Emergency

:: Porfirie skorne

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

o
Niektdre wymienione procedury, gtdwnie wymienione leki, mogq nie by¢ dostepne w kraju,
w ktdrym praktykujesz.
Sprawdz takze przewodnik postepowania w ostrych porfiriach watrobowych w trakcie przetomu
& nerwowo-trzewnego
Synonimy:

Porfirie, w przebiegu ktérych powstajg pecherze:

1- porfiria skdrna, sporadyczna lub rodzinna

2- porfiria mieszana

3- dziedziczna koproporfiria
Choroba Gunthera lub wrodzona porfiria erytropoetyczna
Porfiria wrazliwa na $wiatto: porfiria erytropoetyczna
Definicja:

Porfirie to monogenowe autosomalne choroby genetyczne, spowodowane niedoborem enzymoéw
metabolizujgcych hem.

Porfirie skorne charakteryzujg sie wystepowaniem specyficznych zmian na czesciach ciata narazonych na
dziatanie promieni stonecznych (fotodermatoza). Wyrdzniono dwie grupy porfirii skornych: pecherzowe i
erytopoetyczne, ktére sg gtéwnie wrazliwe na dziatanie promieni stonecznych.

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 pracownikdw pogotowia ratunkowego
Wezwanie do pacjenta cierpigcego na porfirie skorng

» porfiria wrazliwa na swiatto stoneczne
» Niedobdr enzymu zaangazowanego w synteze hemu
kolka watrobowa, niewydolnosé watroby

hemoliza (choroba Gunthera)

pekanie pecherzy, bdl skéry, nadwrazliwos¢ na Swiatto stoneczne, wtérne infekcje skéry

v Vv Vv Vv

spontaniczne ztamania

beta-karoten
srodki antyseptyczne stosowane w chorobach skéry

transfuzje krwi

v Vv Vv Vv

leki immunosupresyjne (pacjenci po transplantacji: szpiku, watroby)

— nalezy uwazaé na ekspozycje na promieniowanie stoneczne

0 — czynniki wyzwalajace i przeciwwskazane: leki, alkohol, estrogeny, leki porfirynogenne
— nalezy uwazaé¢ na: w zaleznosci od zZrédta (oficjalne strony internetowe)

listy

autoryzowanych, niepewnych i przeciwwskazanych srodkéw medycznych nie sg identyczne

» brak innego ryzyka poza hematologicznym i watrobowym

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

Swiatto...

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

» niezbedna jest ochrona przed storicem, minimalizowanie ryzyka mikrourazéw, ostrozna aseptyka,

nalezy unika¢ dostepu zylnego w czesciach ciata narazonych na dziatanie promieni stonecznych

» orientacja: gdzie znajduje sie oddziat intensywnej terapii jesli podejrzewa sie atak porfirii watrobowej

» brak specyficznego leczenia przed hospitalizacjg

http://www.orpha.net/data/patho/Pro/en/Emergency PorfirieSkorne.pdf
©0rphanet Poland

2/6



» http://www.porfiria.com.pl

» www.orpha.net

» http://www.porphyria-europe.com/
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Zalecenia dla szpitalnych oddziatéw ratunkowych

1. Postepowanie dorazne
» Ocena stanu klinicznego
B kryteria dermatologiczne
m powiktania watrobowe (porfiria skdrna, protoporfiria erytropoetyczna)

® powiktania hemolityczne (choroba Gunthera)

» Badania
B kliniczne badanie dermatologiczne
stezenie porfiryny we krwi, moczu i kale
badania krwi
badania pod katem funkcji watroby (cholestaza, rozpad komodrek)

badanie stezenia zelaza

Wyeliminowanie czynnikéw wyzwalajgcych: alkohol, estrogeny, leki porfirynogenne (lista na
http://www.porphyria-europe.com), wirusowe zapalenie watroby (HBV,HCV), HIV, podwyzszony
poziom zelaza

2. Postepowanie terapeutyczne

Zaostrzenie porfirii skérnej nie zawsze wymaga hospitalizacji jesli nie wystepujg powiktania
watrobowe i/lub hemolityczne.

