a4 »

VOV

Orszéagos Porphyria Kozpont
Budapest

PORPHYRIAK

Utmutaté
betegek és hozzdtartozoik szamdra
2020

Magyar Porphyria Egyesiilet






Orszagos Porphyria K6zpont
Budapest

PORPHYRIAK

Utmutaté
betegek és hozzatartozoik szamdra
2020

(Harmadik, atdolgozott kiadas)

Magyar Porphyria Egyesiilet



Orszagos Porphyria Kozpont
Budapest

Kiadja a Magyar Porphyria Egyesiilet
www.porphyria.hu




El6szo

Andrea és Sorstdrsai emlékére
Ha 1992-ben tudtuk volna,
hogy létezik egqy porphyria nevii betegség,
hogy van az orszigban egy hely, ahol ismerik ezt a betegséget,
hogy hozzdértd orvosok és dpolok gyogyitani tudjik ezt a bajt,
hogy egyiitt lehet élni ezzel a bajjal betegségtudat nélkiil,
ha az ember ismeri a korlatokat,
hogy helyes életmoddal elkeriilhetd a betegséq kifejlodése,
akkor most Te irndd az ajanld sorokat.
De tudatlansdgunknak a fiatal életed lett az dra.
Es ezzel meguiltottal benniinket.

Igy most én ajdnlom helyetted ezt a kis konyvet.

Ajanlom mindazoknak:
akik a ,,porphyridasok nagy csaladjinak” tagjai és tudni szeretnék,
hogy tulajdonképpen mi bajuk is van,
akiknek fontos a maguk és csaladjuk egészsége, és e konyv tandcsai
alapjan probaljak meguvadltoztatni életmodjukat,
akik porphyrids létiikre betegségtudat nélkiil, teljes emberként
kivanjak élni életiiket,
és Mindenkinek, akinek modjaban all, hogy felhivja a laikusok és
szakemberek figyelmét erre a rejtozo betegségre, hogy ne legyen tibbé
daldozata egyetlen csaladnak sem.
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Tisztelettel és koszonettel a MAV Kérhiz 3-as Belosztdly
orvosainak és dpoldinak odaado munkdjdért,

betegtirsaim nevében:
Huba [6zsefné






Mit mondok a betegemnek,
ha kideriil, hogy akut porphyriaja van?

Tasnadi Gyongyi dr.

Egy 24 éves nébeteget akut porphyria gyanujaval sulyos allapotban
szallitottak osztalyunkra. Aluszékony, idonként zavart volt, nagyon le-
sovanyodott. Gyakran hanyt, szapora szivmiikodést, emelkedett vér-
nyomast észleltiink, vizelete sotétvoros, mindkét also végtagja petyhiid-
ten béna volt. Hozzatartozdéja elmondasa szerint 2 éve gyakori hasi faj-
dalmai voltak, melyek az utobbi idében allandoésultak. Egy éve vak-
bél miitét is tortént, de panaszai nem valtoztak, részletes Kkivizsgala-
sa soran pedig korosat nem talaltak. Hasi fajdalmait gyogyszerek nem
enyhitették, sot ugy tiint, hogy azok hatasara allapota inkabb romlott.
Végiilis voros vizeletiiritése és az alacsony serum natrium szint alapjan
felmeriilt akut porphyria lehetésége is, melyet vizsgalataink igazoltak.
A bevezetett hemarginat kezelés masodik napjan tudata mar feltisztult,
a hanyas megsziint, fajdalmai elmaradtak. A 4. napon Kkiiiltethet6 volt,
segitséggel par 1épést jart. Ekkorra mar élénk, érdeklodo beteggé valt,
aki kérdésekkel halmozott el.

Mi bajom van valdjaban?

Akut porphyridja van. Ez egy ritka anyagcsere-betegség, melyet részle-
tesen meg kell ismernie, hogy megértse mit, miért kell tennie. Megfeleld di-
étaval és ¢letmoddal ugyanis megeldzhetd a betegség tlineteinek kialakula-
sa, ¢s tobbé nem kell tartania ilyen stlyos allapot fellépésétdl. Rendszeresen
ellendrizni fogjuk, s minden alkalmat felhaszndlunk arra, hogy részletesen
megbesz¢Eljiik a betegség 1ényegét, az aktudlis tennivalokat.

A porphyria gérog sz6, biborbajt jelent. Nevét a betegség egyik legjel-
lemzdbb tiinetérdl, a biborvords vizeletrdl kapta. Az 6n betegsége az Un.
akut porphyridk csoportjaba tartozik, melyek — az 6nnél éppen most lezajlott
— sulyos, akut allapot kialakulasaval jarhatnak. Ezen porphyria fajtak koziil
a leggyakoribb az akut intermittens porphyria, ritkdbb a variegata porphyria
és a herediter koproporphyria. Onnek akut intermittens porphyriaja van.

Tasnadi Gyongyi dr.: Mit mondok a betegemnek, ha kideriil, hogy porphyridja van?

Az Orvostovabbképzo Szemlében (XI. évf. 4. szam) 2004 aprilisaban
megjelent kozlemény alapjan.
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Hogyan kaptam meg ezt a betegséget?

Egyik sziil6jétdl 6rokolte, az akut porphyridk ugyanis 6roklédé megbe-
tegedések, a vérfesték képzésben szerepld valamelyik enzim csokkent mii-
kodésének kovetkezményei. Panaszok azonban csak akkor alakulnak ki, ha
olyan hatas ( leggyakrabban gyogyszer! ) €ri a szervezetet, amely a vérfes-
ték képzés labilis egyensulyat felboritja Csokken a vérfesték képzés, fel-
szaporodnak a csokkent miikddésii enzim el6tt termelddd anyagok, és nagy
mennyiségben iiriilnek a vizelettel, azt biborvordsre szinezik A legfontosab-
bak a porphobilinogen és az aminolevulinsav. A vérfesték hidny kéros hata-
sa mellett elsésorban ez utdbbinak az idegrendszerre gyakorolt ,,mérgezd”
hatasa okozza a klinikai tiineteket.

Az én panaszaimat mi valtotta ki?

A tartésan, honapokon at szedett fogamzasgatlo tabletta. Ez ugyanis
egyike azoknak a tényezoknek, amelyeket indukalo tényezéknek neveziink,
mivel a vérfesték képzést karosan befolyasoljak. A legfontosabb indukalo
tényezOk a gyogyszerek, de nagyon fontos az ¢hezés  (fogyokura), az al-
kohol, a dohanyzas ¢s vegyszerek szerepe is. Ha valaki tartosan szed egy
indukalo hatést kifejtd gyogyszert, vagy dohanyzik, tartosan fogyokurazik,
hamarosan panaszai lesznek, amelyek mar az idegrendszer karosodasanak
kovetkezményei. Tapasztalataink szerint leggyakrabban a fogamzasgatld
tabletta tehetd feleldssé az akut allapot kialakulasaért.

Milyen tiinetek fordulhatnak elo, mire kell figyelnem?

Az els6 tiinet altaldban az idénként vissza-visszatérd hasi fajdalom,
amely — ha a karosit6 hatas megsziinik — elmulik, a beteg ismét jol érzi ma-
gat. Ezt az idészakot kompenzalt fazisnak hivjuk. Ha az indukald tényez6
tovabb hat, a panaszok allanddsulnak, Gijabb panaszok jelentkeznek, gyen-
geség, székrekedés, majd hanyinger, hanyas végtag fajdalmak, végtagok-
ban zsibbadés 1ép fel. A vizelet szine voros, elobb csak a reggeli elsd vi-
zeletnél tlinik fel, majd egész nap. Ez a fazis a dekompenzalt fazis, amikor
mar siirgdsen jelentkezni kell orvosnal, mert — ha a megfeleld kezelés nem
torténik meg — hamarosan akut fazis alakul ki. Emelkedik a vérnyomas,
szapora szivdobogasérzés jelentkezik, a hasi fijdalmak elviselhetetlenné
valnak, a székrekedés fokozodik, gyakori hanyés, zavartsag 1ép fel, melyet
also és felso végtagbénulas, 1€gzésbénulas kovethet.
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Lehet kezelni ezt a betegséget, én milyen gyogyszereket kaptam?

