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Herediter Kutanöz Porfi riaya Bağlı Nadir Bir Göz Bulgusu: 
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ÖZ
Porfi rialar, hemoglobin üretimin yolağındaki defektlere bağlı olarak ortaya çıkan fotosensitif toksik ürünlerin deri, karaciğer ve göz gibi 
çeşitli organlarda birikmesi sonucu oluşan nadir görülen bir grup metabolik hastalıktır. Porfi rialarda oküler komplikasyonlar oldukça 
nadirdir ve fotosensitif porfi rinlerin oküler dokularda birikmesiyle oluşur. Bu hastalıkta genellikle oküler yüzey problemleri görülmekle 
birlikte, akut sklerit ve skleral nekroz, korneal ve konjonktival skarlaşma, ektropion, hipertrikozis ve hatta retina dekolmanı gibi komp-
likasyonlar görülebilmektedir. Bu yazıda herediter kutanöz porfi riaya bağlı lameller kataraktı olan bir olgu sunulacak ve nadir görülen 
bu hastalıkta göz bulguları tartışılacaktır. 
Anahtar Sözcükler: Herediter koproporfi ria, lamellar katarakt, porfi ria. 

ABSTRACT

Porphyrias are a rare group of metabolic disorders that are characterized by the accumulation of photosensitive, toxic intermediates in 
various organs including the skin, eye and neural tissue due to a defect in hemoglobin production. Ocular complications in porphyrias 
are extremely rare and caused by retention of porpyrin metabolites in ocular tissues. Although mostly encountered ocular complications 
of porphyria are related to ocular surface;  acute scleritis and scleral necrosis, corneal and conjunctival scarring, ectropion, hypertricosis 
and even retinal detachment can also be seen. Hereby, we present a case with lamellar cataract due to hereditary cutaneus porphyria and 
discuss its ocular fi ndings..
Key Words: Hereditary coproporphyria, lameller cataract, porphyria. 
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GİRİŞ

Porfi rialar, hemoglobin yapıtaşlarından biri olan hem üreti-
minin ara yollarındaki enzim eksikliklerine bağlı fotosensitif 
toksik ürünlerin deri, karaciğer ve göz gibi çeşitli organlar-
da birikmesi sonucu oluşan nadir metabolik bozukluklardır.1 
Porfi rialar, hem prekürsörlerinin dominant olarak biriktiği 
organlara göre hepatik ya da eritropoetik olarak sınıfl andırı-
lırlar. Ortaya çıkış şekillerine göre ise akut ve kutanöz ola-
rak sınıfl andırılır.2

Oküler komplikasyonlar porifi rialarda çok nadir görülür 
ve fotosensitif porfi rinlerin oküler dokularda birikmesiyle 
oluşur. Bu hastalarda genellikle oküler yüzey problemleri 
bildirilmiş olmakla birlikte, akut sklerit ve skleral nekroz, 
korneal ve konjonktival skarlaşma, ektropion, hipertrikozis 
ve hatta retina dekolmanı gibi komplikasyonlar görülebil-
mektedir.3,4

Bu yazımızda herediter kutanöz porfi riaya bağlı lameller ka-
taraktı olan bir olguyu sunmayı ve nadir görülen bu hastalık-
ta görülen göz bulgularını tartışmayı amaçladık.
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53 yaşında kadın hasta kliniğimize 2 yıldır mevcut olan ve 
giderek artan az görme şikayetiyle başvurdu. Hastamızın 
yüz, ense ve kollar gibi güneş gören yerlerde hiperpigmente 
deri lezyonları mevcuttu (Resim 1). Özgeçmişinde herediter 
koproporfi ri tanısı olan, bilinen hiç bir akut porfi ri atağı geç-
mişi ve sistemik tutulumu olmaması nedeniyle düzenli kul-
landığı bir ilaç bulunmayan hastanın, yapılan oftalmolojik 
muayenesinde sağ gözde en iyi düzeltilmiş görme keskinliği 
(EİDGK) 10/10; sol gözde ise EİDGK 2/10 idi. Biyomikros-
kopik ön segment muayenesinde sağ gözde göz içi lens, sol 
gözde lameller katarakt izlenirken (Resim 2), göz içi basınç-
ları sağ gözde 18mmHg, sol gözde 19mmHg düzeyinde sap-
tandı. Dilatasyonlu fundus muayene bulguları her iki gözde 
doğaldı. Hastanın sol gözüne cerrahi planlandı ve fakoemül-
sifi kasyon ile birlikte göz içi lens implantasyonu ameliyatı 
komplikasyonsuz olarak yapıldı. Postoperatif birinci günde 
EİDGK 10/10 düzeyinde idi ve hastanın 6 aylık izleminde 
herhangi bir komplikasyon gözlenmedi.

