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Streszczenie

Wprowadzenie: Porfiria skdrna pézna (porphyria cutanea tarda — PCT) jest porfirig watrobowa zwigzana z defektem
lub niedoborem dekarboksylazy uroporfirynogenu Ill. Z uwagi na rzadkosé schorzenia i czesto skapoobjawowy prze-
bieg poprawne rozpoznanie tej choroby moze stwarzaé pewne trudnosci.

Cel: Celem pracy byta ocena najczestszych przyczyn, objawdw klinicznych i nieprawidtowosci w badaniach labora-
toryjnych wéréd pacjentéw z PCT.

Materiat i metody: Do analizy wtaczono pacjentéw hospitalizowanych w latach 1993-2007 w Klinice Dermatologii,
Wenerologii i Alergologii Akademii Medycznej we Wroctawiu, u ktérych rozpoznano PCT. Ocenie poddano dane de-
mograficzne, typ i lokalizacje zmian skérnych, schorzenia wspbétistniejace, narazenie na czynniki hepatotoksyczne
oraz wyniki badan laboratoryjnych.

Wyniki: Porfirie skérng pdzna rozpoznano tacznie u 26 pacjentéw. W badanej grupie przewazali mezczyzni (73,1%),
Srednia wieku wynosita 51,5 £ 1,4 roku, natomiast wiek zachorowania 47,5 + 11,8 roku. Jedynie u potowy pacjentéw
udato sie ustali¢ prawdopodobng przyczyne schorzenia i byty to: alkohol (19,2%), wirusowe zapalenie watroby ty-
pu C (19,2%), narazenie zawodowe na substancje hepatotoksyczne (7,7%) oraz leki (3,8%). Do najczestszych zmian
skornych zaliczaty sie: pecherze (65,4%), nadzerki (57,1%), blizny (57,1%), przebarwienia pozapalne (53,8%), strupy
(19,2%), nadmierne owtosienie (15,4%) oraz prosaki (7,7%). Zmiany skorne lokalizowaty sie gtéwnie na grzbietach
rak (88,5%), twarzy (50%), przedramionach (34,6%), karku (26,9%), podudziach (19,2%), skdérze owtosionej gtowy
(11,5%) i ramionach (7,7%). U 42,3% chorych wystapita nadmierna urazalnos¢ skory, natomiast 27% pacjentéw po-
dawato fotowrazliwosé. Podczas leczenia PCT najszybciej ustepowaty zmiany pecherzowe. Porfiria skérna p6zna naj-
czesciej wspdtistniata z nadcisnieniem tetniczym (19,2%), zmianami zwyrodnieniowymi stawow (15,4%) oraz cu-
krzyca (11,5%). U wszystkich pacjentéw stwierdzono zaburzenia metabolizmu porfiryn, przy czym u ok. 90%
obserwowano zwiekszenie stezenia porfiryn w moczu i u 20% w krwinkach czerwonych. U 75% wykazano zwiek-
szenie stezenia transaminaz w osoczu, a u 48% zwiekszone stezenie zelaza. U 95% badanych stwierdzono fluore-
scencje moczu w Swietle UV, natomiast barwa moczu byta nieprawidtowa jedynie u 40% pacjentow.

Whnioski: Uzyskane wyniki potwierdzaja, ze zmiany skérne w PCT najczesciej lokalizuja sie na odstonietych czesciach
ciata. Badanie fluorescencji moczu moze by¢ wykorzystane w diagnostyce przesiewowej pacjentéw z podejrzeniem
PCT. Z uwagi na mozliwos¢ wspdtistnienia PCT z cukrzyca i hemochromatoza, u pacjentéw z PCT nalezy rozszerzy¢
diagnostyke laboratoryjna o doktadna ocene glikemii oraz gospodarki zelazowe;.

Stowa kluczowe: porfiria skdrna pdzna, porfiryny, charakterystyka kliniczna, uszkodzenia watroby.
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Abstract

Introduction: Porphyria cutanea tarda (PCT) is one of the hepatic porphyrias, characterized by defective
uroporphyrinogen Il decarboxylase enzyme. Because of the rare incidence and often uncharacteristic symptomes,
a proper diagnosis could be difficult.

Aim: The aim of the study was to evaluate the main causes, symptoms and abnormal laboratory results among
patients with PCT.

Material and methods: This retrospective study was based on the patients’ documentation data collected at
the Department of Dermatology, Venereology and Allergology in Wroclaw between 1993 and 2007. Demographic
data, type and location of skin lesions, coexisting diseases, exposure to hepatotoxic factors and laboratory findings
were analysed.

