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Akuutit porfyriat ovat harvinaisia perinnollisia sairauksia, joihin osalla potilaita liittyy ajoittai-
sia vatsakipuja ja muita oireita. Oireet puhkeavat usein tiettyjen ladkkeiden, runsaan alko-
holin, paaston tai kuukautisten yhteydessd. Lievat oireet voivat vdaistya itsellaan, mutta vai-
keita oireita hoidetaan sairaalassa porfyriaan kehitetylla hemihoidolla (Normosang-laék-
keelld). Akuutit porfyriat periytyvat, minka vuoksi perheenjasenet tutkitaan, jos jollakulla to-

detaan porfyria.

YLEISTA PORFYRIOISTA

Porfyriat liittyvat solujen toiminnalle valtta-
Mattémadan porfyriinien aineenvaihdun-
taan. Porfyriinej& muodostuu jokaisessa so-
lussa; eniten kuitenkin veren punasolujen
hemoglobiinissa ja maksassa. Akuutin por-
fyrian oireet ovat yhteydessé maksan por-
fyriiniaineenvaihdunnan  hdirioén. Suo-
messa yleisimpid porfyrioita ovat akuutti
jaksottainen porfyria (noin 250 potilasta) ja
porphyria variegata (noin 150 potilasta).

OIREET

Noin puolet henkildistd, joilla on porfyria, ei
koskaan saa siitd oireita. Jos akuutteja
(=akillisia) oireita esiintyy, ne ilmenevat
yleens&@ vatsakipuina, kipuina raajoissa tai
seléssd, ummetuksena, oksenteluna ja
virtsa voi muuttua punaiseksi tai tummaksi.
Samalla henkildlld esiintyy yleensd useita
oireita yhtd aikaa. Oireita ilmenee yleensd
muutamia kertoja elédmdssé& mutta joillakin
useammin. Qireet eivat yleensd tule itses-
tddn, vaan puhkeavat joidenkin tilantei-
den tai nautittujen aineiden vaikutuksesta.

Ne kestavat muutamasta pdivastd viik-
koon.

Lievid oireita saattaa esiintyd tulehdustau-
tien (esim. flunssa) aikana. Joillakin naisilla
oireita ilmaantuu viikkoa ennen kuukauti-
sia. Sellaisia porfyriaa pahentavia tekijéita,
joihin kukin voi vaikuttaa, ovat tietyt 1&ak-
keet, alkoholi ja paasto. Nd@ist& yksityiskoh-
taisemmat ohjeet t&mdan artikkelin lopussa.
Porfyriassa on hyddyllistd pyrkid valtta-
mMmadn sitd pahentavia tekijéitd. Koska hai-
talliset |addkkeet ovat reseptilddkkeitd,
tadma ohje on hyvd nayttad ladkarissé kay-
dessd, jottet saa porfyrian oireita laukaise-
via ladkkeitd. Kaikista 1ddkkeistd ei ole tie-
toa sopivatko ne porfyriapotilaille vai ei.
Silloin voi la&ketta kayttad laakarin valvon-
nan alla, ja jos porfyriaan sopivia oireita il-
menee, |Gdke pitdd lopettaa.

Edelld mainittujen oireiden lisdksi 40%:lla
porphyria variegata -potilaista esiintyy iho-
oireita. Ne ilmenevat ihon rikkoutumistai-
pumuksena (arpia, rakkuloita), joka
yleens& on rajoittunut k&denselkiin. Porfy-
rica pahentavat tekijat eivat vaikuta iho-
oireisiin ja iho-oireet eivat iimene akuuttien



kohtausten yhteydessd. lho-oireita voi lie-
vitt&d suojaamalla ihoa hansikkailla, vaa-
tetuksella tai suojavoiteilla. Ihon suojausta
ei tarvita, jos iho-oireita ei ole. Akuutissa
jaksottaisessa porfyriassa iho-oireita ei
esiinny.

HOITO

Porfyrian oireet ovat usein itsestddn ohime-
nevid, jonka vuoksi lievid oireita voi hoitaa
kotona. Qireisiin ei kannata ottaa 1ad&k-
keitd, mutta olisi pyritt@dvad sydmdadn nor-
maalisti. Jos oireet ovat voimakkaita, on
syytd hakeutua sairaalahoitoon. Nykyisin
porfyrian oireisiin kdytetddn Suomessa ke-
hitettyd laakettd (Normosang), jota anne-
taan tippana suoneen. Toistuviin kuukautis-
kierron yhteydess@ ilmaantuviin oireisiin
voidaan kayttad e-pillereitd tai muita hor-
monivalmisteita.

PERIYTYMINEN

Lapsista keskimadrin 50% perii porfyrian.
Ennen murrosik&d ftauti ei aiheuta oireita.
Jos oireita esiintyy, ne ilmaantuvat useim-
miten 20-40 ikGvuoden vdalilld. Lapset on
syyté tutkia porfyrian suhteen; t&dmd on
tehtadva viimeist@dn 15 vuoden idssd.
Akuutissa jaksottaisessa porfyriassa ja
porphyria variegatassa porfyria voidaan
todeta nykyddn tarkasti ns. DNA-tutkimuk-
sella. Jos mutaatio 10ytyy verindytteestd,
tutkitaan jatkossa my&s plasman, virtsan ja
ulosteen porfyriinit ja niiden esiasteet.
Nailld tutkimuksilla on ennustearvoa eli jos
virtsan ja ulosteen porfyriinien ja niiden esi-
asteiden eritykset ovat normaalit, on oirei-
den ilmaantuminen epdtodenndkdistd.
Tutkimukset on mahdollista tehd& esimer-
kiksi terveyskeskuksesta kdsin, mutta niiden
jériestGmiseksi voi ottaa yhteyden myds
suoraan dosentti Raili Kauppiseen (Sahko-
postiosoite: raili.kauppinen@hus.fi, puh 09-
4711)

PORFYRIAA PAHENTAVAT TEKIJAT
Haitallisia laakkeita ovat:

Barbituraatit. N&itd on joissakin uni- ja rau-
hoittavissa I&ddkkeissé. Nukutuksessa.

