VFN PRAHA

VSEOBECNA FAKULTNI NEMOCNICE V PRAZE
V. INTERNI KLINIKA, GASTROENTEROLOGICKE CENTRUM

PORFYRIE
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CO MAJI
SPOLECNEHO?

Akutni porfyrie je vzacné dédicné metabolicke
onemocneni, které vznika na podkladé genetické mutace,
pri kterém se v téle hromadi urcité latky, zvané porfyriny.

Nosic teto choroby nemusi mit zadné zdravotni problemy,
ale nese si celozivotni dispozici ke vzniku akutniho
porfyrickeho zachvatu. Zachvat akutni porfyrie se projevuje
v urcitych typickych situacich (,spoustéce zachvatu”) a ma
mnoho rozlicnych, ¢asto zavaznych projevu, které Ize snadno
zamenit za projevy jiného nemocnéni (opakované, silné,
nevysvetlitelné bolesti bricha, nervové, kardiovaskularni
a psychiatrické problémy, poruchy védomi). Pri zachvatu
akutni porfyrie mize byt také ¢ervenohnédé zbarveni
moci nebo kozni vyrazka. Mezi jednotlivymi zachvaty
byva pacient Casto zcela bez obtizi. K projeviim onemocnéni
dochazi casteji u zen.

Rozvinuty zachvat akutni porfyrie Ize snadno diagnostikovat
vySetrenim moci, a specifickou lécbou ho rychle zastavit.
Vzhledem k tomu, ze jde o vzacné onemocneéni, které se
navic projevuje v nepravidelnych casovych intervalech,

neni podezreni na zachvat akutni porfyrie mezi prvnimi.

Pri pozitivnim nalezu typickych porfyrinii v moci je nasledné
onemocneéni potvrzeno genetickym vysetrenim.

Genetické vysetreni je nasledné nabidnuto pribuznym
pacienta, u nichz tak miizeme onemocnéni zachytit jesté
pred propuknutim prvnich projevu.

Vsichni pacienti s akutni porfyrii se musi mit na pozoru
pred spousteci zachvatu, zejména je potreba se vyvarovat
zakazanych léku.

Onemocnéni akutni porfyrii je u nas diagnostikovano
maximalné u nékolika pacientl rocné. Duvodem k vysetieni
na akutni porfyrii by mely byt predevsim nevysvéetlitelné
a opakuijici se bolesti bricha.
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SPOUSTECE ZACHVATU AKUTNIi PORFYRIE:

« Léky (nejcasteji antibiotika, kontraceptiva, analgetika)

« Hladoveéni (cilené hubnuti, zména dietnich navykau,
vynucené hladovéni pri GIT onemocneéni)

« Hormonalni zmény

(nejcastéji v souvislosti s menstruacnim cyklem)
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