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AKUUTTI PORFYRIA

Akuutit porfyriat ovat harvinaisia perinnéllisid sairauksia, ja noin puolet geenivirheen kantajista saa
oireita taudistaan elamansa aikana. Oireet puhkeavat usein tiettyjen lddkkeiden, runsaan alkoholin,
paaston tai voimakkaan laihdutuksen, ja kuukautiskierron yhteydessé. Lievét oireet voivat vaistya it-
sestadn, mutta vaikeita oireita hoidetaan sairaalassa porfyriaan kehitetylla laédkkeellad (hemi-valmiste,
Normosang). Akuutit porfyriat periytyvéat, minka vuoksi perheenjasenet tutkitaan, jos sukulaisella tode-

taan porfyria.

YLEISTA PORFYRIOISTA

Porfyriat liittyvat tdrkeddn hemin aineenvaihdun-
taan. Hemi muodostuu porfyriineista jokaisessa so-
lussa, mutta eniten sitd on veren punasoluissa (he-
moglobiinissa osallistuu hapen kuljetukseen) ja
maksasoluissa (osallistuu monen aineen valmista-
miseen tai hajottamiseen), ja on siten valttamatén
aine elimistén toiminnalle.

Akuutin porfyrian oireet liittyvdt maksan tuotta-
maan liialliseen porfyriinien ja niiden esiasteiden
maarééan entsyymipuutteen takia, ja ne voivat ai-
heuttaa &killisen hermosolujen tulehduksen.

Suomessa yleisimpiad porfyrioita ovat akuutti jak-
sottainen porfyria (noin 250 potilasta) ja porphyria
variegata (noin 150 potilasta).

OIREET

Vain noin puolet henkildista, joilla on akuutti porfy-
ria perimassaan, saa oireita taudistaan. Lievia oi-
reita saattaa esiintyd tulehdustautien (esim.
flunssa) aikana. Osalla naisista oireita ilmaantuu
viikon ajan ennen kuukautisia. Sellaisia porfyriaa
pahentavia tekij6ita, joihin kukin voi vaikuttaa, ovat
tietyt laékkeet, alkoholi ja voimakas laihduttaminen
tai paasto.

Akuutit (=&killiset) oireet ilmaantuvat yleensa 15—
45 ikdvuoden aikana, tavallisimmin 20—30 vuoden
ikaisind. Naisilla ne ovat huomattavasti tavallisem-
pia kuin miehill ja liittyvat yleensa kuukautiskier-
ron hormonaalisiin muutoksiin. Hermostoperaisia

oireita on yleens& useita samanaikaisesti, ja ne
kestdvat muutamasta paivasta viikkoon.

Oireet alkavat akillisina ja usein heti kovina vatsa-
kipuina, pahoinvointina, oksenteluna ja ummetuk-
sena. Unen héiriytyminen, vdsymys ja mielialamuu-
tokset ovat alkuvaiheessa tavallisia. Kohtauksen
jatkuessa kipuja voi olla myds raajoissa ja seldssa.
Verenpaine ja pulssi nousevat. Virtsan vari voi
muuttua tummaksi jopa punervaksi ja virtsaaminen
voi olla hankalaa.

Oireet eivat yleensa tule itsestdan, vaan puhkeavat
joidenkin elimistdn muutosten (laihdutus, kuukau-
tiskierron hairiét) tai alkoholin tai lddkeaineiden
vaikutuksesta. Naisté yksityiskohtaisemmat ohjeet
tdman kirjoituksen lopussa.

Porfyriassa on hyédyllisté pyrkia véalttdmaan tautia
pahentavia tekijoitd. Koska haitalliset |adkkeet ovat
yleensé reseptilddkkeitd, tdméa ohje on hyva néayt-
tda laékarilla kdydesséasi. Nain voit valttaa 14ak-
keitd, jotka voisivat laukaista taudin oireita. Kai-
kista 1ddkkeista ei ole tietoa sopivatko ne porfyriaa
sairastaville vai ei. Silloin voi ladketta kayttaa laa-
kérin seurannassa, ja jos porfyriaan sopivia oireita
ilmenee, |dake pitada lopettaa.