Results: A total of 26 PCT patients were diagnosed, with male predominance (73.1% of cases) and a mean age of 51.5
+ 14 years. The median age of the PCT outbreak was 47.5 + 11.8 years. A possible causative factor of liver damage was
identified only in a half of patients: alcohol intake in 19.2%, hepatitis type C in 19.2%, professional exposure to hepatotoxic
agents in 7.7%, and drugs in 3.8% of individuals. The following skin lesions were observed most commonly: blisters
(65.4%), erosions (57.1%), scars (57.1%), hyperpigmentation (53.8%), crusts (19.2%), facial hypertrichosis (15.4%), and
milia (7.7%). Skin changes were located mainly on the dorsal parts of hands (88.5%), on the face (50%), forearms (34.6%),
back (26.9%), lower legs (19.2%), scalp (11.5%), and arms (7.7%). Increased skin fragility was reported by 42.3% and
photosensitivity by 27% of patients. Blisters disappeared first during the treatment. The most frequent diseases coexisting
with PCT were arterial hypertension (19.2%), arthropathy (15.4%) and diabetes mellitus (11.5%). Seventy-five percent
of patients showed elevated serum activity of liver enzymes and 48% elevated iron serum concentration. Urine fluorescence
under Wood’s light was observed in 95% of cases, but urine discolouration was only found in 40% of subjects.
Conclusions: Our findings confirm that skin changes in PCT are located mainly on sun-exposed areas. Urine
fluorescence under Wood’s light can be used as a simple screening test in PCT. Due to the possible coexistence
of PCT and diabetes mellitus or haemochromatosis, glucose and iron metabolism should be precisely controlled in

every patient with PCT.

Key words: porphyria cutanea tarda, porphyrins, clinical characteristics, liver damage.

Wprowadzenie

Porfirie sg grupa choroéb, w wiekszosci uwarunkowa-
nych genetycznie, zwigzanych z zaburzeniem syntezy he-
mu. Najczestsza postacia porfirii okazuje sie porfiria skor-
na pozna (porphyria cutanea tarda — PCT) (Online
Mendelian Inheritance in Man® — OMIM 176100) [1-3].
Jest to porfiria watrobowa, bedaca wynikiem zaburzen
funkcji dekarboksylazy uroporfirynogenu Ill, co prowadzi
do nagromadzenia sie uroporfiryny | i lll [1]. Porfiria skor-
na pézna wystepuje zaréwno w postaci rodzinnej (typ
1 111), jak i sporadycznej (typ |1 1V) [2]. Nie u wszystkich
nosicieli defektu genetycznego pojawiaja sie objawy cho-
roby. Prawdopodobnie do ich wystapienia konieczna jest
ekspozycja na takie czynniki, jak: alkohol, infekcje wirusa-
mi zapalenia watroby, leki i inne zwigzki chemiczne o dzia-
taniu hepatotoksycznym [2]. Porfiria skérna pézna doty-
czy zwykle ludzi dorostych, u ktérych rozwija sie zapalenie
watroby, mogace prowadzi¢ do marskosci i raka watroby.
Najczestszymi objawami PCT sg nadmierna urazalnosé
skoéry oraz nadwrazliwos¢ na promieniowanie stoneczne.
U pacjentoéw z PCT obserwuje sie tworzenie pecherzy, kto-
re tatwo przechodza w nadzerki, a w wyniku ich gojenia
pojawiaja sie blizny i prosaki [3, 4]. Obecne moga by¢ row-
niez przebarwienia pozapalne skéry i zmiany twardzino-
podobne, a u wiekszosci pacjentéow wystepuje wyrazna
hipertrychoza w obrebie skroni i policzkéw [3, 4]. Dodat-
kowo schorzenie to, poza symptomami skérnymi, czesto
objawia sie ciemnym zabarwieniem moczu.
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Cel

Celem pracy byta charakterystyka najczestszych przy-
czyn, objawdw chorobowych i nieprawidtowosci w bada-
niach laboratoryjnych wsréd pacjentéw z PCT oraz ocena
ewolucji zmian skérnych podczas leczenia choroby.

Materiat i metody

Do badania wtgczono wszystkich pacjentéw hospita-
lizowanych miedzy 1993 a 2007 r. w Klinice Dermatologii,
Wenerologii i Alergologii Akademii Medycznej we Wrocta-
wiu, u ktérych ustalono rozpoznanie PCT.

Badanie miato charakter retrospektywny. Analize prze-
prowadzono z wykorzystaniem autorskiej ankiety wypetnia-
nej na podstawie informacji zgromadzonych w historiach
choroby, ze szczegblnym uwzglednieniem danych demogra-
ficznych, z wywiadu, badania fizykalnego, zastosowanego
leczenia oraz wynikéw badan laboratoryjnych (zatacznik 1.).

