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Akute und chronische Porphyrien — Klinik und Diagnostik

_ Porhyine Pathophysiologie der Porphyrine

Porphyrine sind Zwischenprodukte in der Synthese des Hams,
Q, \Q CT\: j/\? dem fiir die Sauerstoffbindung notwendigen, aktiven Zentrum
des Hamoglobins.
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Porphyrien schubformig verlaufen und durch Medikamente oder
Noxen ausgeldst werden konne, zeichnen sich die erythropoeti-
schen Varianten durch eine konstante Symptomatik aus mit auf-
falliger Verschlimmerung bei Sonnenexposition.
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- 0 Die akute intermittierende Porphyrie (AIP) ist die haufigs-

I—U‘j ﬁ te akute Porphyrie. Porphyrieattacken treten auf, wenn die Ham-

porphyrn i synthese durch Medikamente, Alkohol oder Infektionen gesteigert

wird. Die klinische Symptomatik ist gekennzeichnet von neuro-

viszeralen Beschwerden (am héaufigsten als akutes Abdomen bis hin zur lleus-Symptomatik) oder neurologische Aus-

falle. Die Bleivergiftung als Sonderform einer akuten, exogen-toxischen hepatischen Porphyrie stellt sich klinisch wie die eben

beschriebene akute intermittierende Porphyrie dar. Werden beim klinischen Symptomenkomplex einer akuten Porphyrie

zusatzlich Hautsymptome beobachtet, kommen eine Porphyria variegata und eine hereditédre Koproporphyrie differential-

diagnostisch in Betracht. Stehen Lichtempfindlichkeit und Hautsymptome im Vordergrund, sollte an die Porphyria
cutanea tarda oder eine erythropoetische Protoporphyrie gedacht werden.

Die nachfolgende Tabelle stellt die Porphyrie-Formen mit dem zugrunde liegenden Enzymdefekt zusammen:

ERKRANKUNG FORM ENZYMDEFEKT MATERIAL
Sle:latlz;-l/r\]rfw?:cl)'lé?/glci)nnsaure-Dehy dratase-Mangel HP, AP | 2) Delta-Aminoléavulinsaure-Dehydratase Urin
Akute intermittierende Porphyrie HP, AP | 3) Porphobilinogen-Desaminase Urin
Kongenitale erythropoetische Porphyrie EP, N-AP | 4) Uroporphyrinogen-111-Synthase-Mangel Urin
Porphyria cutanea tarda HP, N-AP | 5)Uroporphyrinogen-Decarboxylase-Mangel | Urin
Hereditare Koproporphyrie EHP, AP | 6) Koproporphyrinogen-Oxidase-Mangel Urin, Stuhl
Porphyria variegata HP, AP | 7) Protoporphyrinogen-Oxidase-Mangel Stuhl
Erythropoetische Protoporphyrie EP, N-AP | 8) Ferrochelatase-Mangel Blut

(HP: hepatische P.; EP: erythropoetische P.; EHP: erythrohepatische P.; AP: akute P.; N-AP: nicht-akute P.)

Labormedizinisch Sicherung der Diagnose

Die Porphyrie ist eine pathobiochemische Diagnose. Da eine typische Rotverfarbung des Urins nur bei etwa 50 Prozent
der Patienten auftritt, muss der klinische Verdacht durch eine Metabolitenuntersuchungen im Urin, ggf. auch im Stuhl und im
Blut gesichert werden. Zur Diagnosesicherung der akuten und chronischen hepatischen Porphyrien reicht eine Spontanu-
rinprobe von etwa 20 ml aus. Im schubfreien Intervall kann die Ausscheidung von Porphyrinen im Urin allerdings normal
sein, so dass eine diagnostische Probe bei Auftreten der verdachtigen Symptomatik gewonnen werden muss, was bei Urin
sicher unproblematisch ist.

Da bei den meisten nicht-akuten Porphyrien die Porphyrinvorlaufer in Urin und Stuhl allerdings nicht erhéht sind, wird zusatz-
lich eine Untersuchung auf Protoporphyrin im EDTA-Blut empfohlen. Deutecher
Die Materialien mussen lichtgeschutzt (dunkles Urin-Flaschen oder Umwicklung der Réhrchen mit Alu- Akireditierungs
Folie) und gekuhlt gelagert sowie transportiert werden. Fur Verlaufskontrollen ist die quantitative Be- E‘I!Q =X
stimmung der einzelnen Porphyrine und Delta-Aminolavulinsdaure im 24Stunden-Sammelurin erforderlich.

Nur nach positiver Screening-Untersuchung erfolgt die Differenzierung der Porphyrie. DAC-ML-0057-98-10-02

Gemeinschaftslabor Dr. Thorausch & Dr. habil. Mydlak e Uhlandstral3e 53 ¢ 03050 Cottbus
Telefon: (0355) 58402-0 ¢ Fax: (0355) 541734