lho-oireet

Edelld mainittujen oireiden liséksi 40 %:lla porphy-
ria variegata sairastavilla esiintyy iho-oireita. Ne il-
menevat ihon rikkoutumistaipumuksena (arpia, rak-
kuloita), joka rajoittuu yleensé k&denselkiin. Porfy-
riaa pahentavat tekijat eivat vaikuta iho-oireisiin ja



ne eivat ilmene akuuttien kohtausten yhteydessé.
lho-oireita voi lievittdd suojaamalla ihoa hansik-
kailla, vaatetuksella tai suojavoiteilla. lhon suo-
jausta ei tarvita, jos iho-oireita ei ole. Myds perin-
néllisessé koproporfyriassa esiintyy vastaavia iho-
oireita mutta ei akuutissa jaksottaisessa porfyri-
assa.

HOITO

Porfyrian oireet ovat usein ohimenevid, jonka
vuoksi lievid oireita voi hoitaa kotona. Kipuun voi
kayttdd tavallisia kipulddkkeitd, ja on tarkeaa
sy6da ja juoda sdanndllisesti, mielellddn hiilihyd-
raattipitoista ravintoa. Jos oireet ovat voimakkaita,
on syytad hakeutua sairaalahoitoon kipuhoidon te-
hostamiseksi.

Porfyrian vaikeampiin oireisiin kdytetdan hemi-val-
mistetta (Normosang), jota annetaan tippana suo-
neen. Toistuviin kohtauksiin voidaan kayttda esto-
hoitoa kuten hormonivalmisteita tai maksan hemin
tuotantoa estavaa ladakitysta.

PERIYTYMINEN

Lapsista keskiméarin 50 % perii akuutin porfyrian.
Ennen murrosikda tauti ei aiheuta oireita. Lapset
on kuitenkin hyva tutkia porfyrian suhteen jo ennen
sitd geenitestilla.

Jos mutaatio 16ytyy verindytteestd, tutkitaan myds
veren (plasman), virtsan ja ulosteen porfyriinit ja
niiden esiasteet murrosidn aikana ja geenivirheen
kantajille jarjestetdan henkilékohtainen neuvontati-
laisuus.

Nailla tutkimuksilla on ennustearvoa, eli jos virtsan
ja ulosteen porfyriinien ja niiden esiasteiden erityk-
set ovat normaalit, on oireiden ilmaantuminen epéa-
todennakdista.

Tutkimukset on mahdollista tehd& esimerkiksi ter-
veyskeskuksesta késin, mutta niiden jéarjesta-
miseksi voi ottaa yhteyden myés suoraan dosentti
Raili Kauppiseen (S&hkopostiosoite: raili.kauppi-
nen@hus.fi, puh 09-4711)

PORFYRIAA PAHENTAVAT TEKIJAT

Haitallisia ladkkeita ovat:
Barbituraatit, ovat hyvin harvoin endé kéaytdssa.

Mikrobildakkeet: sulfalddkkeet — kaytetdan entista
vihemman tavallisissa tulehduksissa, griseoful-
viini, dapsoni

Epilepsialddkkeet: fenytoiini, karbamatsepiini ja
sen johdokset, valproiinihappo, etosuksimidi, to-
piramaatti

Rauhoittavista ldakkeista: klooridiatsepoksidi
Muista ldakkeista: ergotamiini (migreenilddke)

Naissukuhormoneista (E-pillerit, vaihdevuosien
hormonihoito). Joskus oireita on kuvattu niiden
kdytdon yhteydessd, mutta monet ovat sietadneet
niitd vuosia ilman pulmia ja ne voivat vahent&é kuu-
kautiskiertoon liittyvia porfyriaoireita. Naitd hormo-
neja voi kayttdd akuuttia porfyriaa sairastavilla,
mutta ne on lopetettava heti, jos oireita ilmenee.

Turvallisia laakkeita ovat:

Sarky- ja kipulddkkeet: asetyylisalisyylihappo, pa-
rasetamoli, ibuprofeeni ja monet muut uudet saman
ryhman ldékkeet.

Mikrobiladkkeet: penisilliinit, kefalosporiinit, dok-
sisykliini, aminoglykosidit ja monet muut.

