OLGU SUNUMU / CASE REPORT

Herediter Kutanoz Porfiriaya Bagh Nadir Bir Go6z Bulgusu:
Lameller Katarakt

A Rare Ocular Finding Due to Hereditary Cutaneous Porphyria:
Lamellar Cataract

Fuat YAVRUM', Mehmet Ali SEKEROGLU?, Sibel DOGUIZE, Pelin YILMAZBAS*

0oz

Porfirialar, hemoglobin iiretimin yolagindaki defektlere bagli olarak ortaya ¢ikan fotosensitif toksik tirtinlerin deri, karaciger ve goz gibi
¢esitli organlarda birikmesi sonucu olusan nadir goriilen bir grup metabolik hastaliktir. Porfirialarda okiiler komplikasyonlar oldukga
nadirdir ve fotosensitif porfirinlerin okiiler dokularda birikmesiyle olusur. Bu hastalikta genellikle okiiler yiizey problemleri goriilmekle
birlikte, akut sklerit ve skleral nekroz, korneal ve konjonktival skarlasma, ektropion, hipertrikozis ve hatta retina dekolmani gibi komp-
likasyonlar goriilebilmektedir. Bu yazida herediter kutandz porfiriaya bagl lameller katarakti olan bir olgu sunulacak ve nadir goriilen
bu hastalikta géz bulgulari tartigilacaktir.
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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 findings..
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GIRIS Okiiler komplikasyonlar porifirialarda ¢ok nadir goriiliir
ve fotosensitif porfirinlerin okiiler dokularda birikmesiyle
olusur. Bu hastalarda genellikle okiiler ylizey problemleri

bildirilmis olmakla birlikte, akut sklerit ve skleral nekroz,

Porfirialar, hemoglobin yapitaslarindan biri olan hem iireti-
minin ara yollarindaki enzim eksikliklerine bagl fotosensitif

toksik tiriinlerin deri, karaciger ve goz gibi ¢esitli organlar-
da birikmesi sonucu olusan nadir metabolik bozukluklardir.!
Porfirialar, hem prekiirsorlerinin dominant olarak biriktigi
organlara gore hepatik ya da eritropoetik olarak siniflandiri-
lirlar. Ortaya ¢ikis sekillerine gore ise akut ve kutandz ola-

rak siiflandirilir.?

korneal ve konjonktival skarlasma, ektropion, hipertrikozis
ve hatta retina dekolmani gibi komplikasyonlar goriilebil-
mektedir.>*

Bu yazimizda herediter kutandz porfiriaya bagl lameller ka-
tarakti olan bir olguyu sunmay1 ve nadir goriilen bu hastalik-
ta goriilen géz bulgularini tartismay1 amagladik.
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OLGU

53 yasinda kadin hasta klinigimize 2 yildir mevcut olan ve
giderek artan az gorme sikayetiyle bagvurdu. Hastamizin
yiiz, ense ve kollar gibi giines goren yerlerde hiperpigmente
deri lezyonlar1 mevcuttu (Resim 1). Ozgegmisinde herediter
koproporfiri tanisi olan, bilinen hig bir akut porfiri atag gec-
misi ve sistemik tutulumu olmamasi nedeniyle diizenli kul-
landig1 bir ilag bulunmayan hastanin, yapilan oftalmolojik
muayenesinde sag gdzde en iyi diizeltilmis gérme keskinligi
(EIDGK) 10/10; sol gbzde ise EIDGK 2/10 idi. Biyomikros-
kopik 6n segment muayenesinde sag gozde gz i¢i lens, sol
gozde lameller katarakt izlenirken (Resim 2), gbz i¢i basing-
lar1 sag gozde 18mmHg, sol gozde 19mmHg diizeyinde sap-
tand1. Dilatasyonlu fundus muayene bulgular her iki gdzde
dogaldi. Hastanin sol gdziine cerrahi planlandi ve fakoemiil-
sifikasyon ile birlikte gz i¢i lens implantasyonu ameliyati
komplikasyonsuz olarak yapildi. Postoperatif birinci glinde
EIDGK 10/10 diizeyinde idi ve hastanin 6 aylik izleminde
herhangi bir komplikasyon gozlenmedi.

