Porfyrisygdomme

Definition:

En gruppe arvelige sygdomme med defekter i haemstofskiftet. Forskellige typer afhaengige
af enzymdefekt og dermed karakteristisk ophobning af metabolitter. Autosomalt dominant
arvegang, d.v.s. ofte (2/3) kendt familiaer ophobning.

Inddeling:
Inddeles efter symptomer i akutte med neuropsykiatriske symptomer, cutane samt
blandede former.

Akut Intermitterende Porfyri — (hyppigste akutte form i DK) frekvens 1:2000 (10-20% vil fa
kliniske symptomer).

Symptomer:

Et akut anfald giver naesten altid anledning til indlaeggelse. Pt. er ofte klar over at have
sygdommen (2/3). Oftest findes udlgsende faktor — medicin inkl.. alkohol, faste, stress,
infektion og rag. 1% af anfald har letalt forlab.

o Naesten altid svaere abdominalsmerter og takykardi.

o Kraftnedseettelse i proksimal muskulatur — kan lede til paralyse inkl.
respirationsmuskulatur.

« Nedsat sensibilitet i badedragt omradet.

o Kvalme, obstipation.

e Mentale forandringer — inkl. psykose.

o Refleksudfald, kramper, coma (10% af anfald).

Udredning:

Ophobning af metabolitter, ALA (5-aminolaevulinat, strukturelt besleegtet med

neurotransmitteren GABA) og PBG (porfobilinogen) i urinen (eneste diagnostiske) —

Biokemisk udredning ved Axel Brock — Klin. Biokem. Viborg Sygehus — tIf. 8927 2950.

Ved mistanke om sygdom eller udredning af symptomer hos patient med kendt porfyri:
Urin —PBG og Urin —ALA (2 stk. spidsglas med 100pl eddikesyre beskyttet mod lys pa kal)
samt erytrocyt-PBG-deaminase (10 ml EDTA glas pa kal).

Ofte bliver urinen merk ved henstand (80%).
Behandling:
« Isoton glukose (supprimerer glukoneogenesen) infusion — 3-4 I/dagn.
o Smerter behandles med pethidin eller morfin.
« Kramper (evt. udlgst af hyponatrisemi) behandles med Gabapentin el. Vigabatrin.

Evt. Betablokker mhp. behandling af takykardi og hypertension.

Opfolgning og forebyggelse:
Da de fleste anfald har udigsende arsag bgr pt. og behandlere undga disse.



e Medikaminae som bgr undgas inkluderer: Benzodiazepiner, antihistaminer,
sulfonamider, barbiturater, fenytoin, carbamazepin, gstrogen og progesteron,
methyldopa, kloramfenikol, tetracyclin, sulfonylurea (opdaterede lister online:
www.porfyri.no).

Alkohol.

Lavt kalorieindtag.

Rygning.

Infektion.

Emotionel og fysisk stress.

Pa grund af ophobning af hepatocellulzert carcinom hos porfyripatienter begr de tilbydes
arlig UL af leveren og evt. alfa-fatoprotein maling fra 55 ars alderen.

| Danmark er rutine i diagnostik, genetisk radgivning, behandling og radgivning vedrgrende
medikamenter samlet i Dansk Porfyricenter.
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