Porfyrie

Porfyrie jsou skupina chorob, které souvisi s poruchami metabolizmu hemu. Hem (a také cytochrom

P-450) se vytvafi z glycinu a sukcinyl-CoA nékolika navazujicimi enzymatickymi reakcemi. Pfi vrozené,
nebo ziskané poruse nékterého ze 7 enzymi nutnych pro syntézu hemu, vznikaji porfyrie.

Sukcinyl-CoA + glycin se méni na kyselinu 5-aminolevulovou, ta se dale pfeménuje na porfobilinogen a
dalsi pfemény probihaji cestou porfyrinogent (uro-, kopro- a protoporfyrinogen).

Porfyrie rozliSujeme na jaterni a erytropoetické, kromé toho je mozné déleni na porfyrie akutni (je u
nich moZnost indukovat akutni ataku) a chronické (neni u nich moZznost indukovat akutni ataku).

AKkutni porfyrie

Vv,

Akutni porfyrie jsou vzdy jaterni. Existuji celkem ctyfi hlavni podtypy, dédi¢nost tii nejcastéjSich je
autozomalné dominantni, s netdiplnou penetranci a ¢astéjsi u Zen.

1. Akutni intermitentni porfyrie (nej¢ast&jsi akutni porfyrie v CR)
2. Porfyria variegata
3. Hereditarni koproporfyrie

(4. Porfyrie s defektem ALA-dehydrogenazy - velmi vzacna)

Projevy

Akutni ataka porfyrie se mizZe objevit u vSech akutnich porfyrii. Defekt nékterého z enzymut zptisobi
zvyseni aktivity enzymu ALA-syntazy, ktery se snazi kompenzovat defekt. Tato situace miZe nastat
napiiklad po aplikaci 1éku, ktery se metabolizuje systémem cytochromu P-450. Dochédzi k hromadéni
produkti enzymatickych reakci pfed danym blokem, které pak vyvolavaji nize zminénou symptomatiku.

Vlastni zachvat je predchdzen piiznaky jako je neklid, nespavost, bolesti svali a kloubt. Hlavnim
priznakem jsou prudké bolesti bricha, kfeCe, nevolnost, zvraceni a poceni. Mo¢ byva zbarvena do
¢ervena. Krece souvisi s iontovym rozvratem (hyponatrémie, hypomagnezémie). U pacienta se mnoho
objevit psychiatrické projevy vcetné zmatenosti, halucinaci a paranoidniho chovani.



Prevence

U jiz diagnostikovaného onemocnéni je nutné zvazit uzivani veskerych novych 1éka vcetné hormonalni
antikoncepce. Existuje cely seznam zakazanych 1€ku, které by nemély byt pacientim s porfyrii
predepisovany. Nemocni s akutni jaterni porfyrii maji i pfi GspéSné prevenci zachvati zvySené riziko
hypertenze a hepatoceluldrniho karcinomu.

Diagnostika

Kromé klinickych pfiznak je dulezité zjistit zvySené vyluCovani porfobilinogenu a kyseliny delta-
aminolevulové do moci.

Terapie

s\,

Akutni zachvat se 1é¢i aplikaci heminu (varianta hemu) stabilizovaného argininem. Jako podpurna 1é¢ba
jsou pouzivany beta-blokdtory, analgetika a antipsychotika.

Chronické porfyrie

Typicky se projevuji jako tzv. fotodermatdzy, tj. onemocnéni s vyraznymi koZnimi projevy. Porfyriny v
kazi zpisobuji vznik volnych radikall a to vede k poskozeni strukturalnich slozek kiiZe.

Porfyria cutanea tarda
Jednd se o necast&jii porfyrii v CR. Je zpaisobena poruchou enzymu uroporfyrinogen-dekarboxyldzy. M4
sporadickou a familidrni formu.

Klinické projevy zahrnuji abnormadlni citlivost ktize, snadna tvorba puchyil, hyperpigmentaci a loZisek
hypertrich6zy. Porfyria cutanea tarda je cCastéji spojena s mutaci C282Y (zodpovédnd za vznik
hemochromatézy) a s diabetem.

Diagnézu lze urcit ze séra i z moce, kde najdeme zvySenou koncentraci porfyrini (uroporfyrin a
hexakarboxyporfyrin).


http://travici-potize.cz/index.php/hepatocelularni-karcinom.html

Terapie se soustfed’uje na co nejdelsi remisi onemocnéni. Lécba zahrnuje opakované venepunkce, které
vedou k odstranéni Zeleza z organizmu. Podpirnou 1é¢bou je zdkaz alkoholu a vysazeni hormonalni
antikoncepce. V pripadé, Ze nelze venepunkce provést, preferuje se terapie antimalariky (chlorochin).

Erytropoeticka protoporfyrie

Manifestuje se nepiijemnou fotodermat6zou se svédénim po vystaveni se slunecnimu zafeni. Nemoc je
zpusobena defektem termindlniho enzymu v syntéze hemu. Kuze po expozici slune¢nimu zafeni zarudne,
boli a vytvaii se otoky. V nékterych pripadech se rozviji cholestdza a cholelitidza s kameny obsahujicimi
protoporfyrin. V nékterych pripadech muze dokonce dojit k akutnimu selhdni jater.

Diagnostika se provadi diky fluorescenci erytrocytt, plazmy i stolice. Zakladem terapie je podavani beta-
karotenu, ktery zlepSuje toleranci slunecniho osvitu. Pfi akutnim jaternim selhdni je jedinou moZnosti

jejich transplantace.


http://travici-potize.cz/index.php/cholestaza.html
http://travici-potize.cz/index.php/zlucove-kameny.html
http://travici-potize.cz/index.php/akutni-selhani-jater.html
http://travici-potize.cz/index.php/akutni-selhani-jater.html
http://travici-potize.cz/index.php/transplantace-jater.html
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