Porfyrie:
skupina vzacnych
metabolickych chorob

Porfyrie st 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 ¢ervenych krviniek.
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prejavy porfyrii

sti zodpovedné
hromadiace sa
edziprodukty

syntézy hému nazyvané porfyri-
ny. Existuje osem druhov porfyrii,
ktoré mozno rozdelit na akitne
achronické.

Akutne porfyrie - patria me-
dzi Zivot ohrozujuce ochorenia,
ktoré sa prejavuju predovSetkym
bruSnymi, neurologickymi a psy-
chiatrickymi tazkostami, pricom
moze byt postihnuté 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 dochddza po oziareni
koZe slnkom ku koZnymi zmendm
(opuch, zadervenanie, pluzgiere,
jazvy, tmavsie sfarbenie koze).
EPP je dedi¢né ochorenie, PCT
moZe byt spésobena mutdciou
génu, ale aj sekunddrne, nasled-
kom chor6b pecene, uréitych
infekcii (hepatitida C, HIV), hor-
monov (estrogén), fajCenia a pitia
alkoholu.

Hlavnou liecCbou PCT a EPP je
ochrana pred slnkom, pri PCT sa
vyuziva aj flebotémia (pravidel-
ny odber krvi) a hydroxychloro-
chin. Vhodné je obmedzit prijem
alkoholu.

Diagnostika ochorenia

a moznosti liecby

Pri klinickom podozreni na
AIP sa choroba diagnostikuje
laboratérnym vySetrenim krvi,

mocu a stolice. Lie¢ba zavisi

od zavaznosti priznakov. Pri
miernom ataku staci odstranit
vyvolavajucu pri¢inu a podat
glukézu. Tazky atak mdZe byt
Zivot ohrozujuci a vyZaduje hos-
pitalizaciu na JIS a poddvanie
Specifickej vnutroZilovej liecby
hemargindtom. Je velmi doleZi-
té, aby pacient vzdy informoval
zdravotnikov o tom, Ze ma por-
fyriu. Takisto je potrebné vySet-
rit rodinnych prislusnikov na
zdklade odporucenia genetika.

&

mediaplanet

RECORDATI
& RARE DISEASES

Toeused on the T@s'

GROUP

AKUTNA PORFYRIA SA MOZE PREJAVIT TYMITO SYMPTOMAMI
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