Igen, ha a beteg idOben jelentkezik, hamarosan panasz €s tlinetmentes-
sé tehetd. A betegség késobbi fazisaban azonban mar ismételt kezelésre van
sziikség, ¢és a rehabilitacio is hosszabb id6t vehet igénybe. Kompenzalt fa-
zisban a kezelést glukozzal, akut fazisban hemarginattal (Normosang) vé-
gezziik. A glukoz csokkenti a felgyorsult vérfesték képzést, és igy kevesebb
porphobilinogen €s aminolevulinsav termelddik, a hemarginat pedig potolja
az elhaszndlt vérfestéket, s ezzel a folyamat egyensulya helyreall. Onnél is
Normosangot alkalmaztunk, melyet 4 napon at kapott. Ennek kdszonhetd,
hogy allapota par nap alatt sokat javult, j6 a kdzérzete, ismét tud enni, labait
tudja mozgatni, és egy kis segitséggel mar jar is.

Mit tehetek azért, hogy dallapotom tovabb javuljon?

Bdségesen fogyasszon szénhidratokat, cukrot. Naponta 6tszor-hatszor ét-
kezzen. Figyeljen arra, hogy étrendje elegendd kaloriat tartalmazzon, s azt a
nap folyaman egyenletesen ossza el. Kiemelném a reggeli €és az utolsé esti
¢étkezés fontossagat, amikor a hossza pihenés (€jszaka) eldtt, illetve. utdn
az atlagosnal tobb szénhidrat felvételére van sziikség. Mint mar emlitettem,
¢hezni atmenetileg sem szabad. Ne fogyasszon alkoholt és ne dohanyozzon!

Gyogytornaztatasat elkezdjiik, ezt tartosan folytatnia kell. Biztos vagyok
abban, hogy par honap mulva mozgasa olyan lesz, mint régen. Senki nem
fogja elhinni, hogy béna volt. Természetesen egyeldre sokat kell pihennie,
ha elfarad, 1-2 orara fekiidjon le. Megerdltetd fizikai tevékenységet nem
folytathat.

Honnan tudom, hogy milyen gydgyszereket nem vehetek be?

Azt hiszem egyértelmi, hogy az ilyen stlyos allapot kialakulasat meg
kell el6zniink. Ennek érdekében egész €letében szigoruan keriilnie kell min-
den indukalo tényezot.

A legfontosabb indukéld tényezdk a gydgyszerek. Barmilyen megbete-
gedés, orvosi beavatkozas soran csak olyan gyogyszert kaphat, amely a vér-
festék képzést nem befolyasolja. Tudnia kell, hogy a gyogyszerek nagy cso-
portja a szervezetben torténd lebomléasa soran vérfestéket hasznal fel, ezek
a gyogyszerek az on szamara nagyon veszélyesek. Ezért minden orvosi be-
avatkozas, gyogyszerfeliras elott tdjékoztatnia kell orvosat arrol, hogy akut
porphyridja van. Rendszeresen atadjuk onnek az alkalmazhat6 gyogyszerek
jegyzékeét, amelyet mindig magéanal kell hordania, hogy siirgds ellatas ese-
tén az orvos azonnal tdjékozodni tudjon az alkalmazhatd gyogyszerekrol.
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Ha gyogyszert szeretne bevenni, elébb mindig gondosan nézze at a listat,
s a gyogyszert csak akkor veheti be, ha azt megtalalta. Ovakodjon ismeret-
len gyogyszer kiprobalasatol. A gydgyszerekre bekdvetkezo reakeid ugyan-
is kiszdmithatatlan, az a gydgyszer, amely egyszer nem okozott valtozast,
a kovetkezd alkalommal akar akut fazist is kivalthat. Igen ritkan eléfordul-
hat, hogy valamilyen betegsége miatt olyan gydgyszerre szorul, amely a lis-
tan nem szerepel. Ebben az esetben naponta ellendrizniink kell a porphyrin
anyagcserét. Ha a porphobilinogen iirités nd, azonnal hemarginat kezelést
vezetiink be. Tehat nem kell aggddnia, ha barmilyen mas betegség 1¢p fel,
kezelhetd lesz, miitéti beavatkozasoknak nincs akadalya, altatashoz is ren-
delkezésre allnak a megfelelé gydgyszerek.

A sziileim is porphyridsak, és lehet, hogy a csaladban mas is beteg?

Igen, egyik sziildje biztosan porphyrias, €s a testvérei kozott is lehetnek
porphyrias betegek. Az akut porphyridk domindnsan 6roklddé megbetege-
dések, ami azt jelenti, hogy minden generacidban megjelenik a betegség, al-
taldban a gyermekek fele 6rokli. Ahhoz, hogy elkeriilhetd legyen még egy,
ilyen sulyos allapot kialakuldsa a csaladban, pontosan tudnunk kell, kinek
van még porphyridja. Arra kell torekedniink, hogy minden vérrokonat, a le-
het6 legszélesebb korben vizsgaljuk meg. Kozosen elkészitjiikk a csaladfat,
¢s meghatarozzuk, kiket kell bevonni a vizsgalatba. Els6 1épés sziileinek a
vizsgalata, hogy tudjuk, melyik agrol 6rokolte a betegséget, veliik egytitt
varjuk testvéreit, majd a tobbi rokont. A csaladi szlirdvizsgalatok talan a
legnehezebb feladatot jelentik, sok tiirelmet és megértést igényelnek, s itt
az On segitségére is nagy sziikség van. Arra kérem, beszélje meg rokonai-
val, mi tortént onnel, s ne felejtse el elmondani, hogy a tobbiekkel ez mar
nem fog eléfordulni, ha 6ket is gondozéasba vessziik. Az 6n betegsége akut
intermittens porphyria, igy rokonainal a kovetkez6 vizsgalatokra van sziik-
ség: vérvizsgalatra az enzim aktivitdsanak meghatarozasara ¢s vizeletvizs-
galatra, melybdl a porphobilinogent, az aminolevulinsavat, valamint az uro-
¢s koproporphyrint hatdrozzuk meg. A vizsgélatot 24 6ran at gyujtott és
hiitdszekrényben tarolt vizeletbdl végezziik. A vizeletet hiitétaskaban kell
szallitani. Akinél az enzim aktivitasa csokkent, 6rokolte a betegséget. A vi-
zeletvizsgalat azért fontos, hogy megallapithassuk, a betegség milyen fazis-
ban van. Azok a csaladtagok, foként gyermekek, akiknél csak a csokkent
enzimmiikodés mutathato ki, un. genetikus fazisban vannak. Oket szoktuk
hordozdknak is hivni, mivel nekik panaszuk ¢€s tiinetiik nincs.
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Mit jelent a gondozas?

Igyeksziink figyelemmel kisérni a betegek allapotat, segiteni a gyogysze-
res kezelésben. Ezért az Orszagos Porphyria K6zpontban minden beteget és
hordoz6t gondozasba vesziink, betegségérol szo16 igazolvannyal, ismeret-
terjesztd kiadvanyokkal latjuk el, és biztositjuk szamukra az alkalmazhato
gyogyszerek jegyzékét. A beteg allapotatdl fiiggd gyakorisaggal, rendszere-
sen elvégezziik az ellendrz6 vizsgalatokat, amelyek az aktualisan fennallo
allapot megitélésére szolgalnak. On is meg fogja tanulni, hogy elsésorban
a porphobilinogen iiritésre kell figyelni. Ha az nd, panaszok varhatok, tehat
azonnal novelni kell a cukor fogyasztasat, s igy a panaszok megel6zhetok.
Mi is ennek alapjan tudunk tanacsot adni mas betegség kezelésére, esetle-
ges mitétek elokészitésére, terhesség vallalasara és az ezzel kapcsolatos
teendékre. Edesanyjatol hallottam, hogy menyasszony, és nagyon szeret-
ne gyermekeket. Ennek nincs akadalya, a terhesség nyugodtan véllalhato.
A lezajloban 1évo akut fazis miatt azonban azt ajanlom, hogy legalabb 18
honapot varjon, tartds tiinetmentes id0szak utan ugyanis a terhesség altala-
ban zavartalan. Akkor sincs aggodalomra ok, ha ez az optimalisnak tartott
1d6szak lerdvidiil, mivel a porphyria Normosanggal torténd kezelése ter-
hesség alatt is biztonsagos. Ilyenkor a terhesség alatt szokdsos haromszori
ellendrzés helyett, havonta ellendrizziik a betegeket, s ha sziikséges, még a
tiinetek kialakulasa eldtt kezeljiik. Ellendrzo vizsgalatait egyeldre havonta
fogjuk elvégezni, hogy idében észleljiik, ha kezelését még ismételni kell.
Majd egyre ritkabban, s ha kompenzalt fazisba keriil, mar elegenddek az
évenkénti ellendrzések. Soron kiviili ellendrzésre altalaban sulyos infekci-
ok utan, vagy mutétek eldtt €s utan keriil sor. Gyermekeknél kamaszkorban
végezziik el az elso ellendrzést.

