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REMEMBER

 Ք Porphyrias are a group of diseases caused by defects/dysfunctions in enzymes involved in heme 
metabolism and biosynthesis.

 Ք Few porphyrias have cutaneous features. Porphyrias with bullous cutaneous features include por-
phyria cutanea tarda  (PCT), and hepatoerythropoietic porphyria.

 Ք Porphyrias with non-bullous cutaneous features include erythropoietic protoporphyria, and 
X-linked protoporphyria.

 Ք Porphyrias that may have both bullous cutaneous features and acute neurovisceral attacks include 
hereditary coproporphyria, and variegated porphyria (VP).

 Ք Porphyrias with only neurovisceral symptoms without cutaneous manifestations include acute 
intermittent porphyria, and delta-aminolevulinic acid (ALA) dehydratase deficiency porphyria.

 Ք PCT is the most common type of porphyria worldwide. Although there are regional differences, 
the estimated prevalence is 1:10,000. PCT affects both sexes equally. PCT can occur at any age, but 
is most common in the 5th or 6th decades of life.

 Ք PCT is a hepatic porphyria caused by intrahepatic deficiency of the enzyme uroporphyrinogen 
decarboxylase (UROD), the fifth enzyme in the heme biosynthetic pathway.
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Medical Genetics

 Ք Porphyria metabolism genes such as Urop-
orphyrinogen Decarboxylase (UROD), he-
reditary hemochromatosis mutations should 
be investigated.

Rheumatology

 Ք Patients should be examined in terms of 
connective tissue diseases.

 Ք Assessment of the patient is recommended 
for systemic lupus erythematosus, Sjögren’s 
syndrome, scleroderma, dermatomyositis, 
mixed connective tissue disease.

Medical Oncology

 Ք PCT may rarely occur as a paraneoplastic 
disease. Patients should be referred in case 
of suspicion for possible accompanying in-
ternal organ (hepatocellular carcinoma, 
cholangiocarcinoma) malignancies.

Hematology

 Ք PCT may accompany some lymphoprolif-
erative, and myeloproliferative diseases. As-
sociation with multiple myeloma has also 
been reported. In case of doubt, it is appro-
priate to consult a hematology specialist.

 Ք Patients should also be consulted in terms 
of phlebotomy, which is one of the treat-
ment modalities.

Infectious diseases

 Ք PCT may be associated with potentially 
life-threatening infectious diseases such as 
hepatitis B (HBV) and hepatitis C viruses 
(HBV) and HIV infection. Therefore, the 
associated evaluations should be performed 
by an infectious diseases’ specialist.

Gastroenterology

 Ք Minor liver biochemical abnormalities with 
elevated liver enzymes are common in PCT. 
Iron deposition, and fibrosis may also occur. 
In case of doubt, the patients should be con-
sulted with a gastroenterologist.

 Ք Hepatocellular carcinoma has been defined 
as a long-term complication of PCT. Fol-
low-up is important in this respect.

Ophthalmology

 Ք Eye involvement is rare, but scleral necrosis, 
conjunctival and corneal scarring, ectropi-
on, and scleral necrosis may develop. In case 
of doubt, consultation is recommended.

General Surgery

 Ք It is appropriate to consult a general surgeon 
for the necessary surgical planning in cas-
es of hepatitis, biliary tract obstruction, and 
hepatocellular cancer.

Nephrology

 Ք Advanced renal failure should be investi-
gated in the diagnosis of porphyrin metab-
olism diseases. There have been reports of 
dialysis-associated PCT patients. Thus, pa-
tients should be evaluated by a nephrologist.
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HATIRLA

 Ք Porfiriler, hem metabolizması ve biyosentezinde yer alan enzimlerdeki kusurlardan/işlev bozuk-
luklarından kaynaklanan bir grup hastalıktır.

 Ք Birkaç porfirinin kutanöz özellikleri vardır. Büllü kutanöz özelliklere sahip porfiriler arasında 
porfiri kutanea tarda (PKT) ve hepatoeritropoietik porfiri bulunur.

 Ք Büllü olmayan kutanöz özelliklere sahip porfiriler arasında eritropoietik protoporfiri ve X’e bağlı 
protoporfiri bulunur.

