 cc kloroform konur ve calkanir.
Meydana gelen pembe renk iistteki su fazinda kalirsa porfobilinojen
pozitiftir, kloroform fazinda kalirsa iirobilinojendir. (Not: Fenotiazin
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ve meprobamat gibi ilaclarin alimindan sonra da PBG reaksiyonu po-
zitif cikabilmektedir).

Akut porfiriali hastalarin idrarlar taze iken saridir veya kirmi-
zimsi renktedir. Bekletilen idrar koyu burgunder kirmizisi rengini alir
ve bu renk 12-24 saat sebat eder. Idrara bu rengi veren madde uropor-
firin IIT tiir- Uroporfirin 1 de cikar. URO III bir ¢inko kompleksi sek-
linde cikar. ,

Akut porfiria vak’alarinda akut krizlerde cok fazla miktarlarda,
latent devrede ise yine patolojik seviyelerde firiner Delta-Aminolevii-
linik asid (ALA) saptanir. Nitekim Karapehlivan ailesinin 8 ferdin-
de 1962 yilinda yaptigimiz incelemede ALA itrahin % 4-18,5 mg ara-
sinda tesbit etmigtik. Evvelce akut kriz geciren 2 fertte bu miktar
8,29 ve 18,5 mg idi. ALA nin nermal miktar: 2,5 mg dir.

Idrarda porfirin aranmasi icin degisik metotlar vardir. Bunun de-
tayina girmiyecegiz.

Porfirojen maddeler ve etkenler: Latent vak’alarda akut krizle-
rin ortaya cikmasina yol acan etkenler sunlardir: Barbitiiratlar, del-
ta-allilasetik asit deriveleri gibi uygu ilaclari, alkol, siilfamidler, fe-
notiazinler, griseofulvin, morfin, Butazolidin, siilfaniliire deriveleri,
Ostrojen, kontraseptifler gibi ili¢ ve maddelerden bagka tifo gibi en-
feksiyonlar, gebelik, laktasyon ve klimakteryum gibi hormonal bo-
zukluklar da sayilmaktadir. Akut kriz geciren hastalara bu konuda
uyarilarda bulunmak gerekir. Biz niifus kdgitlarina, gecirdigi has-
taligr ve adini verdigimiz ildc ve etkenlerden sakinmas: gerektigini
yazmay1 ilke haline getirmis bulunuyoruz.

Tedovi: Klasik kitaplarda bu hastaligin kesin tedavisinin bulun-
madig1, semptomatik olarak Largactil ve kortizon verilebilecegi kay-
dedilmektedir. Tasikardiye karsi propranolol (Dideral) tavsiye edi-
liyer. Biz Stich’in derslerinden hatirlayarak bu vak’alarda yiiksek
dozlarda Riboflavin (yani B. vitamini) vermekte ve iyi sonuc aldi-
gimiza inanmaktayiz. 1976 yilinin ortalarinda gikan bir yazidan WAT-
SON’un akut porfirianin kavzal tedavisinde Hematin enjeksiyonlarini
kullandigmi Ggrendik, fakat bu konuda etrafli bilgi elde edemedik.
Bu hususu sadece zikretmekle yetiniyoruz.

Béylece sozlerimizin sonuna gelmis bulunuyoruz. Porfirin meta-
heolizmasinin ayrintilarina ve biyckimyasia girmek istemedik. Ama-
cimiz akut porfiria vak’alarinin daha yakindan taninmasini ve teghis
hatalarma diigiilmemesi icin akut abdomen vak’alarinda, diger ihti-
maller yaninda, akut porfiria krizini de diistinmek gerektigini, bu has-
taligin laboratuar teshisinin zor olmadigini hatirlatmak idi.
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Ozet

Akut abdomen tablosu meydana getirdigi icin hatali teshisler ne-
deniyle bosuna ameliyatlara yol agan akut portiria krizlerinin, 3 vak’a
miigahedesi sunularak, tani olanaklar belirtilmistir. Yazar Sisli Cocuk
Hastanesi 3. I¢ Hastahklar kliniginde miigahede edilen 13 akut enter-
mittan porfiria vak’asini da kisaca sunmustur. Bu vak’alarda goriilen
polindropatik belirtiler ve psigik bozukluklar izerinde de durulmustur.

Summary

The general symptomatolegy of acute intermittent porphyria has
Leen discussed because of many patients with abdominal pain as a
presenting symptom are admitted to surgical wards as emergencies.
Thirteen cases were followed in the 3rd Medical Clinic of Sigli Children
Hospital ketween 1966 and 1976. In this connection three cases were
presented and the neurologic manifestations and the mental distur-
bances exhibited by the patients have been reviewed by the author.
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