Mindezek alapjan azt hiszem érthetd, miért fontos a betegség részletes,
alapos ismerete. Talan tul sok az idegen kifejezés, név, de meg kell tanulnia,
hogy megfigyelhesse, milyen laboratoériumi eredményekhez, milyen ,,k6z-
felismerje, mikor kell soronkiviil ellenérzésre, kezelésre jelentkeznie. Csak
igy tud torekedni arra, hogy tartésan panaszmentessé valjon, és gyermekei
szamara olyan ¢€letmodot biztositson, hogy 6k mar egész életilkben csak
hordozok maradjanak, a betegség tiinetei soha ne alakuljanak ki.
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AZ AKUT PORPHYRIAK

a vérfestékképzésben szereplo enzimek
csokkent miikodésének
kovetkezményei

Oroklédd megbetegedések, amelyek minden generdcidban megje-
lennek. Altaliban a gyermekek fele 6rokli az enzim csokkent mitkodé-
sét. Ez az 50%-o0s ardny azonban csak nagyszamu utod esetén érvényesiil.
Eléfordulhat, hogy 2 gyerek esetében pl. mindkettd 6rokli a betegséget, de
az is lehetséges, hogy egyik sem.

Az 06roklodé informdaciot akut intermittens porphyria esetén a 11-es,
variegata porphyria esetén az 1-es, herediter koproporphyria esetén pedig a
3-as kromoszoma hordozza.

Eldfordulasuk:

eurdpai statisztikdk alapjan 5-10000 lakosra esik egy beteg. Hazankban je-
lenleg ennél joval kevesebb beteget és hordozot ismeriink, tehat nagyon va-
16szinti, hogy sokan még nem tudnak betegségilikrol.

Formai:

attol fiiggden, hogy melyik enzim miikddése csokkent, az akut porphyridk
tobb formajat kiilonithetjiik el.

Gyakorisagi sorrendben a kovetkezok:
a csokkent mitkodesii enzim

— akut intermittens porphyria AIP porphobilinogen deaminaz'
— herediter koproporphyria HCP koproporphyrinogen oxidaz
— variegata porphyria PV protoporphyrinogen oxidaz

— DALA dehidrataz defekt porphyria> DALA dehidrataz

! PBG deamindz enzim kordbbi nevén uroporphyrinogen I. szintetdz enzim

2ADALA dh defekt porphyria igen ritka, ezért csak megemlitjiik
(korabbi neve: plumboporphyria).
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A vérfesték (hem), mint a vérfestékképzés végterméke, gatld hatast gyako-
rol a biokémiai folyamat elsd €s meghatdrozo enzimére, az aminolevulinsav
szintetazra.

Ha a folyamatban szerepld barmelyik enzim mikodése csokken, ke-
vesebb vérfesték keletkezik, ezért annak gatlo hatasa is csokken. fgy az
aminolevulinsav szintetaz enzim felszabadul a gatlo hatas alol, mikodé-
se fokozodik, a vérfestékképzés folyamata felgyorsul, nagy mennyiség-
ben szaporodnak fel a csokkent mitkddésti enzim el6tt termel6dd porphyrin
eldanyagok (porphobilinogen ¢és aminolevulinsav), majd a porphyrinek is
(uro ¢és koproporphyrin).

Akut porphyrids betegeknél 6roklodik az akut porphyria fajtara jellem-
z6 enzim csokkent mikodése. Ez az aktivitds csokkenés kezdetben csak
olyan mértékili, hogy az aminolevulinsav szintetdz enzimre gyakorolt gat-
16 hatds még éppen elegendd. Ezért nem jelentkezik panasz és tiinet mind-
addig, amig ez az egyensulyi allapot fel nem borul valamilyen belsé vagy
kiils6 tényez6 hatasara. Ezeket a tényezoket hivjuk indukalo tényezdknek.
A legfontosabb indukalo tényezok a gyogyszerek, amelyek egy csoport-
ja — pl. a szervezetben torténd atalakuldsa soran — vérfestéket hasznal fel,
s ezzel olyan mértékben csokkenti a szabad vérfesték-szintet, hogy annak
gatlo hatdsa megsziinik. Az aminolevulinsav szintetdz enzim miikodése je-
lentésen fokozddik, nagy mennyiségben keletkeznek és halmozodnak fel a
szervezetben a porphyrin eldanyagok és porphyrinek. Kiiiriilésiik viz, ill.
zsiroldékonysaguktol fliggden vizelettel és széklettel torténik.

Els6sorban az igy felszaporodott porphyrin el6anyagok (féként az ALA)
tehetdk feleldssé a klinikai tlinetekért, mivel stlyosan karositjak a vegeta-
tiv, periférias és kozponti idegrendszert.

A felszaporodd uroporphyrin a variegata porphyrias betegek felénél és
a herediter koproporphyrids betegek harmadéanal fényérzékenységet és ko-
vetkezményes bdrtiineteket okoz (napnak kitett helyeken jelentkezd, heggel
gyogyuld, apré holyagok, pigmentzavar).

Roviditések magyardzata:

AIP akut intermittens porphyria PBG porphobilinogen

VP  variegata porphyria UP  uroporphyrin
HCP herediter koproporphyria KP  koproporphyrin
ALA aminolevulinsav PP  protoporphyrin
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A KLINIKAI KEP

az akut porphyridk minden formajaban lényegében azonos.

A korlefolyas soran négy fazist kiilonithetiink el, melyek indukal6 tényezdk
hatasara kovetik egymast.

1. Genetikus fazis:

A beteg 0rokolte az akut porphyriara jellemzd genetikai informaciot, igy a
klinikai tiinetek kialakuldsdnak lehetdsége fennall. Az ebben a fazisban 1évd
betegeket szoktak ,,hordozdk-nak is nevezni, mivel csak az enzim csok-
kent miikodése mutathat6 ki, panasz és tiinet nincs.

2. Kompenzalt latens fazis:

Ha ismételten vagy tartosan indukalo tényezo kertiil a szervezetbe, panaszok
¢s tiinetek jelentkeznek: idOnkénti alhasi fajdalom, hati fajdalom, gyenge-
ség, esetleg végtagzsibbadas. A székrekedés nagyon jellemzo tiinet. Ha az
indukalo tényezd hatdsa megsziinik, a panaszok is elmulnak. Rutin vizsga-
latok soran koéros eltérés nem mutathato ki. Ha az indukalo tényezo tartosan
hat, a panaszok 4llanddsulnak, a porphyrin eléanyagok és porphyrinek meny-
nyisége fokozatosan emelkedik a vizeletben. Herediter koproporphyria és
variegata porphyria esetén pedig elsdsorban a széklettel iiriil6 porphyrinek
mennyisége nd. A beteg dekompenzalt fazisba keriil.

3. Dekompenzalt latens fazis:

Gyakori hasi fajdalmak, hanyinger, hanyas, székrekedés, szapora szivdo-
bogasérzés, végtagzsibbadas, gyengeség jelentkezik. A vizelet rdzsaszinii-
re, kés6bb biborvorosre szinezddik, mely eldbb csak reggel, majd napkdz-
ben is észlelhetd. Minden porphyria fajtanél tovabb nd a vizelettel {iriilo
porphyrin eléanyagok és porphyrinek mennyisége.

4. Akut fazis:

Ha az indukal6 tényezok tovabb hatnak, és a megfeleld kezelés idoben nem
tortént meg, akut fazis alakulhat ki, melyben a panaszok tovabb fokozdd-
nak, 14z, gyors testsulycsokkenés, majd tudatzavar, végtagbénulasok jelent-
keznek, végiil 1égzésbénulas 1éphet fel.
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A TUNETEK KIALAKULASANAK
MEGELOZESE

Diagnosztika, csaladi sziirovizsgalatok

Mindenekel6tt tudni kell, hogy a beteg valoban 6rokolte-e ezt a betegséget.
Az els6 1épés tehat a betegség megallapitasa.