 Ք Hem büllü kutanöz özelliklere hem de akut nöroviseral ataklara sahip olabilen porfiriler ise kalıt-
sal koproporfiriyi ve variegat porfiriyi (VP) içerir.

 Ք Deri bulguları olmayıp, sadece nörovisseral semptomları olan porfiriler arasında akut aralıklı 
porfiri ve delta-aminolevulinik asit (ALA) dehidrataz eksikliği porfiri bulunur.

 Ք PKT, dünya çapında en yaygın porfiri türüdür. Bölgeler arası farklılıklar görülse de tahmini pre-
valansı 1:10.000’dir. PKT, her iki cinsi de eşit olarak etkiler. PKT herhangi bir yaşta ortaya çıkabi-
lir, ancak en sık 5. veya 6. dekatta görülür.

 Ք PKT, hem biyosentetik yolundaki beşinci enzim olan üroporfirinojen dekarboksilaz (UROD) en-
ziminin intrahepatik eksikliğinden kaynaklanan bir hepatik porfiridir.

PORFIRYA KUTANEA TARDA (E80.1)
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Romatoloji

 Ք Hastaların konnektif doku hastalıkları açı-
sından hastaların incelenmesi gerekir.

 Ք Sistemik lupus eritematozus, Sjögren send-
romu, skleroderma, dermatomiyozit, mikst 
bağ dokusu hastalığı yönünden hastanın 
muayenesi önerilir. Bu nedenle romatoloji 
uzmanından görüş alınmalıdır.

Medikal Onkoloji

 Ք PKT nadiren de olsa paraneoplastik bir has-
talık olarak karşımıza çıkabilir. Hastaların 
eşlik edebilecek olası iç organ (hepatosellü-
ler karsinom, kolanjiokarsinom) malignite-
leri açısından şüphe durumunda yönlendi-
rilmelidir.

Hematoloji

 Ք PKT lenfoproliferatif ve myeloproliferatif 
bazı hastalıklara da eşlik edebilir. Multiple 
myelom ile de ilişki bildirilmiştir. Şüphe ha-
linde hastaların hematoloji uzmanına danı-
şılması uygundur.

 Ք Tedavi modalitelerinden biri olan flebotomi 
açısından da hastalar mutlaka danışılmalı-
dır.

Enfeksiyon Hastalıkları

 Ք PKT, hepatit B (HBV) ve hepatit C virüsleri 
(HBV) ve HIV enfeksiyonu gibi potansiyel 
olarak yaşamı tehdit eden enfeksiyöz hasta-
lıklarla ilişkili olabilir. Bu nedenle hastaların 
bu yönden taranması gerekebilir. Hastaların 
enfeksiyon hastalıkları uzmanı tarafından de-
ğerlendirilmesi bu nedenle uygun olacaktır.

Gastroenteroloji

 Ք Karaciğer enzimlerinde yükselme ile birlik-
te karaciğerin hafif biyokimyasal anormal-

likleri PKT’de yaygındır. Karaciğerde demir 
birikimi ve fibroz görülebilir. Şüphe duru-
munda hastalar gastroenteroloji uzmanına 
danışılmalıdır.

 Ք Hepatosellüler karsinom, PKT’nin uzun va-
deli bir komplikasyonu olarak tanımlanmış-
tır. Bu açıdan da hastaların takibi önemlidir.

Göz Hastalıkları

 Ք Göz tutulumu nadirdir ancak skleral nekroz, 
konjonktival ve korneal skarlaşma, ektropi-
yon ve skleral nekroz gelişebilir. Şüphe du-
rumunda göz hastalıkları uzmanına konsül-
tasyon önerilir.

Genel Cerrahi

 Ք Hepatik ve safra yolları tıkanıklıkları ve he-
patoselüler karsinom durumlarında gerekli 
cerrahi planlama açısından genel cerrahi 
uzmanına danışılması uygundur.

Nefroloji

 Ք Porfirin metabolizması hastalıkları tanısın-
da ileri düzey böbrek yetmezliği araştırıl-
malıdır. Diyaliz ile ilişkili PKT hastaları lite-
ratürde bildirilmiştir. Bu nedenle hastaların 
nefroloji uzmanı tarafından değerlendiril-
mesi gereklidir.
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