Porfyrie kozni

Porfyria cutanea tarda (PCT)

Jednd se o AD dédi¢ny defekt uroporfyrinogendekarboxylasy, vyskytujici se v poméru 1:25 000 (nej¢astéjsi
forma), predevsim u muzl stfedniho véku. Porfyriny jsou v nadbytku vytvareny v jatrech, hromadi se zde, prenasi
se krevnim ob&hem az do klze, kde zpUsobuji fotosenzitivitu, coz je typicky symptom. Po vystaveni klze
slune¢nimu zareni se objevuji tekutinou naplnéné rozsahlé puchyre, které se hoji velice pomalu za vzniku jizev a
milii (teckovitd bélava loziska). Klze je hyperpigmentovanad, pozdéji atroficka, snadno zranitelnd. Objevuje se
hypertrichéza na spancich a kolem oci. Klinickd manifestace je ddvana do souvislosti s poskozenim jater
zpUsobenym alkoholem, polyhalogenovanymi uhlovodiky (hexachlorbenzen, dioxin), Ié¢bou estrogeny, hepatomy,
hemochromatdzou nebo hepatitidou. Nelé¢end mize vést ke karcinomu jater. Existuje i nedédiéna forma
(sporadickd, tzv. PCT 1. typu). V moci nachazime uroporfyrin, vysokou hladinu Zeleza, v 50 % pfipadd vysoké
hladiny jaternich enzym.

Lécba: opakované venepunkce (300—500 ml ve 2—4 tydennim intervalech) zbavujici télo nadbytec¢nych porfyrinl a
zeleza + podavani antimalarika chlorochininu (125-250 mg denné), které zplsobuje pomalé vyplavovani porfyrind,
ddle pak ochrana pred slune¢nim zarenim (odév, specidlni krémy) a jaterni dieta.

Vrozena (kongenitdlni) erytropoeticka porfyrie (CEP, Giintherova choroba)

Jednd se o AR dédi¢ny defekt uroporfyrinogen-lll-synthasy (UROS) vedouci k zvy$ené tvorbé porfyrind v kostni
dreni, které se hromadi v organismu, hlavné v erytrocytech. Vyskyt je 1:2—3 mil. Tato choroba se zpravidla projevi
jiz v détstvi. Projevy onemocnéni se rlizni - patfi mezi né napr. tmavé ¢ervena moc (dano pritomnosti uroporfyrinu
a koproporfyrinu), citlivost klize (tvorba puchyfd, jizveni) a jeji tmavnuti, citlivost odi, ztrata ras, anémie,
splenomegalie, ¢ervené zbarveni zubl, nadmérné ochlupeni (zvlasté na rukou a v obliceji).

Lécba: transplantace kostni difené, ochrana pred slune¢nim zarenim, krevni transflze, splenektomie.

Protoporfyrie (EPP)

Jednd se o AD dédi¢ny defekt ferrochelatasy, jehoz nasledkem dochdzi k
hromadéni protoporfyrinu v jatrech, kostni dreni a kdzi. Nej¢astéjsSimi
pFiznaky jsou zarudnuti, svédéni a otok klze i po kratkodobém (nékolik
minut) vystaveni klze sluneé¢nimu zareni. Pfiznaky vymizi po hodindch az
dnech, pri opakovaném vystaveni dochazi k jizveni klize a dalSim
variabilnim koznim projev@im. Choroba se vétsinou projevi jiz v détstvi. V
nékolika malo procentech pripadd dochazi k jaternimu poskozeni.

Akutni fotosensitivni reakce u EPP
Lééba: zmirnéni projevi pomoci beta-karotenu, antihistaminik,

melanotanu, fototerapie; prevenci je pouzivani ochranného obleceni a

specialnich krémuU. Na rozdil od akutnich jaternich porfyrii EPP nezhorsuji zadné l1éky.
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