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Cocuklarda Konvulsiyonun Nadir Bir Nedeni Akut intermittan Porfiria
A Rare Cause of Convulsions in Children Acute Intermittent Porphyria
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Porfiriler hem biyosentezinde gorevli enzimlerin dogustan ya da kazanilmis bozuk-
lugu, ya da eksikligi sonucu olusan, periferik ve santral sinir sistemini etkileyebilen,
farkl alt tipleri olan, nadir gérilen metabolik hastaliklardir. Akut intermittan porfiri,
porfirilerin en yaygin gorulen tipidir ve néropsikiyatrik belirtilerle birlikte agiklanama-
yan karin agrisi olan hastalarda ayirici tanida dustnulmelidir. Posterior reversible en-
sefalopati sendromu ise bas agrisi, mental durum degisiklikleri, gorme bozukluklari,
mide bulantisi, parezi ve yaygin nobetler gibi semptomlara hipertansiyonun eslik et-
tigi klinik ve radyolojik bir durumdur. Bu yazida karin agrisi ve konvtlsiyon nedeni ile
acil servise basvuran, sonrasinda akut intermittan porfiri ve akut intermittan porfiri ile
iliskili posterior reversible ensefalopati sendromu tanisi alan hasta, nadir gorilmesi
nedeni ile sunulmustur.

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.

Giris

Porfiriler hem biyosentezinde gorevli enzimlerin aktivitelerindeki degisiklikler
sonucu olusan, otonomik, periferik ve santral sinir sistemini etkileyebilen, farkli alt
tipleri olan, nadir gérulen metabolik hastaliklardir. Akut intermitan porfiri (AIP), oto-
zomal dominant kalitilir ve en sik gorulen porfiria tipidir. Porfobilinojen (PBG) deami-
naz enzimindeki kismi defektler sonucunda olusur (1). Tipik akut intermitan porfiri
ataklar; akut karin agrisi ile birlikte kusma, kas glcsizlUgu, periferik noropati ile
ortaya c¢ikan noérolojik bulgular, tasikardi ve hipertansiyon gibi sempatik aktivite artisi
bulgulari ve psikolojik belirtiler ile ortaya c¢ikabilmektedir (2). Atak aninda tani koy-
mak zordur, ¢linkii AIP nadir goriilen bir hastalik olmakla birlikte hastalarin ylizde
%90’ akut atak gecirmemektedir (3). Akut intermitan porfiri vakalarinda santral sinir
sistemi disfonksiyonuna bagl afebril ndbet gorulebilir. Bu makalede afebril nébet ile
basvuran ve sonrasinda posterior reversible ensefalopati sendromu (PRES) ve AiP
tanisi alan ¢ocuk olgu nadir gérilmesi nedeni ile sunulmustur.
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Olgu Sunumu

