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Öz
Porfiriler hem biyosentezinde görevli enzimlerin doğuştan ya da kazanılmış bozuk-
luğu, ya da eksikliği sonucu oluşan, periferik ve santral sinir sistemini etkileyebilen, 
farklı alt tipleri olan, nadir görülen metabolik hastalıklardır. Akut intermittan porfiri, 
porfirilerin en yaygın görülen tipidir ve nöropsikiyatrik belirtilerle birlikte açıklanama-
yan karın ağrısı olan hastalarda ayırıcı tanıda düşünülmelidir. Posterior reversible en-
sefalopati sendromu ise baş ağrısı, mental durum değişiklikleri, görme bozuklukları, 
mide bulantısı, parezi ve yaygın nöbetler gibi semptomlara hipertansiyonun eşlik et-
tiği klinik ve radyolojik bir durumdur.  Bu yazıda karın ağrısı ve konvülsiyon nedeni ile 
acil servise başvuran, sonrasında akut intermittan porfiri ve akut intermittan porfiri ile 
ilişkili posterior reversible ensefalopati sendromu tanısı alan hasta, nadir görülmesi 
nedeni ile sunulmuştur. 

Abstract
Porphyrias are rarely seen in metabolic diseases with different subtypes which are 
formed during the changes in enzyme activities during heme biosynthesis and which 
can affect peripheral and central nervous systems. Acute intermittent porphyria is 
the most common type of porphyria. Porphyria is an important differential diagnosis 
in patients with unexplained abdominal pain along with neuropsychiatric manifesta-
tions. Posterior reversible encephalopathy syndrome is a clinical and radiologic case 
that has symptoms of headache, altered mental status, visual disorders, paresis, 
nausea, and extensive seizures next to hypertension. In this article, a patient who was 
admitted to the emergency department with convulsion and abdominal pain and was 
diagnosed with Posterior reversible encephalopathy syndrome associated with acute 
intermittent porphyria and is presented because of its rare occurrence.
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Giriş

Porfiriler hem biyosentezinde görevli enzimlerin aktivitelerindeki değişiklikler 
sonucu oluşan, otonomik, periferik ve santral sinir sistemini etkileyebilen, farklı alt 
tipleri olan, nadir görülen metabolik hastalıklardır. Akut intermitan porfiri (AİP), oto-
zomal dominant kalıtılır ve en sık görülen porfiria tipidir. Porfobilinojen (PBG) deami-
naz enzimindeki kısmi defektler sonucunda oluşur (1).  Tipik akut intermitan porfiri 
atakları; akut karın ağrısı ile birlikte kusma, kas güçsüzlüğü, periferik nöropati ile 
ortaya çıkan nörolojik bulgular, taşikardi ve hipertansiyon gibi sempatik aktivite artışı 
bulguları ve psikolojik belirtiler ile ortaya çıkabilmektedir (2). Atak anında tanı koy-
mak zordur, çünkü AİP nadir görülen bir hastalık olmakla birlikte hastaların yüzde 
%90’ı akut atak geçirmemektedir (3). Akut intermitan porfiri vakalarında santral sinir 
sistemi disfonksiyonuna bağlı afebril nöbet görülebilir. Bu makalede afebril nöbet ile 
başvuran ve sonrasında posterior reversible ensefalopati sendromu (PRES) ve AİP 
tanısı alan çocuk olgu nadir görülmesi nedeni ile sunulmuştur. 