Oznaczanie stezenia porfiryn

Oznaczanie stezenia porfiryn oparto na metodzie Ri-
mingtona [5] oraz Magnusa i Wooda [6]. Wydalanie porfiryn
z moczem oceniono w dobowej zbiérce moczu. Porfiryny wy-
myto z fazy organicznej z wykorzystaniem eteru dietylowe-
go i octanu etylu za pomoca 5-procentowego HCl. W czasie
ekstrakcji koproporfiryny i koproporfirynogen przechodza
z moczu do eteru dietylowego, natomiast uroporfiryny
do octanu etylu. Roztworem jodu koproporfirynogen byt utle-
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niany do koproporfiryny. Ilos¢ porfiryn oznaczano spektro-
fotometrycznie na podstawie absorpcji przy dtugosci fali
A =401 nm dla koproporfiryny i A = 404 nm dla uroporfiryny.

W celu oznaczenia koproporfiryny i protoporfiryny
w krwinkach 2 ml krwi zylnej zmieszano z 0,1 ml hepary-
ny (5 tys. j./ml), odwirowano i usunieto osocze. Do pozo-
statych krwinek dodano 15 objetosci (w stosunku do ob-
jetosci krwinek) mieszaniny octanu etylu i kwasu octowego
w stosunku 1: 4. Nastepnie prébke wstawiano do zamra-
zarki na ok. 1 h (temp.-5°C), po czym przesgczano. Porfi-
ryny ekstrahowano 15-procentowym HCl. Do uzyskanego
ekstraktu stopniowo dodawano octan sodu do momentu
uzyskania odczynu obojetnego. W dalszym etapie porfiry-
ny wytrzasano 2-krotnie porcjami eteru dietylowego i osta-
tecznie koproporfiryne ekstrahowano 0,1-molowym HC|,
natomiast protoporfiryne — 5-procentowym HCL. Stezenie
porfiryn oceniono spektrofotometrycznie.

Analiza statystyczna

Uzyskane wyniki poddano analizie statystycznej z wy-
korzystaniem programu Statistica® 6.0 (Statsoft, Krakow).
W przypadku poréwnywania dwdch grup pacjentow
ewentualne réznice miedzy analizowanymi grupami we-
ryfikowano testem t Studenta dla préb niezaleznych, je-
sli analizowane zmienne miaty rozktad zblizony do nor-
malnego, lub testem U Manna Whitneya w przypadku
zmiennych o rozktadzie nieparametrycznym. W trakcie
analizy danych jakosciowych stwierdzane r6znice weryfi-
kowano testem y”. Catos¢ analizy statystycznej przepro-
wadzono na poziomie ufnosci o = 0,05. Jako istotne przyj-
mowano te wyniki, dla ktérych prawdopodobienstwo
popetnienia btedu pierwszego rodzaju, polegajacego
na odrzuceniu hipotezy zerowej, ktéra byta prawdziwa,
byto mniejsze niz 0,05.

Wyniki

W analizowanym czasie leczonych byto 26 pacjentéw
7 PCT w wieku 24-78 lat (Sredni wiek 51,5 + 11,4 roku), z wy-

Ryc. 1. Nadzerki pokryte strupami i przebarwienia pozapal-
ne na grzbietach rak u pacjenta z porfirig skorng pdzna

razna przewaga 0sob ptci meskiej [19 (73,1%) mezczyzn,
7 (26,9%) kobiet]. W badanej grupie 0séb pierwsze objawy
choroby wystapity miedzy 24. a 70. rokiem zycia (Srednia
47,5 + 11,8 roku), przy czym przewazaty osoby, u ktérych
choroba rozpoczeta sie miedzy 4. a 6. dekada zycia (61,5%).

