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Akutte porfyrisykdommer

GenOrganKliniske manifestasjonerAntall i Norge*PORFYRISYKDOM

HBMSLeverAkutte porfyrianfall359Akutt intermitterende porfyri (AIP) 

PPOXLeverAkutte porfyrianfall + 
hudsymptomer

45Porphyria variegata (PV)

CPOXLeverAkutte porfyrianfall + 
hudsymptomer

15Hereditær koproporfyri (HCP)

ALADLeverAkutte porfyrianfall + 
kronisk polynevropati

0ALAD mangel porfyri

*Norsk porfyriregister (31.12.2023)
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Akutte porfyrisykdommer

• Sjeldne 

• Arvelige

• Metabolske
• Skyldes feil i omsetningen av hem

• Enzymfeil i hemsyntesen

• Enzymer
• Stoffer som fremmer kjemiske reaksjoner
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Definisjoner

• Aktiv akutt porfyrisykdom
• Har pågående symptomer

• Har hatt symptomer

• Genetisk disponert for akutt porfyrisykdom
• Bekreftet ved gentest
• Ikke hatt symptomer

Akutte porfyrisykdommer

• Overvekt av kvinner 

• Sjeldent debut før puberteten

• Første porfyrianfall 20-40 års alderen

• Forsinket diagnose

• «Uspesifikke» symptomer

• Stor variasjon av symptomer

Akutte porfyrianfall – Symptomer og funn 

Illustrasjon: Bjørn-Magne Stuestøl, NKSD

Akutte porfyrianfall – Symptomer og funn 

Illustrasjon: Bjørn-Magne Stuestøl, NKSD
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Akutte porfyrianfall – Symptomer og funn 

Illustrasjon: Bjørn-Magne Stuestøl, NKSD

Akutte porfyrianfall – Symptomer og funn 

Mage-tarm kanalen Ikke-viljestyrte (autonome) nervesystem Perifere nervesystem Sentrale nervesystem
Illustrasjon: Bjørn-Magne Stuestøl, NKSD

Akutt porfyrianfall

• Akutte magesmerter

• Varighet fra dager til uker eller mer

• Mørk rødbrunfarget urin

• Urinen kan også ha normal farge

• Økte nivå av sykdomsmarkører (hemforstadier) i urinen

Illustrasjon: Bjørn-Magne Stuestøl, NKSD

Akutt porfyrianfall - Smerter

• Mage ~ 90%

• Rygg/bekken/hofter/bein (lår)

• Svake - Diffuse                Sterke - Intense

• Episodevis

• Krever ofte sterke smertestillende legemidler

Illustrasjon: Bjørn-Magne Stuestøl, NKSD

Ledsagende symptomer

• Kvalme

• Oppkast

• Treg mage/Diareˊ 

• Generell muskelsvakhet 

• Muskelsmerter

• Utmattelse
Illustrasjon: Bjørn-Magne Stuestøl, NKSD

Andre - symptomer og funn

• Blodkar/Hjerte
• Høyt blodtrykk
• Økt puls/hjertebank

• Forstyrrelser i væske-/saltbalansen
• Lavt natrium ↓
• Lavt magnesium ↓

• Andre

Illustrasjon: Bjørn-Magne Stuestøl, NKSD
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Nevrologiske - symptomer og funn 

LAMMELSER I MUSKULATUR

Illustrasjon: Bjørn-Magne Stuestøl, NKSD

Nevrologiske - symptomer og funn 

ENDRET HUDFØLELSELAMMELSER I MUSKULATUR

Illustrasjon: Bjørn-Magne Stuestøl, NKSD

Nevrologiske - symptomer og funn 

ENDRET HUDFØLELSE

SMERTER

LAMMELSER I MUSKULATUR

Illustrasjon: Bjørn-Magne Stuestøl, NKSD

Nevrologiske og psykiske - symptomer og funn    

URO

ENGSTELSE

ANGST

SØVNVANSKER

NEDSTEMTHET
Illustrasjon: Bjørn-Magne Stuestøl, NKSD

Nevrologiske og psykiske - symptomer og funn    

URO

ENGSTELSE

ANGST

SØVNVANSKER

HODEPINE

SYNSFORSTYRRELSER

FORVIRRING

TRETTHET

ENDRET BEVISSTHETNEDSTEMTHET
Illustrasjon: Bjørn-Magne Stuestøl, NKSD

Normale funn ved undersøkelse og utredning

• Klinisk undersøkelse 

• «Vanlige» blodprøver 

• Røntgenundersøkelser
• Ultralyd 
• CT/MR
• Andre

"www.colourbox.com"
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Normale funn ved undersøkelse og utredning

• Klinisk undersøkelse 

• Blodprøver 

• Røntgenundersøkelser

• Ultralyd

• CT/MR av magen

• Andre

Diagnosen kan ikke stilles utifra:

1. Klinisk undersøkelse (Symptomer og funn)

2. «Vanlige» undersøkelser

Utredning

• Må først huske på porfyridiagnosen 

• God sykehistorie inkludert slektshistorie

• Urinen mørk/rødbrun eller normal farge

• Urinprøve bør tas i forbindelse med symptomer

Utredning

• Full utredning for å stille riktig porfyridiagnose

• Urin

• Blod

• Avføring

• Alle prøvene må lysbeskyttes med aluminiumsfolie

• Karakteristiske mønstre av sykdomsmarkører (hemforstadier)

Genetikk

• Ved bekreftet porfyridiagnose

• Gentesting 

• Viktig å få kartlagt familiemedlemmer

• NAPOS tilbyr testing til familiemedlemmer

• Genetisk veiledning i forkant er lovpålagt

• Mange som er genetisk disponert utvikler ikke aktiv sykdom

• Viktig å følge anbefalte forholdsregler

"www.colourbox.com"

Sykdomsaktivitet

• Ved AIP, PV og HCP: 
• Ved mistanke om akutt porfyrianfall
• Send inn urinprøve (lysbeskyttet)
• Måler sykdomsmarkører i urin

• Bare ved HCP og PV: 
• Ved hudsymptomer
• Send inn blodprøve (lysbeskyttet)
• Måler sykdomsmarkører i blod 

"www.colourbox.com"

Sykdomsforløp - Prognose

• Ulike og individuelle sykdomsforløp

• Genetisk disponert  
• Får aldri symptomer
• Får symptomer – blir aktiv 

• Aktiv sykdom
• 1-2 anfall
• Gjentatte anfall

• Sykdomsforløpet kan endre seg underveis i livet
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