Diagnosztizaldsdhoz vér-, vizelet- és székletvizsgalat sziikséges.
Vérvizsgalat utjan allapitjadk meg az enzim mitkodésének mértékeét.
Vizeletvizsgalat: 24 6ran at gytijtott vizeletbdl hatarozzak meg a porphyrin
eldanyagok ¢és porphyrinek mennyiségét. Ezen adatok alapjan donthetd el,
hogy a betegség milyen fazisban van. A vizsgalathoz a vizeletet barna iiveg-
ben, 24 6ran at folyamatosan hiitdszekrényben tarolva kell gytijteni, mert a
porphyrin eldanyagok igen gyorsan bomlanak. Sziikséges a vizsgéalathoz a
24 ora alatt gylijtott vizelet pontos mennyiségének ismerete is.
Székletvizsgalat: herediter koproporphyria és variegata porphyria diag-
nosztizalasa a széklettel iril6 porphyinek mennyiségi meghatarozasaval és
az egyes porphyrinfajtdk aranyanak megallapitasaval torténik. A széklet-
mintat a hitdszekrény mélyhtité részében kell elhelyezni.

A vizsgalatok eredménye csak akkor lesz megbizhat6, ha a vizelet- és sz¢k-
letminta szallitasa hiitétaskaban torténik a vizsgalat szinhelyére.

Fontos, hogy a széklet-mintavétel eldtt 2 nappal a beteg ne fogyasszon sok
hust, keriilje a magvas gylimolcsoket (pl. sz016), és a zoldpaprikat, mert a
sz€klettel iirtil6 magvak és novényi héj zavarja a vizsgalatot.

Csaladi sziirévizsgalatok soran az Orszagos Porphyria K6zpont munkatar-
sai arra torekednek, hogy a lehetd legszélesebb korben elvégezzék a vizsga-
latokat, tehat mindenki szamadra biztositsak a tiinetek kialakuldsdnak meg-
eldzését.

A szlir@vizsgalat elkésziiltekor tajékoztatjdk a beteget a vizsgalat ered-
ményérdl, és betegségérol szolo igazolvannyal latjak el, hogy baleset vagy
egyéb siirgds orvosi ellatas esetén az elsésegélyt nyljtd orvos azonnal tu-
domast szerezzen a betegségrol, és igy a megfeleld gydgyszert tudja alkal-
mazni. Ezért kérik, hogy minden beteg

az igazolvanyat mindig hordja magaval!
Minden orvosi beavatkozas, korhazi kezelés vagy

gyogyszerfeliras alkalmaval
orvosat feltétleniil figyelmeztesse akut porphyriajara!
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Indukalo tényezok

A megel6zés masik fontos feltétele az indukald tényezok ismerete és kerti-
1ése. Az igazolvany mellett minden beteg megkapja az alkalmazhat6 gyogy-
szerek jegyzekét, mivel a gyogyszerek nagy csoportja, az in

veszélyes gyogyszerek a leggyakoribb indukal6 tényezok.
Tovabba az alkohol, 6lom, vegyi anyagok, dohanyzas,
valamint az éhezés, stressz, tartds, nagy fizikai megterhelés.

A betegség megallapitasakor azonnal el kell hagyni minden indukélo ténye-
z0t, és keriilni kell azokat az egész élet folyaman.

Tehat csak olyan gyogyszerek szedhetok,
amelyek az alkalmazhato6 gyogyszerek listajan szerepelnek.

Akut porphyrids beteg tartozkodjék altalanos oldoszerektdl, rovarirtoktol.
Lehetdleg ne dolgozzon benzinkutnal, gardzsban, vegytisztitonal vagy fes-
toként. Ne dohanyozzon! Dohanyosoknal gyakrabban alakul ki akut fazis.

A helyes életmod

A testmozgas, sport: akut porphyria esetén is egészséges, de a tartds, meg-
erbltetd, nagy fizikai megterhelés kéaros. Versenyszerli sport nem ajanlott.
Stressz: keriilni kell a hosszan tartd stresszt. A kiegyenstlyozott allapot
fenntartdsaban sokat segit az elegendd alvés, a napkdzben is beiktatott pi-
henés, mert a hosszan tart6 stressz, az elégtelen alvas fokozza a tiineteket.

Az indukalo6 tényezok hatdsa fligg attdl is, hogy az akut porphyria éppen
milyen fazisban van. Példaul dekompenzalt latens fazisban a beteg naponta
tobb alkalommal pihenésre szorul, s csak részmunkaiddben torténd foglal-
koztatésa javasolhato.
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Diéta
Ehezés, bojt, hagyomanyos fogyékura tilos!
Az alacsony kaloria-bevitel, a kevés szénhidratot tartalmazo6 diéta indukalo

tényezoként hat, eldsegiti a betegség tiineteinek kialakuldsat, ill. a mar meg-
1évo tiineteket sulyosbitja.

Az étrend tehat tartalmazzon boségesen szénhidratokat,
kevés zsirt és legyen rostokban gazdag.

Alapszabdly a rendszeres, napi 6tszori, hatszori €tkezés és nagyon fontos
a napi kaldriasziikséglet egyenlé mennyiségekre torténd elosztasa, beleért-
ve a tizdrait, uzsonnat €s a lefekvés elotti étkezést is. Mindenkinek ugy kell
taplalkoznia, hogy Osszhangban legyen szervezete kaloriaigényével, meg
tudja 6rizni normal teststlyat.

Az Egészségligyi Vilagszervezet altal ajanlott energiasziikséglet:

férfi né
szellemi munka esetén 2700 kcal/nap 2000 kcal/nap
konnyt fizikai munka esetén 3000 kcal/nap 2200 kcal/nap
nehéz fizikai munka esetén 3500 kcal/nap 2600 kcal/nap

1 gramm szénhidrat elégetéskor 4 kcal energidhoz jut a szerveztet, | gramm
fehérje energiaértéke kb. ugyanennyi, 1 gramm zsir elégetése azonban 9,3
kcal-t jelent!

Kiegyensulyozott taplalkozas esetén a napi energiasziikséglet 30%-at zsir-
bol, 10-14 %-at fehérjébdl és 56-58 %-at szénhidratokbol fedezziik. Akut
porphyria fenndlldsa esetén a szénhidratok részaranyat 60-62 %-ra emel-
juk, a zsirok részaranyanak csokkentése mellett /ne haladja meg a 25%-ot/.

Altalaban napi 400-450 gramm szénhidratot tartalmazé étrendet javasol-
nak, de tartos stressz, fizikai megterhelés, infekcio esetén vagy a menstru-
acio elotti héten (ha a panaszok ebben az idészakban fokozdodnak a szerve-
zetben lezajlé hormonadlis valtozdsok miatt) ez a mennyiség még ndvelhetd,
¢s az étrend cukoroldattal torténd kiegészitése is ajanlott.

A legfontosabb élelmiszerek szénhidrat és energiatartalmat® a kovetkezo
oldalakon talalhato tablazat tartalmazza.

3 Az értékek 100 g élelmiszerre vonatkoznak, kivéve ahol kiilon feltiintettiik a mennyiséget.
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Gabonafélék és siitéipari termékek

liszt (1 csapott evékanal 10g)
rizs (1 evOkanal 20g)
puffasztott rizs
kukoricapehely

szojaliszt

kenyér (1 vastag szelet 100g)
1 kifli (44 g)

1 zsemle (54 g)

kétszersiilt

haztartési keksz

zabpehely

Edesigari termékek

cukor
csokoladé
desszert
drazsé
meéz
napolyi
pudingpor

Tejtermékek

tej

tard

trappista, eidami sajt

Danone joghurt (alt. gytimdlcsjoghurtok)
tejfol

Uditgitalok

Coca Cola

Canada dry

20

szénhidrat

(g
70

77
80
85
35
50
26
30
74
80
64

szénhidrat

(g
100

55
55
70
80
60
&5

szénhidrat

(g
5

2
18
4

szénhidrat

(g
11

10

energia tartalom

(kJ) (keal)
1470 350
1443 345
1500 360
1510 360
1345 320
1090 260
544 130
615 146
1623 388
1640 380
1573 376
energia tartalom
(kJ) (kcal)
1680 400
2395 570
2185 520
2100 500
1385 330
2300 550
1825 430
energia tartalom
(kJ) (keal)
20 60
318 76
1438 343
360 90
840 200
energia tartalom
(kJ) (keal)
190 45
220 50