Biling bulanikhg| ve ylzeyel solunumu olan on bir yasin-
da erkek olgu acil servise kabul edildi. Bir gin 6ncesinde
uykuya egiliminin basladig|, jeneralize tonik klonik tarzinda
konvulsiyonunun olmasi Uzerine géturuldigu saglik merke-
zinde benzodiazepin ile midahale edilmesi sonucu solunum
depresyonu gelistigi ve bu nedenle tarafimiza sevk edildigi
dgrenildi. Oykisiinden; 10 gindir devam eden idrar rengin-
de koyulasma sikayeti ile yerel saglik merkezine basvurdugu,
son bir haftadir karin agrisi, konstipasyon, eklem agrilar ve
kas glicsiizIUgU sikayetlerinin mevcut oldugu ve bu bulgulara
son U¢ gundir kusma sikayetinin de eklendigi bilgisine ula-
sildi. Ozgegmisinden son bir yildir agiz kenarinda iyilesmeyen
kutandz bir lezyonunun oldugu, soy gecmisinden ise motor
mental retarde bir kardesinin oldugu, anne ve baba arasinda
akrabalik olmadigl 6grenildi. Fizik muayenesinde transkutan
Olcllen vicut i1sis1 35,3 °C, nabiz 167/dk ritmik, kan basin-
¢l 144/100 mmHg bulundu. Agiz kenarinda Ulseratif lezyonu
mevcuttu. Bilincin kapali, solunumun ylzeyel olmasi ve kan
gazinda pH:7,16, pC02:76, p02:42, HCO3:20, laktat:4,8
olmasi Uzerine olgu entlibe edildi, mekanik ventilatére bag-
landi. Hastaya idrar ¢ikisi takibi icin sonda takildi. Sondadan
gelen idrarin renginin cay rengi oldugu gorildi. Laboratuvar
incelemelerinde hemoglobin 14,1gr/dl, hematokrit %42,7,
I6kosit sayisi 23500/mm3, trombosit 352000/mm? idi. idrar
incelemesinde protein negatif, glukoz (+), keton negatif, biliru-
bin (++), Grobilinojen (++), dansite 1017, idrar sedimentinde
3 I0kosit, 1 eritrosit saptandi. Kan sekeri 104 mg/dl, ure 50,4
mg/dl, AST 61 U/L saptandi. Diger biyokimyasal tetkikler nor-
maldi. Akciger grafisinde, karin ultrasonografik incelemesin-
de ve ayakta direk batin grafisinde patolojik bulgu yoktu. izle-
minde spontan solunumu baslayan, ajitasyonu gelisen hasta,
kan gazi kontrolinde pH:7,39, pC02:47, HCO3:27, laktat:1,8
saptanmasi Uzerine extlbe edildi. Afebril konvulsiyona sem-
patik hiperaktivitenin (tasikardi, hipertansiyon ve hipotermi)
eslik etmesi, karin agrisinin, nefrolojik bir patoloji ile agikla-
namayan ¢ay rengi idrarinin olmasi Uzerine olguda 6n planda
akut intermitan porfiri atagl distinldi. Hastaya sempatik hi-
peraktiviteye karsi 1 mg/kg/dozdan iki dozda propranolol ve
0,2 mg/kg/dozdan tek dozda enalapril baslandi. Hiperkalorik
destek saglamak amaciyla 250 gr/gln glukoz iceren mayi
destegi saglandi. Baslanan tedaviler ile birlikte izleminde
tasikardisi ve hipertansiyonu geriledi. Dis merkezde c¢ekilen
kranial BT de, her iki parietal lob verteks dizeyinde gri-beyaz
cevher bileskesinde lineer hipodens alan ve oksipital lobda 2
cm’lik gri-beyaz cevher bileskesinde hipodens alan mevcuttu.
Kranial magnetik rezonans gorunttilemede ise, her iki sereb-
ral hemisfer parietooccipital bolgede kortikal yapilarda, T2 ve
FLAIR sekanslarda hiperintens sinyal artis alanlari gozlendi
(Sekil 1). Bulgular Posterior reversible ensefalopati sendromu
(PRES) ile uyumlu olarak yorumlandi. PRES ile birlikte Akut
intermitan porfiri (AIP) akut atagl 6n tanisi ile yogun bakimi
ve cocuk metabolizma klinigi olan bir merkeze sevk edildi.
Hastanin hem biyosentezindeki ara metabolitlerin dlzeyinin
idrar drneginde yiiksek saptandig) (Tablo 1) ve AP tanisinin
kesinlestigi 6grenildi. Verilerinin kullanimi igin hasta velisin-
den yazili onam alindi.
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Tablo I. Hem biyosentezindeki ara metabolitlerin idrar
ornegindeki diizeyleri

Hem biosentezindeki ara Hastadaki [ Normal
metabolitler Duzey Duzey
Total Porfirin (nmol/mmol kreatin) 327 <35
ALA (umol/mmol kreatin) 168 <5
PGB (umol/mmol kreatin) 134 <1,5

ALA: Aminolevinik asit, PGB: Porfobilinojen

Sekil I. Kranial MR; her iki serebral hemisfer parietooccipital
bolgede kortikal yapilarda, T2 ve FLAIR sekanslarda
hiperintens sinyal artis alanlari (kirmizi ok).

