Emergency

:: Ostre porfirie watrobowe, objawy
nerwowo-trzewne

Ten dokument jest ttumaczeniem francuskich zalecen napisanych przez Profesora Jean-Charles
Deybach i Dr Herve Puy, zredagowanych i opublikowanych przez Orphanet w 2007 roku.

w
Niektdre wymienione procedury, gtdwnie stosowanie leki, mogq nie by¢ dostepne w kraju,
w ktdrym praktykujesz.
o Sprawdz takze przewodnik postepowania w porfiriach skérnych
Synonimy:

Ostra porfiria przerywana, dziedziczna koproporfiria, porfiria mieszana
Definicja:

Porfirie to monogenowe autosomalne choroby genetyczne, zwigzane z niedoborem poszczegdlnych
enzyméw metabolizujgcych hem.

Ostre porfirie z bdélem brzucha i/lub objawami nerwowo-psychicznymi mogg wywotaé¢ powazne
zagrozenia zycia, a nalezg do nich:

Ostra porfiria przerywana
Dziedziczna koproporfiria
Porfiria mieszana

Porfiria mieszana i dziedziczna koproporfiria mogg dawaé¢ mieszane objawy skorne i/lub nerwowo-
psychiczne.

Dodatkowe informacje:

Przeczytaj abstrakt w Orphanecie

http://www.orpha.net//consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=EN&Expert=738
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Zalecenia dla pracownikéw pogotowia ratunkowego
Wezwanie do pacjenta cierpigcego na ostrg porfirie watrobowg z
objawami nerwowo-trzewnymi

» Ostra porfiria przerywana, dziedziczna koproporfiria, porfiria mieszana

» Niedobdr enzymu zaangazowanego w synteze hemu

» zespdt ostrego brzucha, problemy psychiczne, zaburzenia uktadu ruchu

» sporadycznie: brunatne zabarwienie moczu, tachykardia, nadci$nienie tetnicze, zwiekszona
potliwos¢

» brak leczenia

— przeciwwskazane leki: lista na www.porphyria-europe.com

0 — nalezy zwraca¢ uwage na objawy neurologiczne oraz zachwianie réwnowagi wodno-
elektrolitowej

— nalezy uwaza¢ na: listy autoryzowanych, niepewnych i przeciwwskazanych s$rodkéw
medycznych — tylko oficjalne strony internetowe (w zaleznosci od Zrédfa listy nie sg
identyczne)

» brak innego ryzyka poza hematologicznym i watrobowym

» przeciwwskazane: barbiturany, etomidat, ketamina, sulfonamidy, leki wywotujgce nadwrazliwos¢ na
Swiatfo...

» leki bezpieczne: morfina, fentanyl, midazolam, sukcynylocholina, vekuronium, atrakuronium...

» brak specyficzneo leczenia przed hospitalizacjg
» orientacja: gdzie znajduje sie oddziat intensywnej terapii, jesli wystapig objawy neurologiczne
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» http://www.porfiria.com.pl

» www.orpha.net

» http://www.porphyria-europe.com/
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http://www.porfiria.com.pl/
http://www.orpha.net/

Zalecenia dla szpitalnych oddziatéw ratunkowych

1. Zespot ostrego brzucha

Nalezy rozwazy¢ ostry napad porfirii watrobowej jezeli wystepuje niewyjasniony, ciezki bdl brzucha:
intensywny bdl, o charakterze statym lub kurczowym, rozlany, czasami powigzany z bélem ledzwiowym
promieniujgcym do konczyn dolnych, mdfosci potem wymioty, ktére moga spowodowaé powazine
zaburzenia wodno-elektrolitowe oraz przewlekte zaparcie czasem naprzemiennie z biegunka.

W 80% przypadkéw dotyka mtodych kobiet w wieku od 15 do 45 lat w czasie menstruacji. Sporadycznie
wystepuja béle miesni, tachykardia, nadcisnienie tetnicze, zwiekszona potliwos¢, czesto bez gorgczki,
ktore sg wynikiem zaangazowania wspotczulnego uktadu nerwowego.

2. Objawy psychiczne

Sq bardzo zréznicowane: moga ograniczad sie do zaburzen nastroju (drazliwos$¢, objawy emocjonalne i
depresyjne, niepokdj). Rzadziej wystepuja ostre objawy psychiczne (halucynacje dzwiekowe lub
wzrokowe, brak orientacji, stan zagubienia, majaczenie).

3. Objawy neurologiczne

Objawy neurologiczne wystepuja rzadko i z reguty s3 wywotane lub zaostrzane przez nieodpowiednia
terapie zastosowana bez postawienia rozpoznania. Objawy neurologiczne sg bardzo zréznicowane i
mogg dotyczy¢ obwodowego i/lub centralnego uktadu nerwowego: paraliz, ktéry jest objawem
dominujgcym (dyskretny paraliz niewielkiej grupy miesni takich jak prostowniki palca srodkowego reki,
podobny do przewlektego zatrucia otfowiem) lub wiotki paraliz konczyn z intensywnym zaburzeniem
czucia i zanikiem miesni; béle miesni, porazenie, drgawki czesto zwigzane z hiponatremia spowodowang
zespotem nieadekwatnego wydzielania wazopresyny (SIADH) i czesto leczone barbituranami (gtéwny
czynnik porfirynogenny).

Objawy ze strony ukifadu nerwowego wymagaja hospitalizacji na oddziale intensywnej opieki
medycznej, poniewaz mogg zagrazac zyciu (objawy opuszkowe, porazenie miesni oddechowych) lub
wiazac sie z ryzykiem powaznych nastepstw w uktadzie ruchu.

