Porfyrie jaterni

Akutni intermitentni porfyrie (AIP)

Podkladem pro vznik je AD dédi¢ny defekt hydroxymetylbilan syntazy (jinymi ndzvy porfobilinogen
deamindaza, PBGD nebo uroporfyrinogen-l-syntdza) vedouci k hromadéni prekurzorl hemu v jatrech. Manifestuje
se akutni atakou po zatézi nékterymi chemickymi latkami (steroidy, Iéky, alkohol), hladovénim, infekci Ci
stresem; vétsinou v obdobi po puberté. Hlavni pFiznaky jsou abdominalni bolest (imitujici NPB), zdcpa, zvraceni,
hypertenze a psychické problémy (hysterie), bolesti hlavy, parézy az plegie. V moci se nachazi zvySena hladina ALA
a PBG. V krvi dominuje hyponatrémie, hypokalémie s abnormalitami metabolismu cukr( a tukd. Diagnézu potvrdi
snizend aktivita PBGD v erytrocytech.

Lécba: v akutni fazi infuze s glukdzou (inhibuje ALA-syntdzu) a hematinem; prevenci dalsi ataky je vyvarovani se
vyvolavajici latky (zdkaz uzivani nékterych IécCiv nebo alkoholu).

Porfyrie z deficitu 5-aminolevulatdehydratazy (ADP, Dossova porfyrie)

ZpUGsobuje ji AR dédi¢ny deficit 5-aminolevulatdehydratazy.

Symptomy jsou abdominalni bolesti a neuropsychické potize. V moci je pfitomna ALA a koproporfyrin.
Hereditarni koproporfyrie (HCP)

Vznikad AD dédi¢nym defektem koproporfyrinogenoxidazy.

Symptomy zahrnuji neuropsychické potize, fotosenzitivitu, vzacné abdomindlini bolest, avsak ¢asté jsou i naprosto

asymptomatické formy. V akutnim stadiu jsou v moci zvysené hladiny ALA, PBG, koproporfyrinu (ten je také
prokazatelny ve stolici).

Porfyria variegata (VP)
Etiologie je AD dédi¢ny defekt protoporfyrinogenoxidazy.
Symptomy jsou abdomindlni bolest, neuropsychické potize a u nékterych postizenych také kozni pfiznaky

(fotosenzitivita). V moci prokazatelné vysoké hodnoty ALA, PBG, koproporfyrinu; ve stolici zvySena exkrece
protoporfyrinu a koproporfyrinu.
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