Czas od momentu wystapienia pierwszych objawow
choroby do ustalenia prawidtowego rozpoznania byt
zmienny i miescit sie w przedziale 1,5 mies.—20 lat (Sred-
nia 3,5 + 4,9 roku). Wywiad rodzinny w kierunku wystepo-
wania PCT byt pozytywny u 2 badanych (7,7%). Jedynie
u potowy pacjentéw ustalono prawdopodobng przyczyne
ujawnienia sie PCT, przy czym u 2 0séb narazenie miato
charakter zawodowy. Prawdopodobnym powodem PCT
byty: naduzywanie alkoholu — 5 0sdéb (19,2%), wirusowe
zapalenie watroby typu C—4 (15,4%), naduzywanie alko-
holu i wirusowe zapalenie watroby typu C—1 (3,8%), prze-
wlekta ekspozycja na rozpuszczalniki i farby — 1 (3,8%),
przewlekta ekspozycja na pestycydy i srodki ochrony ro-
Slin—1(3,8%), oraz dtugotrwate stosowanie niesteroido-
wych lekdw przeciwzapalnych —1 (3,8%). U wszystkich ba-
danych okres narazenia na czynniki hepatotoksyczne byt
wieloletni. W analizowanej grupie pacjentéw 15 os6b
(57,7%) z PCT cierpiato réwniez z powodu innych scho-
rzen, w tym 5 (19,2%) miato nadcisnienie tetnicze samo-
istne, 4 (15,4%) zmiany zwyrodnieniowe stawow, 3 (11,5%)
cukrzyce, 2 (7,7%) chorobe niedokrwienng serca, 2 (7,7%)
przewlekte zapalenie btony sluzowej zotadka, 2 (7,7%) ka-
mice nerkowa, a u pojedynczych oséb wystepowaty ka-
mica zotciowa, przewlekta niewydolnos¢ tetnicza kofczyn
dolnych, astma oskrzelowa, przewlekta obturacyjna cho-
roba ptuc, przewlekta niewydolnos¢ nerek i przerost gru-
czotu krokowego. Wszystkich analizowanych chorych le-
€zono za pomoca upustow krwi (upust 250-500 ml krwi
raz na 2-4 tyg.). Charakterystyke pacjentéw objetych ba-
daniem przedstawiono w tab. 1.

W obrazie klinicznym dominowaty pecherze (65,4%),
nadzerki (57,1%) (ryc. 1), blizny (57,1%) i przebarwienia
pozapalne (53,8%). Rzadziej stwierdzano strupy (19,2%),
nadmierne owtosienie (15,4%) (ryc. 2.), prosaki (7,7%),

Ryc. 2. Nadmierne owtosienie twarzy u pcjentki z porfirig
skoérng pézna
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zmiany twardzinopodobne (3,8%) czy zapalenie spojowek
(3,8%) (ryc. 3.). Zaobserwowano, ze nadmierne owtosie-
nie odnotowywano jedynie w przypadku kobiet (kobiety
28,6% vs mezczyzni 0%, p = 0,01). Czestos¢ wystepowa-
nia pozostatych objawdw byta w obydwu grupach podob-
na. Zmiany skérne lokalizowaty sie gtéwnie na odstonie-
tych czesciach ciata, tj.: grzbietach rak (88,5%), twarzy
(50%), przedramionach (34,6%) i karku (26,9%). U czesci

Tab. 1. Charakterystyka analizowanej grupy pacjentoéw

pacjentéw wykwity obejmowaty takze skére podudzi
(19,2%), gtowy (11,5%) i ramion (7,7%) (ryc. 4.). Nie obser-
wowano istotnych réznic w lokalizacji zmian chorobowych
na skérze miedzy kobietami a mezczyznami z PCT. Ponad-
to 42,3% chorych podawato w wywiadzie nadmierng ura-
zalnos¢ skory, natomiast 27% — fotowrazliwosé. Wykaza-
no, ze fotowrazliwosé czesciej podawaty osoby starsze
(wiek oséb z fotowrazliwoscia 59,6 + 15,3 roku vs wiek

Liczba pacjentow 26
Wiek [lata] Srednia = SD 51,5 +11,4
min.—maks. 24-78
Pte¢ kobiety 7 (26,9%)
mezczyzni 19 (73,1%)
Wiek zachorowania [lata] Srednia + SD 47,5+11,8
min.—maks. 24-70
Czas od wystgpienia objawéw Srednia + SD 35+49
do rozpoznania [lata] min.—maks. 0,1-20
Wywiad rodzinny dodatni 2 (7,7%)
w kierunku PCT ujemny 24 (92,3%)
Prawdopodobna przyczyna odpowiedzialna alkohol 6 (23,1%)*

5 (19,2%)*

za wystapienie objawéw PCT

wirusowe zapalenie watroby typu C

narazenie zawodowe 2 (15,4%)
leki (niesteroidowe leki przeciwzapalne) 1(3,8%)
przyczyna nieznana 13 (50%)

*U 1 pacjenta stwierdzono zaréwno naduzywanie alkoholu, jak i wirusowe zapalenie watroby typu C, min. — wartos¢ minimalna, maks. — wartos¢ maksymalna,

PCT - porfiria skérna pézna, SD — odchylenie standardowe
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Ryc. 3. Czestos¢ wystepowania poszczegélnych objawoéw klinicznych w porfirii skornej péznej
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0s6b bez fotowrazliwosci 48,5 + 8,2 roku, p = 0,03), z ko-
lei obecnos¢ pecherzy czesciej obserwowano wsréd mtod-
szych pacjentéw (wiek oséb z pecherzami 47,8
+ 8,3 roku vs wiek 0séb bez pecherzy 58,4 + 13,7 roku,
p =0,02). W czasie leczenia najszybciej ustepowaty zmia-
ny pecherzowe oraz tatwa urazalnos¢ skéry. U zadnego
wigczonego do badania pacjenta w wywiadzie nie stwier-
dzono napadowych béléw brzucha oraz innych objawéw
narzagdowych mogacych wskazywac na inny niz PCT typ
porfirii.