» Postepowanie dorazne
B Potwierdzenie diagnozy:

Nalezy wykonaé¢ badanie moczu pod katem prekursorow: kwasu delta-aminolewulinowego i
porfobilinogenu (w tym stanie oznaczanie stezenia porfiryny nie jest uzyteczne). Jezeli poziom
prekursorow jest w normie nie jest to ostry atak porfirii i nalezy szukac innej przyczyny. Ostry atak
porfirii zostaje potwierdzony jezeli poziom prekursoréw jest podwyiszony. Jezeli w szpitalu nie
mozna przeprowadzi¢ badania probke nalezy przesta¢ do osrodka specjalistycznego. Rozpoznanie
ostrego ataku porfirii wymaga hospitalizacji pacjenta.

B Ocena stanu klinicznego
— Intensywnos¢ bélu brzucha
— Powikfania neurologiczne (ocena poczatkowa, potem kontrola dwa razy dziennie)

— Zaburzenia wodno-elektrolitowe (badanie poziomu elektrolitdw, sprawdzenie czy nie
wystgpita hiponatremia spowodowana SIADH)
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® Ustalenie przyczyny:

— Eliminacja czynnikdw wyzwalajgcych: alkohol, estrogeny, leki porfirynogenne (lista dostepna
na http://www.porphyria-europe.com ), niskokaloryczna dieta, niedozywienie, zapalenie,
infekcja, szok emocjonalny , historia rodzinna sugerujaca atak porfirii...)

» Postepowanie terapeutyczne

Ostry atak porfirii to nagly wypadek, ktéry powinien by¢ leczony na oddziale intensywnej opieki
medycznej. Leczenie objawowe naleizy rozpoczaé przy podejrzeniu rozpoznania porfirii, przed
otrzymaniem wynikow stezenia kwasu aminolewulinowego (ALA) i porfobilinogenu (PBG) w moczu,
aby unikna¢ powiktan neurologicznych.

B Leczenie objawowe:

— Poszuka¢ i wyeliminowac czynniki wyzwalajace

— Terpia bolu: znieczulenie opiatami (morfina: 1 podskdrna iniekcja co 4 godziny do
ustgpienia bdlu)

— Opanowanie niepokoju: neuroleptyczne srodki uspokajajace: chloropromazyna: 50-100
mg/24h lub cyamemazine: 100/200 mg/24h

— Jesli wystapia wymioty: antagonista receptora 5HT3 taki jak ondansetron: 1 amputka 8mg
powoli i.v.

— Zapewnienie duzej dawki weglowodanéw: 300 — 400g glukozy przez 24 h w infuzji z
jednoczesnym monitorowaniem poziomu elektrolitow (uwaga na NaCl i K)

B Leczenie przyczynowe:

— Zarezerwowana dla ostrych atakow porfirii, ktore zostaly potwierdzone w badaniu
biochemicznym wyraznym podwyzszeniem prekursoréow porfiryny w moczu (ALA x 10 i PBG
x 50 w stosunku do poziomu prawidtowego).

— Nalezy poda¢ dozylnie argininian hemu 3-4 mg/kg/dobe przez 4 dni w celu przywrécenia
wewnatrzkomérkowych rezerw hemu. W wyniku leczenia po 48-72 h nastepuje
spektakularna poprawa kliniczna i biochemiczna. Efektywno$¢ argininianu hemu jest tym
wieksza im wczesdniej zostanie podany, a pobyt w szpitalu jest wtedy Srednio czterodniowy,
z drugiej strony efektywno$é jego dziatania jest duzo mniej pewna kiedy wystepuja
powiktania neurologiczne i wydtuza sie takze pobyt w szpitalu.

— Nalezy skontaktowac sie ze specjalistycznym osrodkiem.

Ostre ataki porfirii s3 czesto powodowane przez alkohol lub leki, ktére w watrobie ulegajg indukcji
przez cytochrom P450 (barbiturany, alfonamidy, estrogeny, progesteron..)

Lista autoryzowanych, niepewnych i przeciwwskazanych lekdw jest dostepna na
http://www.porphyria-europe.com

Przed zastosowaniem znieczulenia u pacjenta z porfirig zaleca sie kontakt z specjalistycznym osrodkiem

» Porfiria skorna, dziedziczna koproporfiria, porfiria mieszana:

B Znieczulenie zewnatrzoponowe: zalecana jest bupiwakaina
B Znieczulenie ogodlne: anestezjolog powinien skontaktowac sie z osrodkiem specjalistycznym

B Znieczulenie powierzchniowe: bupiwakaina i krem znieczulajgcy miejscowo
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B Znieczulenie stosowane w stomatologii: Articaine + epinefryna jest zalecana u zdrowych
nosicieli lub pacjentéow z diugotrwata remisjg. Nastepnego dnia trzeba pobra¢ prébke moczu z
pierwszej mikcji i wystac¢ do specjalistycznego osrodka. Jednakze wszystkie przewlekte przypadki
(nawracajgce ostre ataki) powinny zosta¢ przedyskutowane z lekarzem ze specjalistycznego
o$rodka.

Rodzina powinna zostaé¢ poinformowana o sytuacji podczas badan przesiewowych i dosta¢ dane
kontaktowe do osrodka eksperckiego, w ktdrym przynajmniej raz powinna odby¢ konsultacje

Pomimo niewielu doniesien w literaturze, , logika podpowiada aby nie proponowacd do

przeszczepu watroby lub nerek od pacjenta z porfirig, poniewaz jest to metaboliczna choroba watroby,

czasami powigzana z umiarkowang niewydolnoscig nerek
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