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Diagnostika akutni porfyrickée nemoci

Prof. MUDr. Libor Vitek, PhD, MBA,
IV. Interni klinika a ULBLD 1. LF UK a VFN v Praze

Porfyrie jsou relativné vzacné metabolické choroby zplisobené vrozenym enzymatickym defektem nebo ziskanou poruchou syntézy hemu (Obr. 1). Disledkem enzymatického
defektu je zvySena tvorba porfyrint, porfyrinogent ¢i jejich prekurzort vedouci k jejich hromadéni ve tkanich, pripadné ke zvySenému vylucovani do moci a stolice. Defekt
muze byt na jakémkoli stupni syntézy hemu a v zavislosti na konkrétnim postizeni se porfyrie mohou manifestovat riznymi klinickymi symptomy (koZnimi, briSnimi, jaternimi,
neurologickymi, psychiatrickymi, kardiovaskularnimi aj., Obr. 2). Zakladni déleni porfyrii dle klinického pribéhu je na akutni a chronické. Mezi klinicky vyznamné akutni
porfyrie pat¥i v Ceské republice: akutni intermitentni porfyrie (AIP), variantni porfyrie (VP) a hereditarni koproporfyrie (HCP). Viechny maji autozomalné dominantni dédi¢nost
a podobny priabéh s akutnimi atakami. Prevalence akutnich porfyrii je cca 5-10 : 100 000 obyvatel, ¢astéji jsou postizeny zZeny.
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Metody zakladni:

1. Stanoveni PBG a ALA v Cerstvé ranni moci:
¢ PBG i ALA jsou markery ataky akutni porfyrie; PBG lze vySetrovat orientacné Hoeschovym testem jiz na klinickém pracovisti (Obr. 5)

e vySetieni se provadi z 10 ml cerstvé moci;

¢ oba analyty jsou citlivé nasvétlo, teplo, dobu skladovani a vykyvy pH (az 70% ztrata PBG za 10 hodin pfi laboratorni teploté —vzorky nutno chranit pred svétlem, skladovat pred vySetfenim v chladu a zpracovat do 24 hodin);
¢ referencnirozmezi: PBG < 0,25 mg/dL, ALA < 0,45 mg/dL.

2. Stanoveni celkovych porfyrinii v moci sbirané 24 hod a ve vzorku stolice:

e odpad celkovych porfyrinti moci je markerem akutni i chronické porfyrické choroby i sekundarni koproporfyrinurie;

e porfyriny jsou opét citlivé nateplo a svétlo, moc je tfeba sbirat do nadoby obalené alobalem a uchovavat v chladu a zpracovat do 24 hodin. Pro stanoveni je potfeba alesporn 10 ml moci/ 5 g stolice;

¢ referencnirozmezi — celkové porfyriny v moci < 200 pug/24 hod, ve stolici <200 ng/g susiny.

Metody specialni:

1. Stanoveni emisniho maxima plazmatickych porfyrini:

e principem stanoveni je vyuziti fluorescence porfyrint; porfyriny po excitaci svétlem o vinové délce 400 nm cervené fluoreskuji, vinova délka emitovaného svétla je pak charakteristicka pro jednotlivé porfyrie.

2. HPLC frakcionace porfyrinii v moci a ve stolici:

e vysetieni se provadi v 10 ml sbirané moci/5 g stolice, biologicky material je mozné skladovat do 1 mésice p¥i—20° C.
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Stanoveni plasmatického emisniho maxima porfyrina PCT — porphyria cutanea tarda, ALA — kyselina 6-aminolevulova, PBG — porfobilinogen
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a)

*»* Porfyricka nemoc je podcenovanym onemocnénim s velmi nizkym povédomim u lékarské verejnosti

“*Kliéem ke stanoveni spravné diagndzy akutni porfyrie neni symptomatologie, ale PODEZRENI na porfyrickou nemoc
“*V Ceské republice je k dispozici kompletni biochemicka i molekularni diagnostika

K dispozicije lécba s prakticky okamzitym nastupem uci
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b)

Molekularni diagnostika, vysetreni rodinnych pfislusniku
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ucinna ucinku

1) Hepatologicka laborator ULBLD 1. LF UK a VFN v Praze

2) IV. interni klinika 1. LF UK a VFN v Praze

3) Ustav dédiénych metabolickych poruch 1. LF UK a VFN v Praze
4) Interni klinika 1. LF UK a UVN v Praze

5) Klinika hepatogastroenterologie IKEM v Praze
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Webové odkazy:

www.porphyria-europe.com (European Porphyria Initiative (EP1)/European Porphyria Network (EPNET));

www.drugs-porphyria.org (Drug Database for Acute Porphyria);

www.cardiff-porphyria.org;

http://ulbld.Ifl.cuni.cz/laborator-hepatologicka-zadanky (Zzadanka na biochemické vysetfeni porfyrinii v Hepatologické laboratofi ULBLD 1. LF UK a VFN)
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