Olgu Sunumu

Bilinç bulanıklığı ve yüzeyel solunumu olan on bir yaşın-
da erkek olgu acil servise kabul edildi. Bir gün öncesinde 
uykuya eğiliminin başladığı, jeneralize tonik klonik tarzında 
konvulsiyonunun olması üzerine götürüldüğü sağlık merke-
zinde benzodiazepin ile müdahale edilmesi sonucu solunum 
depresyonu geliştiği ve bu nedenle tarafımıza sevk edildiği 
öğrenildi. Öyküsünden; 10 gündür devam eden idrar rengin-
de koyulaşma şikayeti ile yerel sağlık merkezine başvurduğu, 
son bir haftadır karın ağrısı, konstipasyon, eklem ağrıları ve 
kas güçsüzlüğü şikayetlerinin mevcut olduğu ve bu bulgulara 
son üç gündür kusma şikayetinin de eklendiği bilgisine ula-
şıldı. Özgeçmişinden son bir yıldır ağız kenarında iyileşmeyen 
kutanöz bir lezyonunun olduğu, soy geçmişinden ise motor 
mental retarde bir kardeşinin olduğu, anne ve baba arasında 
akrabalık olmadığı öğrenildi. Fizik muayenesinde transkutan 
ölçülen vücut ısısı 35,3 °C, nabız 167/dk ritmik, kan basın-
cı 144/100 mmHg bulundu. Ağız kenarında ülseratif lezyonu 
mevcuttu. Bilincin kapalı, solunumun yüzeyel olması ve kan 
gazında pH:7,16, pCO2:76, pO2:42, HCO3:20, laktat:4,8 
olması üzerine olgu entübe edildi, mekanik ventilatöre bağ-
landı. Hastaya idrar çıkışı takibi için sonda takıldı. Sondadan 
gelen idrarın renginin çay rengi olduğu görüldü. Laboratuvar 
incelemelerinde hemoglobin 14,1gr/dl, hematokrit %42,7, 
lökosit sayısı 23500/mm3, trombosit 352000/mm3 idi. İdrar 
incelemesinde protein negatif, glukoz (+), keton negatif, biliru-
bin (++), ürobilinojen (++), dansite 1017, idrar sedimentinde 
3 lökosit, 1 eritrosit saptandı. Kan şekeri 104 mg/dl, üre 50,4 
mg/dl, AST 61 U/L saptandı. Diğer biyokimyasal tetkikler nor-
maldi. Akciğer grafisinde, karın ultrasonografik incelemesin-
de ve ayakta direk batın grafisinde patolojik bulgu yoktu. İzle-
minde spontan solunumu başlayan, ajitasyonu gelişen hasta, 
kan gazı kontrolünde pH:7,39, pCO2:47, HCO3:27, laktat:1,8 
saptanması üzerine extübe edildi. Afebril konvulsiyona sem-
patik hiperaktivitenin (taşikardi, hipertansiyon ve hipotermi) 
eşlik etmesi, karın ağrısının, nefrolojik bir patoloji ile açıkla-
namayan çay rengi idrarının olması üzerine olguda ön planda 
akut intermitan porfiri atağı düşünüldü. Hastaya sempatik hi-
peraktiviteye karşı 1 mg/kg/dozdan iki dozda propranolol ve 
0,2 mg/kg/dozdan tek dozda enalapril başlandı. Hiperkalorik 
destek sağlamak amacıyla 250 gr/gün glukoz içeren mayi 
desteği sağlandı. Başlanan tedaviler ile birlikte izleminde 
taşikardisi ve hipertansiyonu geriledi. Dış merkezde çekilen 
kranial BT de, her iki parietal lob verteks düzeyinde gri-beyaz 
cevher bileşkesinde lineer hipodens alan ve oksipital lobda 2 
cm’lik gri-beyaz cevher bileşkesinde hipodens alan mevcuttu. 
Kranial magnetik rezonans görüntülemede ise, her iki sereb-
ral hemisfer parietooccipital bölgede kortikal yapılarda, T2 ve 
FLAIR sekanslarda hiperintens sinyal artış alanları gözlendi 
(Şekil 1). Bulgular Posterior reversible ensefalopati sendromu 
(PRES) ile uyumlu olarak yorumlandı. PRES ile birlikte Akut 
intermitan porfiri (AİP) akut atağı ön tanısı ile yoğun bakımı 
ve çocuk metabolizma kliniği olan bir merkeze sevk edildi. 
Hastanın hem biyosentezindeki ara metabolitlerin düzeyinin 
idrar örneğinde yüksek saptandığı (Tablo 1) ve AİP tanısının 
kesinleştiği öğrenildi. Verilerinin kullanımı için hasta velisin-
den yazılı onam alındı. 