Zoldségek

burgonya (1 kozepes darab 100 g)
1 evOkanal burgonyapiiré 10 g

fokhagyma

karaldbé

karfiol

kaposzta (fejes, vOros)
kelkéaposzta

kukorica (f6znivalo)
kukorica (pattogatni vald)
lencse

paradicsom

paraj

patisszon

sargaborso

sargarépa

stitétok

szarazbab

tok

zo6ldbab

zo6ldborso

Gyiimolcsok

alma (1 kozepes alma 100 g)
ananasz

banan

cseresznye

datolya

gordgdinnye

sargadinnye

foldieper

flige

korte

21

szénhidrat
g
20

3
26
7
4
6
4
24
62
53
4
2
6
53
8
16
54
6
7
14

szénhidrat
(g
8

12
24
14
72
7

10
7

13
12

energia tartalom

(kJ) (kcal)
380 90
88 21
565 135
170 40
125 30
125 30
145 35
525 125
1700 405
1405 335
85 20
85 20
125 30
1385 330
145 35
315 75
1325 305
25 30
170 40
380 90
energia tartalom
(kJ) (keal)
126 30
210 50
440 105
250 60
1260 300
125 30
230 55
145 35
250 60
210 50



szénhidradt energia tartalom

(© (k) (kcal)

mazsola 65 1125 275
malna 5 125 30
meggy 11 210 50
narancs 8 170 40
Oszibarack 9 170 40
sargabarack 10 125 45
szilva 13 230 55
sz016 18 315 75
Olajos magvak szénhidrat energia tartalom
© (kJ) (keal)
dio 11 2750 655
gesztenye 32 695 165
mélyhiitott gesztenye massza 54 943 225
mandula 7 2526 625
mak 24 2245 535
mogyoro 9 2900 690
tokmag 4 2665 635
Feldolgozott gyiimolcsok szénhidrat  energia tartalom
© (kJ) (keal)
beféttek 20 335 80
dzsemek 62 1050 250
Olympos narancslé 12 230 55
Oszi- és sargabaracklé 16 295 70
gytimolcsszorpok 66 1135 270

Az idealis testsuly megdrzése érdekében fontos az energidban gazdag zsir
fogyasztasanak csokkentése. Ennek érdekében tavolitsak el a 1athato zsirt a
husokrol, részesitsék eldnyben a zsirszegény tejet, joghurtot, a kevésbé zsi-
ros sajtokat, a zsirszegény margarint. A tejfol, zsiros kolbaszok, huskrémek
¢s flistolt aru fogyasztasat inkabb mell6zz¢ék. Nem ajanlhat6 az erds flisze-
rek hasznélata sem.
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Kovetkezetesen kertiiljék a méjat, mert az allatok altal elfogyasztott rovarirto
szerek maradvanyai, a nehézfémek a méjban raktarozodnak. Ugyanezen ok
miatt a zoldségeket jol mossdk meg, a gyokérzoldségeket pedig alaposan
hamozzdk meg. Sohasem szabad a burgonyat héjaban megfézni, a f6zés
el6tt hamozzak le. A gylimolesoket is mossak meg és hamozzak le, ha nem
biotermékrdl van szo.

Nagyon eldnyds a diétas rostot tartalmazo, teljes értékii gabonafélékbal, kii-
16nb6z6 pelyhekbdl késziilt ételek, valamint a vizoldékony rostokban gaz-
dag gylimolcs és fozelékfélék fogyasztasa.

A napi étkezések koziil legfontosabb a reggeli a hosszi éjszakai pihenés
utdn, amely bdségesen tartalmazzon szénhidratokat. Nagyon egészséges
reggeli pl. barna kenyér alacsony zsirtartami margarinnal, sajttal, hussal
vagy alacsony zsirtartalmu tej, joghurt zabpehellyel, mazsolaval, szaritott
gytimolccsel, esetleg kukoricapehely dzsemmel, mézzel.

Az ebéd és vacsora meleg étel legyen. Tizoraira és uzsonnara szendvics és
gylimolcs ajanlhato, de ligyeljenek a megfeleld kaldriatartalomra is.

Ne feledkezzenek el a lefekvés eldtti étkezésrdl sem, mert ez biztositja a
szervezet ¢jszakai ellatasat.

Alkohol: az alkohol fogyasztasa nagyon karos. Minden fajtaja, még kis
mennyiségben is szdmos tiinetet valthat ki. Ha kivételes esetben fogyasz-
tasa mégsem kertilhetd el, legfeljebb konnytli fehérbor johet szoba igen kis
mennyiségben (vorosbor semmiképpen!) és csak kipihent allapotban, ha
semmilyen mas betegség nem all fenn, még meghiilés sem.

Teststlycsokkenés: azok szamara, akik testsulyukat szeretnék csokkentent,
¢és genetikus vagy kompenzalt latens fazisban vannak, atmenetileg megen-
gedhetd napi 1200-1400 kcal energia bevitel, melyet 10-12 %-ban fehérjék-
kel és zsirok részaranyanak jelentds csokkentése mellett, legnagyobbrészt
szénhidratokkal kell biztositani napi 6tszori, hatszori étkezéssel, egyenle-
tesen elosztva. JO tudni, hogy a taplalék tobb kisebb részre osztdsa csok-
kenti a testsulygyarapodas esélyét. Nagyon eldny0ds zoldségek, fézelékek,
gylimolcsok fogyasztasa, mert tartalmazzak a szervezet szamara feltétleniil
sziikséges szénhidratokat, valamint sok rostot, 4svanyi sot, vitamint, ugyan-
akkor alacsony kaldria-bevitelt jelentenek.

Cukorbetegség: ha akut porphyria mellett cukorbetegség is fennall egye-
di diétat alakitanak ki. Az étrend szénhidrat tatalmat altalaban ugy hataroz-
zak meg, hogy a napi kaldriasziikséglet 50%-at biztositsa. A napi kaldria-
bevitelt, szénhidrat fogyasztast, annak elosztasat azonban minden betegnél
egyedileg kell megallapitani. Cukor és glukézoldat nem fogyaszthato.
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Gondozas

Az Orszéagos Porphyria Kézpontban minden beteget, a hordozdkat is, gon-
dozasba vesznek.

Hordozoknal, azaz genetikus fazisban, cél a megel6zés. Részletes felvila-
gositas, eldadasok, ismeretterjesztd kiadvanyok segitségével biztositjak a
helyes életmadd, diéta kialakitasat, az indukalo tényezok kertilését, és igy a
betegség tiineteinek megeldzését.

Betegeknél rendszeres ellendrzés soran meghatarozzak az aktudlisan fenn-
allo allapotot, s attol fliggden a helyes diétat és életmodot. Feladatuk az
esetleg sziikségessé valdo miitétre vagy sziilésre torténd elokészités, és bar-
milyen més betegség gyogykezelésének beallitasa is.

Mindezek értelmében ellendrzd vizsgalatok elvégzése javasolt:
— minden pubertasba keriilé gyermeknél,
— terhesség alatt 3 alkalommal,
— sziilés utan,
— mutéti beavatkozasok elott és utan,
— sulyos infekciok utén,

— akut fazis utdn havonként, majd félévenként.

Ezen esetektdl eltekintve az ellenérzd vizsgalatok gyakorisagat a beteg al-
lapota hatarozza meg. Panaszok (hasi fajdalmak, hanyas, végtagzsibbadas,
gyengeség) jelentkezése esetén soron kiviili, miel6bbi ellendrzés sziikséges.

Az ellendrzés a beteg vizsgalata mellett 24 oras gytjtott vizeletbdl a
porphyrin eléanyagok és porphyrinek meghatarozasaval, valamint herediter
koproporphyria és variegata porphyria esetén széklet-porphyrinek megha-
tarozasaval torténik.

Miitétek: barmilyen sziikségessé valo miitét elvégezhetd akut porphyria
fennallasa esetén is, de természetesen csak olyan gydgyszerek alkalmazasa
mellett, melyek a vérfestékképzést és felhasznalast nem befolyasoljak, tehat
nem hatnak indukald tényezdként. Dekompenzalt és akut fazisban a beteget
el kell késziteni, azaz az akut porphyriat a lehetd legjobb fazisba kell hoz-
ni. Siirgds esetben a miitét alatt és a miitéti periodusban az akut porphyriat
is kezelik.

Terhesség: altalaban nyugodtan vallalhato, de akut fazis lezajlasa utan leg-
alabb 18 honap tiinetmentes iddszak sziikséges ahhoz, hogy a terhesség za-
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vartalan legyen. Tobb pihenés, a szénhidrat-fogyasztas novelése feltétlentil
indokolt. A terhesség elsé honapjaban, a 4. honapban és a 8. honap végén
ellendrzd vizsgalatot végeznek.

Fogamzasgatlo tabletta hasznalata tilos. Kifejezett indukal6 hatasa van, leg-
tobbszor ez okozza az akut fazis kialakulasat.