U wszystkich badanych odnotowano zaburzenia me-
tabolizmu porfiryn. Szczegdtowa analize stezenia porfi-
ryn w badanej grupie chorych zamieszczono w tab. 2.
U wiekszosci pacjentéw wykazano zwiekszone stezenia
uroporfiryny (91,7%) i kwasu &-aminolewulinowego
(88,5%) w moczu (tab. 2.). W moczu znacznej czesci ba-
danych obserwowano réwniez zwiekszone stezenie ko-
proporfiryny (68%) i porfobilinogenu (63,6%). Nie odno-
towano istotnych réznic w stezeniu porfiryn miedzy
kobietami a mezczyznami w analizowanej grupie pacjen-
tow. Mocz byt koloru zéttego u 15 (57,7%), ciemnozotte-
g0 U9 (34,6%) i brunatnego u 2 chorych (7,7%). U 19 0séb
oceniono fluorescencje moczu w Swietle lampy Wooda
i proba ta wypadta dodatnio u 18 pacjentéw (94,7%). Ana-
lizujac wyniki podstawowych badan laboratoryjnych,
stwierdzono, ze wiekszos¢ pacjentéw z PCT wykazywata
zwiekszone stezenie enzymoéw watrobowych w surowicy,

Tab. 2. Ocena zaburzeh metabolizmu porfiryn
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Ryc. 4. Lokalizacja zmian skérnych w porfirii skérnej p6znej

Metabolit (liczba pacjentéw) Wynik
kwas 8-aminolewulinowy w moczu $rednia + SD 6,8+49
[norma < 2,5 mg/dobe] min.—maks. 0,06-20,17
(n = 26) stezenie prawidtowe: n (%) 3 (11,5%)
stezenie zwiekszone: n (%) 23 (88,5%)
uroporfiryny w moczu Srednia + SD 1538,3 + 1279,6
[norma < 30 pg/dobe] min.—maks. 21,4-5514,4
(n=24) stezenie prawidtowe: n (%) 2 (8,3%)
stezenie zwiekszone: n (%) 22 (91,7%)
koproporfiryny w moczu Srednia + SD 406,2 + 598,0
[norma < 150 pg/dobe] min.—maks. 1,16-3047,8
(n=25) stezenie prawidtowe: n (%) 8 (32%)
stezenie zwiekszone: n (%) 17 (68%)
porfobilinogen w moczu $rednia + SD 2,22 +2,98
[norma < 1,5 mg/dobe] min.—maks. 0,01-13,73
(n=22) stezenie prawidtowe: n (%) 8 (36,6%)
stezenie zwiekszone: n (%) 14 (63,6%)
koproporfiryna w erytrocytach Srednia + SD 18,7+ 19,0
[norma < 4 pg/dl] min.— maks. 6,31-49,8
(n=05) stezenie prawidtowe: n (%) 1(20%)
stezenie zwiekszone: n (%) 4 (80%)
protoporfiryna w erytrocytach Srednia + SD 23,7+20,9
[norma 4,5-32 pg/dl] min.—maks. 0,8-41,8
(n=3) stezenie prawidtowe: n (%) 0
stezenie zwiekszone: n (%) 3 (100%)

min. — wartos¢ minimalna, maks. — wartos¢ maksymalna, SD — odchylenie standardowe
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przy prawidtowym stezeniu bilirubiny (tab. 3.). Powyzsza
obserwacja przemawia za tym, ze mimo cech uszkodze-
nia miazszu watroby, funkcja sprzegajaca tego narzadu
u pacjentéw z objawami PCT pozostaje niezaburzona.
Na uwage zastuguje takze fakt, ze stezenie fosfatazy alka-
licznej w surowicy byto zwiekszone u wszystkich pacjen-
téw, u ktérych wykonano to badanie (n = 6) (tab. 3.). Kolej-
nym czesto stwierdzanym odchyleniem w badaniach
biochemicznych byto zwiekszone stezenie zelaza w suro-
wicy, ktére odnotowano u 47,6% pacjentéw, natomiast ste-
zenie hemoglobiny, liczba erytrocytow i hematokryt byty
w normie, z wyjatkiem jednej osoby, u ktorej stwierdzono
cechy anemii (tab. 3.). Wyniki pozostatych badan laborato-
ryjnych zamieszczono w tab. 3. Biorgc pod uwage wyniki
podstawowych badan laboratoryjnych, kobiety z PCT réz-
nity sie od mezczyzn jedynie pod wzgledem liczby czerwo-

nych krwinek krwi (p < 0,001), wartoscig hematokrytu
(p < 0,001) oraz stezeniem hemoglobiny (p < 0,001).