TARTISMA

Herediter koproporfiria, hem kutandz hem de noérosensitif

bulgularin goriilebildigi nadir bir porfiriadir.> Bu porfiria

Resim 1. Hastanin yiiz fotografinda herediter kutanoz porfi-
riaya bagh yaygin hiperpigmente lezyonlar goriilmekte.

tipinde, cildin glines goren yerlerinde kutandz lezyonlar
goriiliir ve depresyon, psikoz, néropati gibi ndropsikiyatrik
bozukluklar olusabilir.> Hastalik ataklar halinde seyreder
ve bu ataklar genellikle siddeti giderek artan bir karin ag-
r1s1 ile baglar ve bulanti kusma ile devam eder. Hipovolemi
ve hiponatremi de gelisebilir. Akut atak tedavi edilmezse,
kol ve bacaklarda proksimal kas gii¢siizliigii ile baslayan
ve distale dogru ilerleyen noropati gelisebilir.’ Kiihnel ve
ark., 46 herediter koproporfiriali olguda yaptigi ¢alisma-
da, hastalarin %90'inda abdominal agri, %10'unda ise idrar
ve gaitada artmis porifirin diizeylerine ragmen sadece deri
bulgulart gorildigiinii raporlamistir.® Hastamizin yiiz, ense
ve kollar gibi giines goren yerlerde hiperpigmente deri lez-
yonlar1 olmasi ve baska sistemik probleminin olmamasi bu
bulgularla uyumludur. Hastamizin porfiria tanisi i¢in yapi-
lan idrar, gaita ve kan testlerinde, idrar ve gaitada porfirin
metabolitleri yiiksek, kanda ise koproporfirin-III fraksiyonu
yiiksek bulunmustur. Ancak genel sistemik muayenemizde
ve diger laboratuar bulgularinda, porfiriaya uyumlu bagka
bir bulguya rastlamadik.

Hastaligin genel tedavisi, akut ataklarda hipovolemi ve hi-
ponatreminin diizeltilmesi ve ndrolojik semptomlarin var-
liginda, hem sentezinde hiz kisitlayici basamak olan delta
aminoleviinilik asit sentaz (ALA-sentaz) enzimini inhibe
eden hematin inflizyonunu kapsar. Kutandz lezyonlari bir
tedavisi yoktur. Ancak bu lezyonlarin giinesten korunmasi
gereklidir.’ Hastamizin bilinen hig bir akut porfiri atag geg-
misi yoktur ve diizenli kullandig1 bir ilag bulunmamaktadir.

Porfirialarin g6z komplikasyonlari olduk¢a nadirdir ve
bunlar ¢ogunlukla skleral nekroz, korneal ve konjonktival
skarlasma, ektropion gibi durumlardir.’* Agarwal ve ark.’,

S

Resim 2. Hastanin sol goziine ait on segment fotografinda
lameller katarakt izlenmekte.
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konjenital eritropoetik porfiriali bir olguda skleral nekroz
komplikasyonu bildirmistir. Ayn1 sekilde, Altiparmak ve
ark.?, porfiria kutanea tarda'li bir hastada nekrotizan sklerit
komplikasyonunu bildirmistir.

Lameller katarakt, lensin anterior ya da posteriorundaki be-
lirli bir lamelini etkileyen katarakt tipidir. Bu katarakt yasa
bagl ortaya cikan bir katarakt tipi olmayip, cogunlukla
konjenital ve metabolik hastaliklarla goriilir. Bu katarakt
otozomal dominant olarak kalitilabilir ya da galaktozemi,
Fabry hastaligi, Lowe sendromu gibi metabolik hastaliklar
ve rubella, toksoplazma, sitomegalovirus (CMV), varisel-
la-zoster virus (VZV) gibi intrauterin enfeksiyonlara bagli
olusabilir. Porfirialarda okiiler hasar olusma mekanizmalari
halen tam aydinlatilamamistir fakat, porifirin ara {iriinleri-
nin okiiler dokularda depolanmasina sekonder olusan fotik
hasar, iskemi ve inflamasyon sonucu olustugu diisiiniilmek-
tedir.! Porfirialarda nadir olarak goz bulgulari izlense de, li-
teratiirde herediter koproporfiri ile birlikte bildirilen katarakt
olgusuna rastlamadik. Herediter kutandz porfirialt hastamiz-
da belirgin cilt bulgular1 ile beraber genellikle konjenital
ve ya metabolik hastaliklarda goriilen bir katarakt tipi olan
lameller kataraktin olmasi nedeniyle, bu bulgunun hastanin
sistemik hastalig1 ile ilintili olacagin diislindiik.

Sonug olarak, konjenital kutandz porfiriali olguda da goriil-

diigii iizere porfirialarda biriken fototoksik ara iiriinler, skle-
ra konjonktiva, kornea disinda lens i¢inde de birikip katarakt
olusumuna yol acabilir ve bu nedenle porfiriali bir hastanin
takibinde bu bulgu gbz oniinde bulundurulmali, eriskinde
lameller katarakt ile karsilasildiginda da ayirict tanida bu
hastalik diisiiniilmelidir.
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