A gyogyszeres kezelés

A gondozas egyik fontos feladata az alkalmazhatd gyogyszerek jegyzékeé-
nek biztositasa, rendszeres feliilvizsgalata és megujitasa, mert ez teszi le-
hetévé az akut porphyrias betegek barmilyen mas betegségének megfeleld
kezelését.

Az alkalmazhato gyogyszerek jegyzékét nemzetkdzi bizottsag (The
Committee On the Review of Porphyrinogenicity) allitja 6ssze a vildg min-
den részébdl érkezo jelentések alapjan. Az alkalmazhatd gyodgyszerek lis-
tajan nem szerepld gyogyszerek vagy veszélyesek akut porphyriak esetén,
vagy az akut porphyridkra gyakorolt hatasukat még nem ismerjiik.

Ovakodni kell ismeretlen gyogyszer kiprébalasatol.

A betegek érzékenysége a kiilonbozé gyogyszerekre valtozo, fiigg attol,
hogy a betegség milyen fazisban van, s ugyanazon személy reakcioja is
mas €és mas lehet, attdl fiiggden, hogy mennyire kipihent, rendszeresen ét-
kezik-e. Tehat a gyogyszerekre bekovetkezd reakcio kiszamithatatlan, az a
gyogyszer, amely egyszer nem okozott valtozast, a kovetkezd alkalommal
akut fazist is kivalthat. Csak az alkalmazhat6 gyogyszerek listdjan szerepld
készitmények hasznalhatok biztonsagosan.

Ha egészen kivételes helyzetben az orvos mas gyogyszer alkalmazasat latja
sziikségesnek, a gydgyszeres kezelés elokészitését (nagy dozisban, infuzid-
ban glukdz kezelés), valamint a kezelés 2. 4. és 7. napjan a porphobilinogen
irités ellendrzését biztositani kell. Tehat ilyen esetekben legcélszerlibb a
beteget a gondozast végzd kozpontban elhelyezni, ahol az esetleg sziiksé-
gessé valo hemarginat kezelés is rendelkezésre all.

Ha barmilyen gyogyszeres kezelés alatt a beteg vizelete vorosre szinezo-
dik, vagy hasi fajdalom jelentkezik, izom vagy iziileti fajdalom lép fel,
az izomero csokken, szivdobogasérzés jelentkezik, alvaszavar vagy a
kedélyallapot megvaltozasa észlelhetd, a beteg azonnal jelentkezzék az
Orszagos Porphyria Kézpontban.
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AZ AKUT PORPHYRIAK KEZELESE

Az els6 teendd — mar akut porphyria gyantja esetén is — minden olyan
gyogyszer azonnali elhagyasa, amely indukalod tényezoként szerepelhet.
Gondoskodni kell a boséges szénhidrat és kaldria bevitelrdl.

Ha az elvégzett vizsgalatok akut porphyria fennallasat igazoltak, a be-
teg kezelését ming€l elébb el kell kezdeni. Infazidban, nagy doézisban al-
kalmazott gluk6z altaldban eredményes, ha a kezelést még idoben vezet-
ték be. A 2.-3. napon mar mérséklddnek a hasi fajdalmak, megsziinik a ha-
nyinger, hanyas, az erénléti allapot javul. Tartés eredmény elérése érdeke-
ben legalabb 10-14 napon at érdemes a kezelést folytatni. A glukdz gatolja
a vérfestékképzes folyamatat meghataroz6 aminolevulinsav szintetdz enzi-
met, és ezaltal kevesebb karos hatasti porphyrin eldanyag képzdodik.

Akut fazis fennallasa esetén azonnal hemarginat kezelést kell bevezetni,
amely potolja a hianyzo vérfesték mennyiségét. igy a rendelkezésre all6 vér-
festék mennyisége ujra elegenddvé valik ahhoz, hogy az aminolevulinsav
szintetaz enzim miikodését gatolja, s ezzel csokkenjen a jelentdsen fokozott
porphyrin eléanyag és porphyrin képzés. A kezelés infuzioban alkalmazott
Normosang nevii készitménnyel torténik 4 napon at. A beteg allapota gyor-
san javul, mar a 2.—-3. napon elhagyhatok a fajdalomcsillapitok, a hanyin-
ger, hanyas megsziinik, az er6nléti allapot is javul, s a beteg fokozatosan
felkelthetd. Ha a kezelés megkezdésekor mar végtagbénulas allott fenn, tar-
tos gyodgytornaztatas, rehabilitacio sziikséges.

Nagyon fontos tehat, hogy minden beteg, akinél akut porphyria lehetod-
sége felmeriil, illetve aki tud betegségérol, és panaszok lépnek fel, minél
elobb jelentkezzék a porphyria kozpontban, ahol a sziikséges vizsgalatok
azonnal elvégezhetdk ¢s a megfeleld kezelés megkezdhetd. Csak igy bizto-
sithato a gyors és jelentds javulas.
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AKUT PORPHYRIAKBAN ALKALMAZHATO
GYOGYSZEREK BETURENDES JEGYZEKE

nemzetkozi nevek szerint (hatoanyag)

Figyelem ! A vastagon kiemelt gyogyszerek alkalmazasakor a kezelés el-
kezdése eldtt és utan - tartos alkalmazas esetén rendszeresen - a porphyrin
anyagcsere aktudlis 4llapotdnak ellenérzése sziikséges az Orszagos

Porphyria Kézpontban.

A

Acarbose
Acetazolamid
Acetylcystein
Acetylsalicylsav
Aciclovir
Adalimumab
Adenosin
Adrenalin
Aflibercept
Agomelatin
Alendronsav
Allopurinol
Alogliptin
Alprazolam
Alteplase
Amiloride
Aminocapronsav
Aminoglycosidok
Amisulpride
Amitriptylin
Amlodipin
Amoxicillin
Amphotericin
Ampicillin

Apixaban
Articain
Atenolol
Atomoxetine
Atorvastatin
Atovaquone
Atracurium
Atropin
Azathioprin
Azithromycin
Aztreonam

B

Baclofen
Beclometasone
Benzocain
Beta carotin
Betaxolol
Betamethasone
Bisacodyl
Bisoprolol
Budesonide
Bupivacain
Buprenorphin
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C

Calcitonin
Calcitriol
Calciumsok
Candesartan
Captopril
Carvedilol
Caspofungin
Ceftibuten
Ceftriaxone
Cefuroxime
Celecoxib
Cetirizine
Chinin
chlorhexidin
Ciclosporin
Cilastatin
Cilazapril
Cilostazol
Ciprofloxacin
Cisplatin
Clavulansav
Clobazam
Clonazepam
Clopidogrel



Clozapine

Codeine phosphate

Colchicin
Corticosteroidok
Cytotect

D

Dabigatran
Dalteparin
Dapagliflozin
Deferoxamine
Desflurane
Desloratadine
Dexamethason
Dextrometorphan
Diazepam
Digitoxin
Digoxin
Dihydrocodein
Dimeticone
Dinoprostone
Diphenhydramine
Diphenoxylate
Dipyridamol
Dobutamine
Dopamin
Doxazosin
Doxorubicin
Doxycyclin
Droperidol
Duloxetine

E
Empagliflozin
Emtricitabine
Enalapril
Enoxaparin
Epinephrin

Eplerenone
Epoetin
Eprosartan
Esmolol
Etacrinsav
Etanercept
Ethambutol
Etoricoxib
Exenatid
Ezetimibe

F

Famciclovir
Famotidin
Febuxostat
Felodipine
Fenofibrat
Fenoterol
Fentanyl
Fexofenadine
Filgrastim
Flumazelin
Fluorouracil
Fluoxetin
Fluphenazin
Flurbiprofen
Fluticasone
Folsav
Fondaparinux
Formoterol
Furosemid
Fusidinsav

G

Gabapentin
Gadolinium
Ganciclovir
Gefitinibet
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Gemeprost
Gemfibrozil
Gentamycin
Glucagon
Glucosamin
Glycopyrronium
Granisetron

H

Haes oldat
Haloperidol

Hemin

Heparin,kis molsuly.is
Hydrochlorothiazid
Hyoscine sok

I

Ibandronsav
Ibuprofen

Imipenem
Immunglobulinok
Indometacin
Infliximab

Insulin

Interferon
Ipratropium
Irbesartan

Isoflurane
Isosorbide mononitr.
Ispaghula (utiflimaghéj)