Tartışma

Porfiriler hem biyosentezindeki kalıtsal bozukluklar sonu-
cu oluşan, porfirin ve öncüllerin aşırı artmasıyla sonuçlanan 
hastalıklardır. Sekiz farklı tipi vardır. Akut intermitan porifiri 
en sık görülen porfiri tipi olup hepatik Porfobilinojen deami-
naz deaminidaz eksikliği sonucu ortaya çıkar. Aminolevinik 
asit (ALA) ve PBG aşırı üretimi söz konusudur. Hastalar en sık 
şiddetli karın ağrısı ile başvurur. Karın ağrısı ile birlike bulantı, 
kusma, konstipasyon, periferik nöropati, kas güçsüzlüğü ve 
yaygın parestezi görülebilir. Akut intermittan porfira olgula-
rının %70’inde sempatik sistemin aktivasyonuna bağlı taşi-
kardi ve hipertansiyon oluşabilir (4). Olgumuzda bahsedilen 
çoğu semptom mevcuttu. Taşikardisi ve hipertansiyonu prop-
ranolol ve enapril tedavisi ile kontrol altına alındı. Bu hasta-
larda atak esnasında görülen afebril nöbetlere müdahale et-
mek için kullanılan antikonvülzanlar hayati tehlike yaratabilir 
(5). Zaten respiratuar kas güçsüzlüğü olan porfiria olgularının 
antikonvülzan ile solunumu deprese olup, gelişen solunum 
yetmezliği ölüm nedeni olabilir. Bizim olgumuzun da, dış mer-
kezde nöbet sırasında uygulanan benzodiazepin ile solunu-
mu deprese olmuş ve acil serviste hasta entübe edilmek zo-
runda kalınmıştı. Tedavide katabolik süreci engellemek için 
kalorisi yüksek diyet, bulbar tutulumu olan ilerleyici nöropati 
varlığında ve şiddetli ataklarda hem preperatı önerilmektedir 
(6). Olgumuza hiperkalorik destek sağlamak amaçlı, 250 gr/
gün glukoz intravenöz yolla verildi. Atağı kontrol alındığı için, 
hem preparatı uygulanmasına gerek kalmadı. 

İlk olarak 1996’da tanımlanan PRES, tipik olarak bilateral 
parieto-oksipital beyaz cevherde artmış vazojenik ödem so-
nucunda, akut nörolojik semptomları olan hastalarda yapılan 
radyolojik ve klinik bir tanıdır. Posterior reversible ensefalo-
pati sendromu klinik, nörolojik ve radyolojik olarak tanı ko-
nan geçici bir durumdur. Genellikle hızlı ilerleyen baş ağrısı, 
mental durum değişiklikleri, görme bozuklukları, parezi, mide 
bulantısı, yaygın nöbetler gibi semptomlara, hipertansiyon
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Tablo I. Hem biyosentezindeki ara metabolitlerin idrar 
örneğindeki düzeyleri

Hem biosentezindeki ara 
metabolitler

Hastadaki 
Düzey

Normal 
Düzey

Total Porfirin (nmol/mmol kreatin) 327 <35
ALA (µmol/mmol kreatin) 168 <5
PGB (µmol/mmol kreatin) 134 <1,5

Şekil I. Kranial MR; her iki serebral hemisfer parietooccipital 
bölgede kortikal yapılarda, T2 ve FLAIR sekanslarda 
hiperintens sinyal artış alanları (kırmızı ok). 
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ALA: Aminolevinik asit, PGB: Porfobilinojen
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eşlik eder (7, 8). Yaygın tetikleyici faktörler arasında kan ba-
sıncı dalgalanmaları, böbrek yetmezliği, eklampsi, immüno-
supresif veya sitotoksik ajanlara maruz kalma ve otoimmün 
bozukluklar bulunur. Tetikleyici faktörü saptamak hızlı iyileş-
me için önemlidir. Ağır vakalarda yoğun bakım desteği gere-
kebilir (9). Porfiriada görülen nöbet genellikle PRES ile ilişkili-
dir ve tanı kranial görüntüleme yöntemleri ile desteklenir. Bu 
hastaların takibinde tekrarlayan anti-konvülzan kullanımına 
gerek olmaz (10). Olgumuzun kranial görüntüleme tetkik-
lerinde de her iki serebral hemisfer parietooccipital bölgede 
kortikal yapılarda izlenen T2 FLAİR sinyal intensite artım alan-
ları PRES radyolojik görünümü açısından uyumlu bulunmuştu. 
Sunduğumuz olguda PRES’in olası etyolojik nedeninin akut in-
termitan porfiria olduğu düşünüldü.

Sonuç olarak; acil servise jeneralize nöbet, mental deği-
şiklikler ile başvuran olgularda, karın ağrısı ve idrar renginde 
koyuluk mutlaka sorgulanmalı, bu bulguların mevcudiyetinde 
porfiriler ayırıcı tanıda düşünülmelidir. Yine bu olgularda hiper-
tansiyon mevcutsa PRES nadir bir durum olmakla birlikte, ayırı-
cı tanılar arasında ele almalı ve PRES’in etiyolojisinde AIP’inde 
olabileceği unutulmamalıdır.
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