» Porfirie skdrne (Zatacznik: zdjecie 1):
B Nalezy unikaé mikrourazéw i przedtuzonej ekspozycji na storice
B Rygorystyczna aseptyka skdrna
®m  Transfuzje czerwonych krwinek i/lub
B Splenektomia jezeli wystepujg epizody hemolityczne
» Choroba Gunthera (Zatacznik: zdjecie 2):
B Nalezy unikaé¢ mikrourazéw i przedtuzonej ekspozycji na storice
B Rygorystyczna aseptyka skdrna
®m  Transfuzje czerwonych krwinek i/lub
B Splenektomia jezeli wystepujg epizody hemolityczne
» Protoporfiria erytropoetyczna

B Nalezy unika¢ przedtuzonej ekspozycji na storice

B Jezeli pojawig sie objawy powiktan watrobowych przenie$é pacjenta na oddziat intensywnej
terapii
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http://www.porphyria-europe.com/
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B Transplantacja watroby jest rozwigzaniem ostatecznym i wykorzystywana jest przy
nieodwracalnych zmianach w watrobie.

W porfiriach skérnych i watrobowych (porfiria skorna, dziedziczna korpoporfiria, porfiria mieszana)
czynnikami wyzwalajgcymi sg czesto alkohol lub leki, ktére w watrobie ulegajg procesowi przemiany
przez cytochrom P450 (barbiturany, alfonamidy, estrogeny, progesteron..)

Lista autoryzowanychn niepewnych i przeciwwskazanych lekéw jest dostepna na http://www.porphyria-
europe.com

Choroba Gunthera i protoporfiria erytropoetyczna

B Lista lekdw porfirynogennych nie jest przydatna

®  Nalezy unikac czynnikdw wywotujacych nadwrazliwosé na swiatto

Porfiria skdrna, dziedziczna koproporfiria, porfiria mieszana
® W stanach zagrozenia zycia: nalezy zastosowac propofol w potaczeniu z opiatem

B Znieczulenie ogdlne: anestezjolog powinien we wszystkich przypadkach skontaktowaé sie z
wyspecjalizowanym osrodkiem

B Znieczulenie zewnatrzoponowe: zalecana jest bupiwakaina
B Znieczulenie powierzchniowe: bupiwakaina i krem znieczulajacy miejscowo

B Znieczulenie stosowane w stomatologii: Articaine + epinefryna jest zalecana u zdrowych
nosicieli lub pacjentéw z dlugotrwatg remisjg. Nastepnego dnia trzeba pobrac prébke moczu z
pierwszej mikcji i wystaé do specjalistycznego osrodka. Jednakze wszystkie przewlekte przypadki
(nawracajgce ostre ataki) powinny zosta¢ przedyskutowane z lekarzem ze specjalistycznego
osrodka.

Hemoliza (choroba Gunthera)
B Brak specjalnych przeciwwskazan
Protoporfiria erytropoetyczna

® Moze by¢ niezbedne uzywanie filtrow blokujacych dostep swiatta o pewnej dtugosci fali przy
uzyciu swiatet w sali operacyjnej by unikngé powstania powaznych obrazen

Nalezy uzywac kreméw z wysokim filtrem (faktor 50+) by unika¢ podraznien lub powiktan
Zwiekszona higiena rak i wyeksponowanych czesci ciata (antyseptyki)

Leczenie infekcji i/lub zapalen

Eliminacja czynnikéw wyzwalajgcych (alkohol, leki..)

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

Pomimo niewielu doniesienn w literaturze, nie jest zalecane by proponowac¢ donacje organéw

przy tych chorobach, poniewaz dotyczg one watroby i tkanki krwiotworcze;j.
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