Tartisma

Porfiriler hem biyosentezindeki kalitsal bozukluklar sonu-
cu olusan, porfirin ve éncullerin asiri artmasiyla sonuglanan
hastaliklardir. Sekiz farkl tipi vardir. Akut intermitan porifiri
en sik gorulen porfiri tipi olup hepatik Porfobilinojen deami-
naz deaminidaz eksikligi sonucu ortaya cikar. Aminolevinik
asit (ALA) ve PBG asiri Gretimi sdz konusudur. Hastalar en sik
siddetli karin agrisi ile bagvurur. Karin agrisi ile birlike bulanti,
kusma, konstipasyon, periferik néropati, kas glgsizlUgu ve
yaygin parestezi gorulebilir. Akut intermittan porfira olgula-
rinin %70’inde sempatik sistemin aktivasyonuna bagh tasi-
kardi ve hipertansiyon olusabilir (4). Olgumuzda bahsedilen
¢cogu semptom mevcuttu. Tasikardisi ve hipertansiyonu prop-
ranolol ve enapril tedavisi ile kontrol altina alindi. Bu hasta-
larda atak esnasinda gorulen afebril nébetlere midahale et-
mek icin kullanilan antikonvilzanlar hayati tehlike yaratabilir
(5). Zaten respiratuar kas gugsizIUgu olan porfiria olgularinin
antikonvilzan ile solunumu deprese olup, gelisen solunum
yetmezligi 6lum nedeni olabilir. Bizim olgumuzun da, dis mer-
kezde nobet sirasinda uygulanan benzodiazepin ile solunu-
mu deprese olmus ve acil serviste hasta entlibe edilmek zo-
runda kalinmisti. Tedavide katabolik sureci engellemek igin
kalorisi yuksek diyet, bulbar tutulumu olan ilerleyici néropati
varliginda ve siddetli ataklarda hem preperati 6nerilmektedir
(6). Olgumuza hiperkalorik destek saglamak amacli, 250 gr/
gun glukoz intravendz yolla verildi. Atagi kontrol alindigl igin,
hem preparati uygulanmasina gerek kalmadi.

ilk olarak 1996'da tanimlanan PRES, tipik olarak bilateral
parieto-oksipital beyaz cevherde artmis vazojenik 6dem so-
nucunda, akut norolojik semptomlari olan hastalarda yapilan
radyolojik ve klinik bir tanidir. Posterior reversible ensefalo-
pati sendromu klinik, nérolojik ve radyolojik olarak tani ko-
nan gecici bir durumdur. Genellikle hizli ilerleyen bas agrisi,
mental durum degisiklikleri, gérme bozukluklari, parezi, mide
bulantisi, yaygin nébetler gibi semptomlara, hipertansiyon
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eslik eder (7, 8). Yaygin tetikleyici faktorler arasinda kan ba-
sinci dalgalanmalari, bébrek yetmezligi, eklampsi, immino-
supresif veya sitotoksik ajanlara maruz kalma ve otoimmin
bozukluklar bulunur. Tetikleyici faktori saptamak hizl iyiles-
me i¢in 6nemlidir. Agir vakalarda yogun bakim destegi gere-
kebilir (9). Porfiriada gorulen ndbet genellikle PRES ile iliskili-
dir ve tani kranial géruntileme yéntemleri ile desteklenir. Bu
hastalarin takibinde tekrarlayan anti-konvilzan kullanimina
gerek olmaz (10). Olgumuzun kranial gérlintileme tetkik-
lerinde de her iki serebral hemisfer parietooccipital bélgede
kortikal yapilarda izlenen T2 FLAIR sinyal intensite artim alan-
lar PRES radyolojik géorunamu acisindan uyumlu bulunmustu.
Sundugumuz olguda PRES’in olasi etyolojik nedeninin akut in-
termitan porfiria oldugu dusunildu.

Sonug olarak; acil servise jeneralize nébet, mental degi-
siklikler ile basvuran olgularda, karin agrisi ve idrar renginde
koyuluk mutlaka sorgulanmali, bu bulgularin mevcudiyetinde
porfiriler ayirici tanida dusunutlmelidir. Yine bu olgularda hiper-
tansiyon mevcutsa PRES nadir bir durum olmakla birlikte, ayiri-
cl tanilar arasinda ele almali ve PRES’in etiyolojisinde AlP’inde
olabilecegi unutulmamalidir.
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