J

Jod alapu kontraszt-
anyagok

K

Ketoprofen
Ketotifen



L

Lacosamide
Lactase
Lactulose
Lamotrigine
Latanoprost
Leflunomide
Lercanidipine
Levetiracetam
Levofloxacin
Levomepromazine
Levothyroxin
Lidocain (iv.NEM!)
Linagliptin
Linezolid
Liraglutid
Lisinopril
Lisonorm
Lithiumsok
Loperamid
Loratadin
Lorazepam
Lozartan
Lymecycline

M

Mebeverine
Melatonin
Meloxicam
Memantine
Mepivacaine
Meropenem
Mesalazin
Metformin
Methadone
Methotrexate
Methyphenidate
Metoclopramide

Metoprolol
Metronidazol
Midazolam
Mirabegron
Mirtazapine
Misoprostol
Morphin
Moxifloxacin
Moxonidine
Mycophenolate sok

N

Naloxone
Naproxen
Nebivolol
Neostigmin
Nifedipin
Nimodipine
Nitrogenoxydul
Nitroglycerin
Noradrenalin
Norfloxacin
Nystatin

0]

Octreotide
Ofloxacin
Olanzapine
Omeprazol
Ondansetron
Orlistat
Oseltamivir
Oxybuprocain
Oxycodone
Oxytocin

P

Paliperidon
Pantoprazol
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Paracetamol
Paroxetine
Penicillin
Perindopril
Pethidine
Phenylephrine
Phytomenadion
Pioglitazon
Piperacillin
Pramipexole
Pregabalin
Prilocain
Procain
Proguanil
Promethazin
Propofol
Propranolol
Propylthiouracil
Pseudoephedrine
Pyridostigmin

R
Ramipril
Ranitidin
Rifaximin
Rivaroxaban
Rivastigmine
Rocuronium br.
Rosuvastatin

S

Salbutamol
Selegilin
Senna
Sevelamer
Sildenafil
Simvastatin
Sitagliptine



Sodium hyaluronate
Sodium picosulfate
Solifenacin

Sorbitol

Sotalol
Streptomycin
Sucralfate

Sulpiride

T

Tacrolimus
Tadalafil
Tamsulosin
Tazobactam
Teicoplanin
Telmisartan
Temazepam
Tenofovir
Terazosin
Terbinafine
Terbutalin
Tetracain
Tetracosactide
Thioctansav
Timolol
Tiotropium
Tirofiban
Tobramycin
Tolterodine
Tramadol
Trandolapril
Tranexaminsav
Trazodone
Triamcinolon

U

Urokinase
Ursodeoxycholsav

\%

Vakcinak
Valaciclovir
Valganciclovir
Valsartan
Vancomycin
Vas
Venlafaxine
Vigabatrin
Vildagliptin
Vitaminok
Warfarin

V/

Zanamivir
Zolendronsav
Zopiclone
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NEM AKUT PORPHYRIAK

ERYTHROPOETICUS PROTOPORPHYRIA
PORPHYRIA CUTANEA TARDA

dr. Bor Marta
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A NEM AKUT PORPHYRIAK

Az akut porphyridkhoz hasonldan a vérfesték-képzésben szerepld vala-
mely enzim csokkent mitkddése kovetkeztében alakulnak ki. Ezekben a be-
tegségekben azonban sulyos, életveszélyes allapot soha nem fordul eld.

Formadi:
a csokkent miikodésti enzim fajtajatol fiiggden 3 forma ismeretes

— congenitalis erythropoeticus protoporphyria CEP, Giinther kor
— porphyria cutanea tarda PCT
— erythropoeticus protoporphyria EPP

A nem akut porphyridk tlineteit a csokkent mitkddésti enzim elétt ter-
melddo és felhalmozodo anyagcesere-termékek, a porphyrinek (az uro- ill. a
protoporphyrin) okozzak, amelyek foként a bérben és a majban lerakddnak.

A porphyrinek sajatos tulajdonsaga, hogy fototoxicusak, azaz képesek rovid
idore felvenni a fény energidjat, és amikor leadjak azt, karositjak a koérnye-
z0 szoveteket. Mivel a borben is lerakodnak, a tiinetek napfény hatasara, a
fénynek kitett helyeken alakulnak ki. Tehat a nem akut porphyridk klinikai
képét elsdsorban bortiinetek jellemzik.

A harom koérforma sok tekintetben eltér egymastol, ezért kiilon targyaljuk
azokat.

A congenitalis erythropoeticus protoporphyria igen ritka kérkép, tudoma-
sunk szerint Magyarorszagon még nem fordult eld, ezért csak megemlitjiik.
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PORPHYRIA CUTANEA TARDA

Aleggyakoribb porphyria fajta, melynek hatterében az uroporphyrinogen
dekarboxilaz enzim csokkent miikodése all. Ennek kovetkeztében foként az
uroporphyrin szaporodik fel és rakddik le elsdsorban a méjban és a borben.
Két formajat kiilonitjiik el

— a familiaris format, mely a porphyria cutanea tardaban szenvedd be-
tegek 20%-aban fordul el6. Az enzim csokkent mitkodését 6roklédd gén-
hiba okozza., mely minden szovetet érint. Az 6rokl6dd informéciot az 1.
kromoszoma hordozza. Autoszomalis dominans modon 6roklodik, ami azt
jelenti, hogy minden generacidban kimutathato a betegség. De fontos ta-
pasztalati tény, hogy a hordozdknak csak 10%-aban jelentkeznek klinikai
tiinetek.

— a sporadikus format, azaz a nem 6roklédd format, mely az dsszes
eset 80%-a. Az uroporphyrinogen dekarboxildz enzim csékkent miikodését
— mely ebben a formaban csak a majban mutathat6 ki — tobb belsd és kiilsd
tényez6 egyiittes hatdsa okozza. A legfontosabb karositd tényezdk az alko-
hol, a fogamzasgatlo tablettdk, majgyulladast okozd virus fertézések (fo-
ként a hepatitis C virus), a fokozott vasraktarozas, és nem utolsé sorban a

nikotin és kiilonb6z6 vegyszerek. Idiilt majbetegség minden betegnél fenn-
all.

Klinikai tiinetek

A felszaporod6 uroporphyrin fototoxikus, a felvett napenergiat leadva a
kornyezd szoveteket karositja. A napfénynek kitett helyeken, arcon, nya-
kon, kézhaton a bor elvékonyodik, sériilékennyé valik, konnyen keletkez-
nek folyadékkal telt holyagok, melyek kifakadnak és maradandd heggel
gyogyulnak. Megvaltozik a bér pigmentacioja, fokozott vagy csokkent is
lehet. A vizelet az uroporphyrin hatasara sotéten elszinezodik.

Familidris formanal az elsd tlinetek mar gyermekkorban megjelenhetnek.
Késobb kifejezett pigmentzavar és fokozott szérndvekedés is jelentkezhet.

Sporadikus formanal altalaban a 4. évtizedben észlelhetdk az elso tlinetek, s
a borjelenségek mellett idiilt majbetegség tlinetei domindlnak.

34



Diagnosztika
A vizelet és széklet porphyrin tartalmanak meghatarozasaval torténik.

Kezelés

A porphyria cutanea tarda nem gyogyithatd meg, de jol egyenstlyban
tarthato betegség.

Els6 teendd az enzimmiikddést karositod tényezdk azonnali elhagyasa (alko-
hol, nikotin, vegyszerek, gyogyszerek). Ezt a célt szolgalja a karaszertien
végzett vérlebocsatas is, mellyel a vasraktarak vastartalmat csokkentik. A
kezelés hatasara a bortiinetek gyorsan javulnak, tlinetmentesség érheto el.

Ha vérlebocsatas nem alkalmazhato (pl. vérszegénység esetén), kis dozis-
ban, tartosan chloroquint adunk, amely eldsegiti az uroporphyrin kitiriilé-
sét a majbol. A kezelés altalaban eredményes, de honapokat vesz igénybe.
A kezelés alatt rendszeres szemészeti ellenérzés sziikséges.

Tapasztalatok szerint E-vitamin tartos szedése is elony0s lehet.

Nagyon fontos a bdr fokozott védelme: a napfény keriilése, magas faktor-
szamu naptej hasznalata.

A hepatitis C virus fertézés miatt alkalmazasra keriilé specifikus
antiviralis kezelés altalaban a porphyria cutanea tarda tlineteit is kedvezden
befolyasolja.

