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Akutte porfyrisykdommer

PORFYRISYKDOM Kliniske manifestasjoner n

Akutt intermitterende porfyri (AIP)

Akutte porfyrianfall Lever HBMS
Porphyria variegata (PV) 15 Akutte porfyrianfall + Lever PPOX
hudsymptomer
Hereditzer koproporfyri (HCP) 15 Akutte porfyrianfall + Lever CPOX
hudsymptomer
ALAD mangel porfyri 0 Akutte porfyrianfall + Lever ALAD

kronisk polynevropati

“Norsk porfyriregister (31.12.2023)

Akutte porfyrisykdommer

PORFYRISYKDOM Antall i Norge*

Akutt intermitterende porfyri (AIP) 359
Porphyria variegata (PV) a5
Hereditaer koproporfyri (HCP) 15
ALAD mangel porfyri 0

“Norsk porfyriregister (31.12.2023)
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Akutte porfyrianfall +
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Akutt intermitterende porfyri (AIP)

Porphyria variegata (PV) 45

Hereditzer koproporfyri (HCP) 15

“Norsk porfyriegister (31.12.2023)

Akutte porfyrianfall Lever HBMS.
Akutte porfyrianfall + Lever PPOX

hudsymptomer
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hudsymptomer
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Akutte porfyrisykdommer
« Sjeldne
* Arvelige

* Metabolske
« Skyldes feil i omsetningen av hem
* Enzymfeil i hemsyntesen

* Enzymer

« Stoffer som fremmer kjemiske reaksjoner

Succinyl GoA + ghyeine. ["Ey oy

HEMSYNTESEN |

Hydroxymethylbilane

Uroporphyrinogen il

Coproporphyrinogen

Protoporphyrinogen IX

Protoporphyin IX
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HEMSYNTESEN

‘Succinyl Co + gycine

ENZYM PORFYRISYKDOM

[ Fiked oya

Deta aminolevulnic acid (ALA)

ALR dehydratase ALA dehydratase

deficiency porphyria

Porphobiinogen

Porphoblinogen ‘ Acute emitent
deaminase pryia

Hydroxymethylbilane

Uroporphyrinogen
synthase

Congenial erytropoietic
porphyria

8 PORFYRISYKDOMMER

Uroporphyrinogen il

Porphyria cutanea tarda

Coproporphyrinogen Heredtary coproporphyria
oxidase

Protoporphyrinogen Variegato porphyria
oxidsse

Protoporphyria

‘Coproporphyrinogen il

Protoporphyrinogen IX

Protoporphyrin IX

HEMSYNTESEN
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HEMSYNTESEN
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Protoporphyin IX
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Porphyria variegata (PV)
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Definisjoner

* Aktiv akutt porfyrisykdom
* Har pagaende symptomer

* Har hatt symptomer

* Genetisk disponert for akutt porfyrisykdom

« Bekreftet ved gentest
« lkke hatt symptomer

Akutte porfyrisykdommer

* Overvekt av kvinner
* Sjeldent debut fgr puberteten
* Fgrste porfyrianfall 20-40 ars alderen

* Forsinket diagnose
 «Uspesifikke» symptomer

« Stor variasjon av symptomer
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Akutte porfyrianfall - Symptomer og funn

S
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Akutte porfyrianfall — Symptomer og funn
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Akutte porfyrianfall - Symptomer og funn Akutte porfyrianfall — Symptomer og funn
) ) @
i i
j |
i, i,
“““““““““““““““““““““““““ Mage-tarm kanalen Ikke-viljestyrte (autonome) s
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Akutt porfyrianfall Akutt porfyrianfall - Smerter
H
* Akutte magesmerter i * Mage ~ 90% ™
i * Rygg/bekken/hofter/bein (lar) {
* Varighet fra dager til uker eller mer o i
Eﬁ’fﬁ% * Svake - Diffuse = Sterke - Intense u.s?&
 Mgrk rgdbrunfarget urin 7 3‘}%‘5,
« Urinen kan ogsa ha normal farge * Episodevis
* Pkte niva av sykdomsmarkgrer (hemforstadier) i urinen * Krever ofte sterke smertestillende legemidler
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Ledsagende symptomer Andre - symptomer og funn

1

* Kvalme ~ * Blodkar/Hjerte
¥ * Hgyt blodtrykk
* Oppkast i * Pkt puls/hjertebank
=
. iare’ o2l . i
Treg mage/Diare m Forstyrrelser i vaeske-/saltbalansen

* Lavt natrium ¢,
* Lavt magnesium |,

* Generell muskelsvakhet

* Muskelsmerter « Andre

* Utmattelse

29 30



Pasientkurs AIP PV HCP 28-29.10.2024

Nevrologiske - symptomer og funn

LAMMELSER | MUSKULATUR |

,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Nevrologiske - symptomer og funn

LAMMELSER | MUSKULATUR | ENDRET HUDF@LELSE
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Nevrologiske - symptomer og funn Nevrologiske og psykiske - symptomer og funn
&
LAMMELSER | MUSKULATUR |
ENDRET HUDF@LELSE ENGSTELSE
ANGST
SMERTER SPVNVANSKER
NEDSTEMTHET
33 34
Nevrologiske og psykiske - symptomer og funn Normale funn ved undersgkelse og utredning
URO ) HODEPINE « Klinisk undersgkelse
/ ‘
[SYNSFORSTYRRELSER | * «Vanlige» blodpraver
ENGSTELSE
FORVIRRING * Rgntgenunderspkelser /A .
ANGST * Ultralyd — —
S@VNVANSKER TRETTHET * CT/MR e
* Andre
NEDSTEMITHET [ENDRET BEVISSTHET |
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Normale funn ved undersgkelse og utredning

Diagnosen kan ikke stilles utifra:
1. Klinisk undersgkelse (Symptomer og funn)

2. «Vanlige» undersgkelser

Utredning
* Ma fgrst huske pa porfyridiagnosen ©

* God sykehistorie inkludert slektshistorie

* Urinen mgrk/rgdbrun eller normal farge

* Urinprgve bgr tas i forbindelse med symptomer
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Utredning
* Full utredning for & stille riktig porfyridiagnose
* Urin
* Blod
* Avfgring

* Alle prgvene ma lysbeskyttes med aluminiumsfolie

* Karakteristiske mgnstre av sykdomsmarkgrer (hemforstadier)

Genetikk

* Ved bekreftet porfyridiagnose

* Gentesting

* Viktig a fa kartlagt familiemedlemmer

* NAPOS tilbyr testing til familiemedlemmer

* Genetisk veiledning i forkant er lovpalagt

* Mange som er genetisk disponert utvikler ikke aktiv sykdom
* Viktig & fglge anbefalte forholdsregler
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Sykdomsaktivitet

* Ved AIP, PV og HCP:
* Ved mistanke om akutt porfyrianfall
* Send inn urinprgve (lysbeskyttet)
* Maler sykdomsmarkgrer i urin

* Bare ved HCP og PV:

a
* Ved hudsymptomer ]
* Send inn blodprgve (lysbeskyttet) —)
* Maler sykdomsmarkgrer i blod '

Sykdomsforlgp - Prognose
« Ulike og individuelle sykdomsforlgp

* Genetisk disponert

* Far aldri symptomer

* Far symptomer — blir aktiv
* Aktiv sykdom

* 1-2 anfall

* Gjentatte anfall

* Sykdomsforlgpet kan endre seg underveisi livet
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