TARTIŞMA

Herediter koproporfi ria, hem kutanöz hem de nörosensitif 
bulguların görülebildiği nadir bir porfi riadır.2 Bu porfi ria 

tipinde, cildin güneş gören yerlerinde kutanöz lezyonlar 
görülür ve depresyon, psikoz, nöropati gibi nöropsikiyatrik 
bozukluklar oluşabilir.3   Hastalık ataklar halinde seyreder 
ve bu ataklar genellikle şiddeti giderek artan bir karın ağ-
rısı ile başlar ve bulantı kusma ile devam eder. Hipovolemi 
ve hiponatremi de gelişebilir. Akut atak tedavi edilmezse, 
kol ve bacaklarda proksimal kas güçsüzlüğü ile başlayan 
ve distale doğru ilerleyen nöropati gelişebilir.5 Kühnel ve 
ark., 46 herediter koproporfi rialı olguda yaptığı çalışma-
da, hastaların %90'ında abdominal ağrı, %10'unda ise idrar 
ve gaitada artmış porifi rin düzeylerine rağmen sadece deri 
bulguları görüldüğünü raporlamıştır.6 Hastamızın yüz, ense 
ve kollar gibi güneş gören yerlerde hiperpigmente deri lez-
yonları olması ve başka sistemik probleminin olmaması bu 
bulgularla uyumludur. Hastamızın porfi ria tanısı için yapı-
lan idrar, gaita ve kan testlerinde, idrar ve gaitada porfi rin 
metabolitleri yüksek, kanda ise koproporfi rin-III fraksiyonu 
yüksek bulunmuştur. Ancak genel sistemik muayenemizde 
ve diğer laboratuar bulgularında, porfi riaya uyumlu başka 
bir bulguya rastlamadık.

Hastalığın genel tedavisi, akut ataklarda hipovolemi ve hi-
ponatreminin düzeltilmesi ve nörolojik semptomların var-
lığında, hem sentezinde hız kısıtlayıcı basamak olan delta 
aminolevünilik asit sentaz (ALA-sentaz) enzimini inhibe 
eden hematin infüzyonunu kapsar. Kutanöz lezyonların bir 
tedavisi yoktur. Ancak bu lezyonların güneşten korunması 
gereklidir.5 Hastamızın bilinen hiç bir akut porfi ri atağı geç-
mişi yoktur ve düzenli kullandığı bir ilaç bulunmamaktadır.

Porfi riaların göz komplikasyonları oldukça nadirdir ve 
bunlar çoğunlukla skleral nekroz, korneal ve konjonktival 
skarlaşma, ektropion gibi durumlardır.3,4  Agarwal ve ark.7, 
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Resim 1. Hastanın yüz fotoğrafında herediter ku tanöz porfi -
riaya bağlı yaygın hiperpigmente lezyonlar görülmekte.             

Resim 2. Hastanın sol gözüne ait ön segment fotoğrafında 
lameller katarakt izlenmekte.



konjenital eritropoetik porfi rialı bir olguda skleral nekroz 
komplikasyonu bildirmiştir. Aynı şekilde, Altıparmak ve 
ark.3, porfi ria kutanea tarda'lı bir hastada nekrotizan sklerit 
komplikasyonunu bildirmiştir. 

Lameller katarakt, lensin anterior ya da posteriorundaki be-
lirli bir lamelini etkileyen katarakt tipidir. Bu katarakt yaşa 
bağlı ortaya çıkan bir katarakt tipi olmayıp, çoğunlukla 
konjenital ve metabolik hastalıklarla görülür. Bu katarakt 
otozomal dominant olarak kalıtılabilir ya da galaktozemi, 
Fabry hastalığı, Lowe sendromu gibi metabolik hastalıklar 
ve rubella, toksoplazma, sitomegalovirus (CMV), varisel-
la-zoster virus (VZV) gibi intrauterin enfeksiyonlara bağlı 
oluşabilir. Porfi rialarda oküler hasar oluşma mekanizmaları 
halen tam aydınlatılamamıştır fakat, porifi rin ara ürünleri-
nin oküler dokularda depolanmasına sekonder oluşan fotik 
hasar, iskemi ve infl amasyon sonucu oluştuğu düşünülmek-
tedir.1 Porfi rialarda nadir olarak göz bulguları izlense de, li-
teratürde herediter koproporfi ri ile birlikte bildirilen katarakt 
olgusuna rastlamadık. Herediter kutanöz porfi rialı hastamız-
da belirgin cilt bulguları ile beraber genellikle konjenital 
ve ya metabolik hastalıklarda görülen bir katarakt tipi olan 
lameller kataraktın olması nedeniyle, bu bulgunun hastanın 
sistemik hastalığı ile ilintili olacağını düşündük.

Sonuç olarak, konjenital kutanöz porfi rialı olguda da görül-

düğü üzere porfi rialarda biriken fototoksik ara ürünler, skle-
ra konjonktiva, kornea dışında lens içinde de birikip katarakt 
oluşumuna yol açabilir ve bu nedenle porfi rialı bir hastanın 
takibinde bu bulgu göz önünde bulundurulmalı, erişkinde 
lameller katarakt ile karşılaşıldığında da ayırıcı tanıda bu 
hastalık düşünülmelidir.
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