Omoéwienie wynikow

Porfiria skérna p6zna jest choroba uwarunkowana
genetycznie, dziedziczong autosomalnie dominujaco,
zwigzang ze zmniejszonym stezeniem dekarboksylazy
uroporfirynogenu. Gtéwnymi cechami schorzenia sa nad-
wrazliwos¢ na Swiatto i wydalanie uroporfiryn z moczem.
Mimo genetycznego tta choroby, rozpoznanie zazwyczaj
ustala sie na podstawie obrazu klinicznego i wynikéw ba-
dan laboratoryjnych wskazujacych na zaburzenia meta-
bolizmu porfiryn. Jedynie sporadycznie, w celu potwier-
dzenia diagnozy, wykonuje sie badania genetyczne lub
oceniajace stezenie dekarboksylazy uroporfirynogenu.

Tab. 3. Wyniki podstawowych badan laboratoryjnych w analizowanej grupie chorych z porfirig skérng pézna

Parametr (liczba pacjentow)

Wynik

Liczba (odsetek) pacjentow

leukocyty we krwi obwodowej

prawidtowy

25 (96,2%)

[norma 4-10 x 10/1] powyzej normy 1(3,8%)
(n=26) ponizej normy 0 (0%)
ptytki krwi we krwi obwodowej prawidtowy 26 (100%)
[norma 150-450 x 10°/1] powyzej normy 0 (0%)
(n=26) ponizej normy 0 (0%)
erytrocyty we krwi obwodowe;] prawidtowy 25 (96,2%)
[norma: kobiety 4,0-5,1 x 10%/I, powyzej normy 0 (0%)
mezczyzni 4,5-5,9 x 10%/1] (n = 26) ponizej normy 1(3,8%)
hematokryt prawidtowy 25 (96,2%)
[norma: kobiety 36-45%, mezczyzni 42-50%] powyzej normy 0 (0%)
(n=26) ponizej normy 1(3,8%)
stezenie hemoglobiny prawidtowy 25 (96,2%)
[norma: kobiety 12,3-15,3 g/d|, powyzej normy 0 (0%)
mezczyzni 14,0-17,5 g/dl] (n = 26) ponizej normy 1(3,8%)
stezenie zelaza w surowicy prawidtowy 10 (47,6%)
[norma 9-28 umol/|] powyzej normy 10 (47,6%)
(n=21) ponizej normy 1(4,8%)
stezenie kreatyniny w surowicy prawidtowy 24 (92,3%)
[norma 53-120 pmol/l] (n = 26) powyzej normy 2(7,7%)
stezenie glukozy w surowicy prawidtowy 23 (88,5%)
[norma 3,6-5,55 mmol/l] (n = 26) powyzej normy 3 (11,5%)
stezenie bilirubiny w surowicy prawidtowy 25 (96,2%)
[norma 0-17 pmol/l] (n = 26) powyzej normy 1(3,8%)
aktywnos¢ aminotransferazy alaninowej w surowicy prawidtowy 7 (26,9%)
[norma 5-40 U/1] (n = 26) powyzej normy 19 (73,1%)
aktywnos¢ aminotransferazy asparaginianowej prawidtowy 6 (23,1%)
w surowicy [norma 5-37 U/l] (n = 26) powyzej normy 20 (76,9%)
aktywnos¢ y-glutamylotransferazy w surowicy prawidtowy 3(18,7%)
[norma 9-32 U/l] (n = 16) powyzej normy 13 (81,3%)
aktywnos¢ fosfatazy alkalicznej w surowicy prawidtowy 0 (0%)
[norma 60-175 U/l] (n = 6) powyzej normy 6 (100%)
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W analizowanej grupie chorych wszyscy prezentowali ty-
powe zmiany skérne dla PCT w postaci pecherzy i nadze-
rek w miejscach odstonietych, wzmozonej urazalnosci sko-
ry czy hipertrychozy. Nalezy jednak pamieta¢, ze obraz
kliniczny zmian skérnych w PCT moze by¢ nie do odroz-
nienia od zmian towarzyszacych rzadszym typom porfirii
— porfirii mieszanej i koproporfirii dziedzicznej [4]. Anali-
zujac szczegbtowo wyniki zaburzeh metabolizmu porfiryn,
autorom wydaje sie, ze u 2 pacjentéw, u ktérych nie
stwierdzono zwiekszonego wydalania uroporfiryn z mo-
czem, natomiast obserwowano zwiekszone stezenie kwa-
su d-aminolewulinowego i porfobilinogenu w moczu, roz-
poznanie PCT jest watpliwe i ostateczna diagnoza, mimo
braku objawéw narzadowych, powinna by¢ poparta ba-
daniem genetycznym lub oceng stezenia poszczegélnych
enzymow biorgcych udziat w metabolizmie porfiryn.
Zgodnie z danymi z pismiennictwa [3, 4, 7-9] wiek-
szos¢ analizowanych przypadkéw PCT miata charakter