MikrobilGdkkeet: sulfalddkkeet, dapsoni,
griseofulviini

Epilepsialddkkeet: fenytoiini, karbamatse-
piini ja sen johdokset, valproiinihappo,
etosuksimidi, topiramaatti

Rauhoittavista ladkkeistd: klooridiatsepok-
sidi

Muista 1&dkkeisté: ergotamiini (migreeni-
l&dke)

Naissukuhormoneista (E-pillerit, vaihdevuo-
sien hormonihoito) kokemukset ovat ristirii-
taiset. Joskus oireita on kuvattu niiden yh-
teydessd, mutta monet ovat sietdneet niitd
vuosia ilman pulmia ja ne voivat vhent&d
kuukautiskiertoon liittyvid porfyriaoireita.
Nd&itd hormoneja voi kayttad porfyriapoti-
lailla, mutta ne on lopetettava heti, jos oi-
reet pahenevat tai niitd ilmaantuu.

Turvallisia ladakkeita ovat:

Sarky- ja kipulddkkeet: asetyylisalisyyli-
happo, parasetamoli, ibuprofeeni ja mo-
net muut uudet saman ryhman |addkkeet.

Mikrobiladdkkeet: penisilliinit, kefalosporiinit,
doksisykliini, aminoglykosidit ja monet
muut.

Syddén- ja verenpainelddkkeet: beetasal-
paajat, useimmat IGdkkeet ovat turvallisia.

Rauhoittavat IGdkkeet: diatsepaami ja sen
johdokset, klooripromatsiini ja monet muut-
kin ladkkeet (huom epilepsialddkkeita ei
saa kayttad psyykenladkkeind)

Syopdaladkkeet: useimmat on todettu tur-
vallisiksi akuuttia porfyriaa sairastaville.



Listassa ovat vain yleisimmat [Gdkkeet, mo-
net muutkin ovat turvallisia porfyriassa. Jos
jokin 16Gke ei ole mainittu haitallisten lis-
tassa, mutta sen aikana tulee porfyrian oi-
reita, on se turvallisinta lopettaa tai vaih-
taa toiseen. Jos jonkin [&&dkkeen vaikutusta
porfyriinien aineenvaihduntaan halutaan
tutkia tai selvittdé johtuvatko oireet porfy-
riasta, on helpoin tapa mitata virtsan por-
fyriinien esiasteita (U-PBG) ja verrata niité
aikaisempiin arvoihin.

Uusia |adkkeitd ilmaantuu koko ajan mark-
kinoille, emmekd ole heti varmoja niiden
turvallisuudesta. Jos ladkkeen kayttd on
valttamaténtd eikd porfyrian  oireita il-
mene, voidaan niitd kdaytt&d turvallisesti.

LisGtietoja |adkkeiden sopivuudesta saa
http://www.drugs-porphyria.org - sivuilta,
joka on tarkoitettu l&dkareille avuksi. My6s
https://porphyria.eu/ sisaltadd hyoddyllisté
tietoa potilaille. Ohjeet voivat kuitenkin
olla maakohtaisia ja kannattaa keskustella
hoitavan 18&kdarin kanssa.

Alkoholi

Runsas alkoholin kdyttd voi aiheuttaa oi-
reita, mutta kohtuullisesta kdaytésta ei
yleensd ole haittaa. Jos kuitenkin kohtuulli-
sen alkoholinkdytén yhteydessé ilmaantuu

porfyriaan sopivia oireita, on syytd pidat-
tayty& kokonaan alkoholista. Alkoholilla ei
saa koskaan hoitaa mitaan kipuja eiké
flunssan oireita.

Paasto

Paasto ja voimakas laihduttaminen voivat
aiheuttaa oireita. Hiilihydraatteja kannat-
taa yrittédd syddd, jos normaali ravitsemus
ei onnistu. Syomattédmyys tai laihduttami-
nen esimerkiksi muun sairauden tai kuukau-
tiskierron loppuosan aikana voi aiheuttaa
porfyrian oireita. Laihduttaa voi hallitusti.

Raskaus

Raskauden aikana porfyriinien ja niiden
esiasteiden valmistus maksassa ja eritys
munuaisten kautta lisdéntyy selvasti. Téma
kuitenkin hyvin harvoin aiheuttaa porfyri-
aan liittyvié oireita ja raskaudet ovat men-
neet hyvin. Jos oireita iimenee, ne ilmene-
vat yleisimmin alkuraskaudessa tai pian
synnytyksen jalkeen, kun paino laskee no-
peasti ja imetys vie myos didin energiaa.
Talldinkin ravitsemuksesta on syytd pitad
huolta eik@ painon fulisi pudota kovin no-
peasti.