Sydan- ja verenpainelddkkeet: ovat yleensa turval-
lisia.

Rauhoittavat |dadkkeet: diatsepaami ja sen johdok-
set, ja monet muut |d4dkkeet (huom epilepsialdék-
keitd ei saa kayttda psyykenlédédkkeind)

Sybpaladkkeet: useimmat on todettu turvallisiksi
akuuttia porfyriaa sairastaville.

Listassa ovat vain yleisimméat ladkkeet, monet
muutkin ovat turvallisia porfyriassa.

Jos jokin ladke ei ole mainittu haitallisten listassa,
mutta sen aikana tulee porfyrian oireita, on se tur-
vallisinta lopettaa tai vaihtaa toiseen. Jos jonkin
ladkkeen vaikutusta porfyriinien aineenvaihdun-
taan halutaan tutkia tai selvittda johtuvatko oireet
porfyriasta, on helpoin tapa mitata virtsan porfyrii-
nien esiasteita (U-PBG) ja verrata niitd aikaisem-
piin arvoihin.

Uusia la&kkeitd ilmaantuu koko ajan markkinoille,
emmeka ole heti varmoja niiden turvallisuudesta.
Jos ladkkeen kayttd on tarpeen eikd akuutin porfy-
rian oireita ilmene, voidaan niitd k&yttda turvalli-
sesti.

Lisatietoja |d&dkkeiden sopivuudesta saa drugs-
porphyria.org - sivuilta, joka on tarkoitettu |d&ké-
reille avuksi. Myds porphyria-europe.com siséltéé
hyodyllista tietoa potilaille. Ohjeet voivat kuitenkin




olla maakohtaisia ja kannattaa keskustella hoita-
van |dakarin kanssa.

Alkoholi

Runsas alkoholin k&yttd voi aiheuttaa oireita, mutta
kohtuullisesta kéytdsta ei yleensa ole haittaa. Jos
kuitenkin kohtuullisen alkoholinkdytdén yhteydessa
ilmaantuu porfyriaan sopivia oireita, on syyté pidat-
taytya kokonaan alkoholista. Alkoholilla ei saa kos-
kaan hoitaa mitdan kipuja eika flunssan oireita.

Paasto

Paasto ja voimakas laihduttaminen voivat aiheuttaa
oireita. Hiilihydraatteja kannattaa yrittda sydd4, jos
normaali ravitsemus ei onnistu. Syémattémyys tai
laihduttaminen esimerkiksi muun sairauden tai kuu-
kautiskierron loppuosan aikana voi aiheuttaa por-
fyrian oireita. Laihduttaa voi hallitusti.

Kuukautiskierto

Kuukautiskierron loppuvaiheessa  naishormo-
nimaéarat nousevat ja maksan aineenvaihdunta
muuttuu. Hemin muodostuminen lisdéntyy hormo-
nien myo6ta ja voi aiheuttaa nopean porfyriinien ja
niiden esiasteiden nousun ja siten oireita akuuttia
porfyriaa sairastavalle kuukautiskierron viimeisella
viikolla. Kuukautisvuodon alkaminen helpottaa, kun
estrogeeni- ja keltarauhashormonipitoisuudet jal-
leen laskevat. Vatsakivut ja raaja- ja selkakivut voi-
vat olla hyvin voimakkaita, joten mm. hormonihoi-
doilla voidaan niitd estda. Virtsan esiasteiden (U-
PBG) mittaaminen voi antaa tietoa siita, onko kyse
akuuttiin porfyriaan liittyvist4 oireista.

Raskaus

Raskauden aikana porfyriinien ja niiden esiastei-
den valmistus maksassa ja eritys munuaisten
kautta lisdantyy selvéasti. Tdma kuitenkin hyvin har-
voin aiheuttaa porfyriaan liittyvié oireita ja raskau-
det ovat menneet hyvin. Jos oireita ilmenee, ne
ovat yleisimmin alkuraskaudessa tai pian synnytyk-
sen jalkeen, kun paino laskee nopeasti ja imetys
vie myds &idin energiaa. Talldinkin ravitsemuk-
sesta on syytd pitd4 huolta eikd painon tulisi pu-
dota kovin nopeasti.