sporadyczny. Jedynie u potowy badanych ustalono praw-
dopodobny czynnik Srodowiskowy, odpowiedzialny
za ujawnienie choroby i najczesciej byto nim naduzywa-
nie alkoholu. Nalezy jednak zaznaczy¢, ze wsrdd badanej
grupy u zadnego pacjenta nie wykonano oceny mutacji
w genie odpowiedzialnym za hemochromatoze. Ostatnio
coraz czesciej podkresla sie, ze jest to jeden z kluczowych
czynnikéw predysponujacych do ujawnienia PCT, a cze-
stos¢ mutacji w obrebie tego genu wsréd pacjentéw z PCT
moze siegac w niektérych populacjach nawet ponad 70%
[10-13]. Zgodnie z wiedzg autoréw nie badano dotad po-
pulacji polskich pacjentéw z PCT pod katem nosicielstwa
mutacji w obrebie genu odpowiedzialnego za hemochro-
matoze. Biorgc jednak pod uwage wyniki pracy analizuja-
cej czeska populacje pacjentéw z PCT, gdzie mutacje w ob-
rebie genu hemochromatozy byty stwierdzane u 70%
chorych [13], mozna przypuszczaé, ze w polskiej popula-
cji odsetek ten takze bedzie znaczacy. Chociaz mutacje
w genie hemochromatozy nie ttumacza w petni zaburzen
gospodarki zelazowej wystepujacych w PCT, to wykaza-
no, ze homozygoty z mutacja C282Y w genie hemochro-
matozy nie odpowiadaja na leczenie chlorochina i pacjen-
ci tacy powinni by¢ w pierwszym rzucie leczeni za pomoca
upustéw krwi [14]. Ocena mutacji w obrebie genu hemo-
chromatozy nie tylko pozwala na okreslenie prawdopo-
dobnej przyczyny ujawnienia PCT, ale takze moze by¢ po-
mocna w ustaleniu strategii leczniczej. W zwigzku z tym
badanie mutacji w obrebie genu hemochromatozy powin-
no by¢ wprowadzone do grupy badan rutynowo wykony-
wanych u wszystkich pacjentéw z PCT. Sugeruje sie po-
nadto, ze mutacje w obrebie genu hemochromatozy moga
by¢ zwigzane z wystgpieniem cukrzycy typu 2 [15]. Zjawi-
sko to moze by¢ odpowiedzialne za czestsze wystepowa-
nie wérod pacjentéw z PCT uposledzonej tolerancji gluko-
zy i insulinoopornosci [16, 17]. Petnoobjawowa cukrzyca
dotyka ok. 15% chorych na PCT [8, 9], co réwniez znalazto
potwierdzenie w analizowanej w obecnej pracy grupie
chorych. Biorgc pod uwage powyzsze obserwacje, zaleca
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sie monitorowanie gospodarki cukrowej u pacjentéw z PCT
w celu wczesnego wykrycia cukrzycy i wdrozenia odpo-
wiedniego leczenia przeciwcukrzycowego.

Nalezy ponadto pamietac¢, aby u kazdego pacjenta
z PCT doktadnie ocenic¢ gospodarke zelazowa i regularnie
monitorowac jg podczas leczenia. Zmniejszenie stezenia
zelaza w organizmie prowadzi z reguty do istotnej popra-
wy lub catkowitego ustgpienia zmian klinicznych PCT. Prze-
tadowanie zelazem moze hamowac aktywnos¢ dekarbo-
ksylazy uroporfirynogenu wskutek generacji wolnych
rodnikéw, ktére bezposrednio moga hamowac aktywnosé
enzymatyczng badz tez powodowac oksydacje uroporfi-
rynogenu do uroporfiryny, ktéra nie jest juz substratem
dla dekarboksylazy uroporfirynogenu [15]. Ciekawe wyda-
ja sie takze wyniki oceny stezenia fosfatazy alkalicznej
w surowicy. Chociaz badanie to wykonano zaledwie
u 6 chorych, to u wszystkich ocenionych oséb obserwo-
wano zwiekszone stezenie tego enzymu. Co wiecej, w jed-
nym przypadku stezenie wszystkich pozostatych enzy-
maow watrobowych byto prawidtowe, a w dalszych dwéch
obserwowano jedynie zwiekszone stezenie transferazy
asparaginianowej. Mozna zatem sugerowac, ze ocena ste-
zenia fosfatazy alkalicznej w surowicy moze byé cennym
uzupetnieniem rutynowej diagnostyki biochemicznej u pa-
cjentow z PCT.

