Porfyrie:
skupina vzacnych
metabolickych chorob

Porfyrie si metabolické choroby, ktoré vznikaju pri poruche enzymov
zodpovednych za tvorbu hému. Hém sa nachadza v ludskom
organizme v hemoproteinoch, z ktorych najznamejsi je hemoglobin,
ktory je zlozkou Cervenych krviniek.
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prejavy porfyrii su

zodpovedné hro-
madiace sa medzi-
rodukty syntézy

hému nazyvané porfyriny. Existuje
osem druhov porfyrii, ktoré mozno
rozdelit na akutne a chronické.
Akiutne porfyrie — patria medzi
Zivot ohrozujuce ochorenia, ktoré
sa prejavuju predovSetkym brus-
nymi, neurologickymi a psychiat-
rickymi tazkostami, priCom moze
byt postihnuta aj koZa.
Chronické porfyrie - prejavuju
sa koznymi prejavmi a postihnu-
tim pecene.

Medzi najcastejsie porfyrie patri
porfyria cutanea tarda (PCT),
akutna intermitentna porfyria
(AIP) a erytropoeticka proto-
porfyria (EPP). PCT a EPP patria
medzi chronické porfyrie, kde

u pacientov dochadza po oZiareni
koZe slnkom ku koZnymi zmenam
(opuch, zaCervenanie, pluzgiere,
jazvy, tmavsie sfarbenie koZe). EPP
je dedi¢né ochorenie, PCT moZe
byt spdsobend mutdciou génu, ale
aj sekundarne, nasledkom chorob
pecene, urcitych infekceii (hepati-
tida C, HIV), hormoénov (estrogén),
fajCenia a pitia alkoholu.

Hlavnou lie¢bou PCT a EPP je
ochrana pred slnkom, pri PCT sa
vyuziva aj flebotédmia (pravidelny
odber krvi) a hydroxychlorochin.
Vhodné je obmedzit prijem alko-
holu.

Prejavy ochorenia

AIP patri medzi akutne porfyrie. Je
to dedi¢né ochorenie, typické epizé-
dami nédhleho prepuknutia choroby
(ataky). Medzi atakmi byva pacient
asymptomaticky. Vac¢Sina atakov sa
manifestuje po 30. roku Zivota, aZ
80 % u zien. PoCas ataku moZe mat
pacient bolesti brucha, zdpchu, vra-
canie, bolesti hlavy, mravencéenie
alebo slabost koncatin, pocity nepo-
koja, uzkost, halucindcie, depresiu,
nespavost, hypertenziu, erveno
sfarbeny moc¢. Ataky méZe vyvolat
expozicia ur¢itym liekom (antibioti-
k4, antikoncepcia, lieky proti boles-
ti), pitie alkoholu, fajcenie (tabak,
marihuana), hladovanie, fluktuacia
hormonadlnych hladin po¢as men-
Strua¢ného cyklu.

Diagnostika ochorenia

a moznosti liecby

Pri klinickom podozreni na AIP sa
choroba diagnostikuje laborator-
nym vySetrenim krvi, mocu a stoli-
ce. Lie¢ba zavisi od zdvaZnosti pri-
znakov. Pri miernom ataku staci
odstranit vyvolavajucu pri¢inu

a podat glukézu. TaZky atak moZe
byt Zivot ohrozujuci a vyZaduje hos-
pitalizaciu na JIS a podavanie $pe-
cifickej vnutroZilovej lie¢by hemar-
gindtom. Je velmi doleZité, aby
pacient vzdy informoval zdravotni-
kov o tom, Ze ma porfyriu. Takisto
je potrebné vysetrit rodinnych pris-
lusnikov na zaklade odporucenia
genetika. W
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AKUTNA PORFYRIA
SA MOZE PREJAVIT TYMITO
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HALUCINACIE PROBLEMY
A ZACHVATY SDYCHANIM
VYSOKY KRVNY NEPRAVIDELNY TEP
TLAK
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OCHORENIM TRPIA VIACEJ ZENY