Gondozas

A tiinetmentesség elérését kovetoen legalabb évente egyszer laboratoériumi
ellendrzés sziikséges, amikor a vizelet €s széklet porphyrinek meghataroza-
sa mellett elvégzik a vérkép, majenzimek €s vasanyagcsere vizsgalatat is.
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ERYTHROPOETICUS PROTOPORPHYRIA

A ferrochelatdz enzim csokkent miikodése kovetkeztében alakul ki, mely

autoszomalis dominans modon 6roklédik. Az 6roklédd informaciot a 18-as
kromoszéma hordozza. Gyakran eléfordul, hogy a sériilt gént hordozo6 be-
tegnél a vart klinikai tiinetek nem alakulnak ki. Irodalmi adatok alapjan ez
azzal magyarazhato, hogy ezeknél a betegeknél 6roklddik egy olyan gén is,
mely mikodésében ép, de csokkent mennyiségli enzim termelését eredmé-
nyezi (ez az Un. gyenge gén).
A ferrochelataz enzim feladata, hogy a vasat a protoporphyrinhez kapcsolva
biztositsa a vérfesték (haem) molekula kialakulasat. Ha ez a funkcio sértil,
protoporphyrin halmozodik fel a vordsvérsejtekben, majd lerakodik a maj-
ban az epeutak falaban, a borben az aproé erek (kapillarisok) faldban.

Klinikai tiinetek

Mar igen koran, kisgyermekkorban megjelenhetnek. Napfény hatdsara
¢g0, viszketd érzés jelentkezik. A bodr kipirul, majd megduzzad és kifeje-
zetten fajdalmassé valik. Feltling lehet az orr és fiil duzzanata. Apré hegek
keletkeznek az arcon, orrhaton, kézfejen, a bor kiszarad, megvastagodik.
Erythropoeticus protoporphyriara kell gondolni, ha a kisbaba napoztatast
kovetden, perceken beliil sirossa valik, nem lehet megnyugtatni. Idésebb
gyermek ég6 €rzést panaszol, hideg vizbe dugja a kezét, hogy csokkentse
az ég06 fajdalmat.

A kapillarisok faldban felhalmozodé protoporphyrin felveszi a napfény
energia karositja a kdrnyez6 szoveteket. A borben 1év6 idegvégzddéseket
ért karosodas okozza a viszketd, égd fajdalmat. Az érfal karosodasa kovet-
keztében az ér ateresztové valik, ezért alakul ki a sériilt teriilet duzzanata.

Fontos tudni, hogy a protoporphyrin elnyeli nemcsak a révidebb hullam-
hosszusagu, kozonséges napsugarakat (300 nm koriil), hanem a hosszabb
hullamhosszasagu (400-410 nm) ultraibolya sugarakat is. Utobbiak atha-
tolnak az ablakiivegen, tehat a betegnek az ablakiiveg nem jelent védelmet.
Nem csupan a direkt fény, hanem a vizrdl, homokrol, horél visszaver6do, a
lombokon atszlirddo6 fény is tiineteket okoz.

Mivel a protoporphyrin az epeutakban €s az epeholyagban is lerakodik,
igen gyakori a fiatal korban kialakul6é epekd. Sokszor ez a tény hivja fel a fi-
gyelmet erythropoeticus protoporphyria lehetdségére.
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Diagndzis
A vorosvérsejtek szabad protoporphyrin tartalmanak meghatarozasan
alapszik. A korlefolyas soran az allapot megitélésében segithet az idénkénti
széklet porphyrin meghatarozas is. Vizeletben a porphyrin el6-anyagok és
porphyrinek normalis mennyiségben tiriilnek.

Kezelés

Legfontosabb a fokozott fényvédelem, magas faktorszdmu (50-100)
fényvédo naptej haszndlata, bar elonyds hatdsat ennél a betegségnél sokan
kétségbe vonjak. Csak a nyaron is zart cipd, széles karimaju kalap, stir(i sz6-
vésl, a teljes testfeliiletet takard ruhazat viselését tartjadk eredményesnek.
Kesztylit autovezetés kdzben is érdemes hasznalni.

Védo hatasu a béta carotin (caps. Carotabene), mely ndveli a napfény tole-
ranciat. Minden évben legalabb hat honapon at javasolt alkalmazni, és sze-
dését a varhato tiinetek megjelenése eldtt 1 honappal kell elkezdeni, hogy a
kell6 védelem id6ben kialakuljon. Nem szabad elfeledkezni arrdl, hogy si-
eléskor is stlyos tiinetek jelentkezhetnek, ezért a téli sportok megkezdése
eldtt is tanacsos a Carotabene szedése.

Keriilni kell az epepangast eldsegitd és majkarositd gyodgyszerek, alkohol
fogyasztasat.

A végleges megoldas a betegség kezelésére a génterapia lehet, mely
iranyban intenziv kisérletek folynak.

Gondozas

Evente legalabb kétszer, tél végén és sszel érdemes laboratoriumi vizs-
galatokat végezni, mely soran a vorosvérsejtek szabad protoporphyrin tar-
talma mellett a vérképet és a majfunkciot is ellendrzik. Jelentds allapotval-
tozaskor, vagy 1-2 évenként széklet porphyrinek vizsgalata is javasolt.

e _
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Utoszo

Ezzel a révid ismertetdvel szeretnénk segitséget nyiijtani ahhoz, hogy min-
den, porphyridat orokolt személy egész életében csak hordozo maradjon,
a betegség tiinetei ne alakuljanak ki.

A gyakorlati tudnivalok mellett roviden kitértiink a betegség lényeget ké-

pez0 biokémiai folyamatokra is. Természetesen teljességre nem tiorekedhet-

tiink. Reméljiik, kiadvanyunkkal hozzdjarultunk a betegség lenyegének, a
megel0zés fontossaganak megértéséhez.
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Koszonetiinket fejezziik ki a Magyar Porphyria Egyesiiletnek, hogy lehetd-
vé tette e kindviny megjelenését.

Az Orszagos Porphyria Kozpont
munkatdrsai
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Simon Andris

KOSZONTO

Magyar Porphyria Egyesiilet



A Magyar Porphyria Egyesiilet
koszonetét fejezi ki
az Orszagos Porphyria K6zpont orvosainak,
a Porphyria Alapitvanynak
és minden kozremiikodének az Utmutato atdolgozasaért.

Ko6szonjlik, ha személyi jovedelemaddja 1%-aval vagy adomanyaval
alapitvanyunkat tdmogatja

Porphyria Alapitvany
Adoszam: 18042845-1-13



Tisztelt Porphyrids Tarsunk!

Egyesiiletiink nevében szeretettel kiszontjiik.

Tudjuk, mikor valakirdl kideriil, hogy biborbajt orokolt,
eloszor nehezen tud megbaratkozni a gondolattal.
Az elsé kétségbeesést kovetden azonban mindenkit elkezd érdekelni a
porphyria mibenléte, megélhetésége. Erdeklédni, kutatni kezd utdna.

Hogy ebben ne kelljen egyediil lennie,
1992-ben létrehoztuk a Magyar Porphyria EQyesiiletet.

Segiteni szeretnénk betegtarsainknak és csaladtagjaiknak a tajékozodasban.
Régios klubokat szerveziink a konnyebb elérhetdség érdekében
szerte az orszdagban.
Az Egyesiilet vezetdsége és az Orszigos Porphyria Kozpont munkatdrsai
rendszeresen elldtogatnak a porphyrids csalddokhoz, felvilidgositd
eléaddsokat tartanak, és életmod tandcsokkal szolgdlnak.

Kozhasznii szervezetként évente tobb alkalommal orszdgos rendezvényt
szerveziink. Részt vesziink civil konferencidkon és kidllitdsokon.

Jo hangulatii kiranduldsokon, jotékonysaigi rendezvényeken, koncerteken
kotetlen formaban taldlkozhatunk, és kozos élményeket szerezhetiink.
Baratokra leliink eqymdsban, akik erdt adnak, biztatist a nehezebb
idoszakokban és oromot a vidam egyiittlétekben.

A kozos sors 0sszekovdcsol benniinket.

Egyesiiletiink kapcsolatot épit mds betegszervezetekkel
és a kiilfoldi porphyria kozpontokkal is.
Ez az egyiittmiikodés teszi lehetdvé, hogy bizakoddan éljiik meg
porphyrids létiinket.
A kialakult kapcsolatok dpoldsiban sokat segit a Porphyria Alapitvdiny.

Szeretettel virjuk Ont és csalddjit is kozénk!

Udvozlettel a Magyar Porphyria EQyesiilet
elnoksége
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