Whnioski

Podsumowujgc, mozna potwierdzi¢, ze zmiany skor-
ne w PCT najczesciej lokalizuja sie na odstonietych cze-
Sciach ciata. W diagnostyce przesiewowej pacjentéw z po-
dejrzeniem PCT wykorzystane moze by¢ badanie
fluorescencji moczu w lampie Wooda. Z uwagi na mozli-
wos¢ wspdtistnienia PCT z cukrzyca i hemochromatoza
u pacjentéw z PCT nalezy rozszerzy¢ diagnostyke labora-
toryjna o doktadna ocene glikemii i gospodarki zelazowej
oraz o badania genetyczne w poszukiwaniu mutacji w ge-
nie hemochromatozy.
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PORFIRIA SKORNA POZNA — ANKIETA

L Inicjaty: o,

2. Wiek: woreereviens

3. Pte¢: [ meska O zenska
4. Wiek zachorowania: .......cooeceneeeee.

5. Dtugosé trwania choroby: ...

6. Czestos¢ hospitalizacji/rok: ....veceeneee

7. Czynniki odpowiedzialne za rozwdj choroby:

O alkohol: dtugosc uzaleznienia (lata): ............

ilos¢ spozywanego alkoholu/tydzien: ...,

O leki hepatotoksyczne [ barbiturany

[ leki psychotropowe (JaKie?): ...

[ estrogeny
O sulfonamidy

C3inNe (JAKIE?): v
L] wirusy hepatotropowe [ zapalenie watroby typu B

[ zapalenie watroby typu C

3inne (JaKie?): oo
CTINNE (JAKIE?): oot

8. WYWIAA FOUZINNY: ottt ettt

9. WYWIAA ZAWOUOWY: eereeriiriieieeeseseeteease et eees s es ettt et
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10. Czas od wystapienia objawdw do rozpoznania choroby: ........orereeneceneeneeenn.

11. Objawy skérne:

Lokalizacja grzbiety  przed- ramiona  twarz dekolt  tysina inne
rak ramiona
L1 pecherze (I O O O U U U
O nadzerki (] O (] | O ] (]
LI przebarwienia pozapalne O O O O O O O
O blizny O O O O O O O
O prosaki O O O O O O O
O zmiany twardzinopodobne O O ([ O O O O
[ krzaczaste brwi (I O O O O U U
[J owtosienie na czole (] O (] | O ] (]
0] nadmierna wrazliwos¢ na stonce [ ] (] ] O ] (]
LI nadmierna urazalnosé skory O O O O O O O
[ zapalenie spojowek O O O O O O O
O inne (akie?): oo, O O O | O O O
O O O | O O O
12. Choroby wspétistniejace:
O cukrzyca [ przewlekta niewydolnos¢ nerek
LT INNE (JAKIE?): oottt sttt sttt
13. Badania laboratoryjne:
KOolor MOCZU: oo L] kolor moczu w lampie W0o0da: ....c.evereerecenceoneeereeenn.
Mocz:  stezenie Uroporfiryn: .....ecneneeereeenn. UrODIlINOZENU: e
kwasu -aminolewulinowego ALA: ......c.cccoeeevveererrrenns

Kat: stezenie koproporfiryn: ... UFOPOITITYN: oo
Zawartose porfiryn W erytroCYtaCh: .. ettt
Badanie immunopatolOgICZNEe SKOIY: ..ttt sssens
Krew obwodowa: hemoglobina: ............... hematokryt: .............. erytroCyty: o

ptytki Krwis oo, krw. biate: ...

neutrofile: ..coooeveeene. eozynofile: ............ bazofile: ..o,

limfocyty: v, MONOCYLY: oo
Surowica: stezenie zelaza: ...covvvevvennnee TIBC: e UIBC: e WYSYCenie: .............
Kreatynina: ............. bilirubina: ............. (€10 E— GPT: s GGTP: e
Fosfataza alkaliczna: .............
Glukoza: ......c..... profil cukru: ..
INNE OAChYIENIA: 1o
USG: [0 hepatomegalia O splenomegalia

14. Leczenie:
LT upuSty KIWis oo
L areching: s
L1 fotoprotekcja: weneeeeererecreeien.
Cinne (jakie?): oo
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