Akuta hepatiska
porfyrier

Akuta hepatiska porfyrier ar en grupp arftliga
dmnesomsattningssjukdomar som paverkar
bildandet av blodfargamnet hem i levern.

Den vanligaste formen, akut intermittent porfyri,

kan ge akuta attacker med buksmartor, muskel-
svaghet och andra symtom fran nervsystemet.

Det finns olika former av akut hepatisk porfyri. For akut
intermittent porfyri uppskattas antalet anlagsbdrare i Sverige
till 10 personer per 100 000 invanare. Ovriga former &r mer
ovanliga.

Endast ett fatal av alla som bér pé anlag for sjukdomarna
utvecklar akuta symtom.

Symtom

Symtomen vid de olika akuta hepatiska porfyrierna &r
likartade och visar sig i form av akuta attacker (skov).
De kan utldsas av vissa ldkemedel, fordndringar i

konshormonnivéer, alkohol, stress samt fasta och infektioner.

Oftast kommer den fOrsta attacken i 20- till 30-arséldern.

Det vanligaste symtomet vid ett skov &r akut buksmarta.
Aven illamaende, krikningar, bukspénning och forstopp-
ning forekommer. Andra vanliga symtom ar muskelsmartor
och muskelsvaghet, som kan utvecklas till férlamning. I
allvarliga fall péverkas andningsmuskulaturen, vilket kan
vara livshotande. Sjukdomen kan ge synstdrningar, huvud-
vérk och kramper. Ménga fér under den akuta attacken hogt
blodtryck och hjartklappning. Psykiska symtom som oro och
nedstdmdhet férekommer.

Komplikationer pé lang sikt innefattar hdgt blodtryck,
nedsatt njurfunktion och 6kad risk for levercancer.

Négra akuta hepatiska porfyrier kan ocksa ge symtom fran
huden i form av smirta, skor hud, blasor och sérbildning.

Orsak

Akuta hepatiska porfyrier orsakas av forédndringar i olika
gener som paverkar bildningen av hem, det amne som bland
annat ger blodet dess roda farg.

Behandling

Behandlingen bestar i att forebygga och behandla akuta
attacker. Anlagsbérare kan minska risken for attacker genom
att inte utsétta sig for sddant som kan utlosa symtom.

Vid en akut attack ges dropp med glukos och eventuellt
hemin intravendst for att héva tillstdndet. Salt- och vitske-
balansen kontrolleras. Magsmaértor behandlas med morfin-
preparat. Hjértklappning och fo6rhdjt blodtryck behandlas
med ldkemedel.

Personer som é&r svart sjuka i1 akut hepatisk porfyri kan
sedan ar 2022 behandlas med likemedlet givosiran, vilket
forebygger akuta attacker. Den enda botande behandlingen
ar levertransplantation.

Komplikationer pé lang sikt innefattar nedsatt njur-
funktion och 6kad risk for primér levercancer. Det ar viktigt
med regelbundna kontroller av blodtryck, njurar och lever
for att tidigt uppticka och behandla komplikationer.

Hudbesvir forebyggs genom att undvika solexponering.

Det &r viktigt att man vid kontakt med sjukvéarden inte far
lakemedel som kan utlosa eller forvérra sjukdomen. Alla
anlagsbérare far darfor ett varningskort. Det finns dven en
lista 6ver vilka lakemedel som kan anvéndas.

Resurser

Porfyricentrum Sverige ar ett diagnostiskt laboratorium

for porfyrisjukdomar pa Karolinska Universitetssjukhuset,

Stockholm. Hér gors alla anlagsbestimningar i Sverige.
Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta

diagnoser (CSD). De kan ge vdgledning och information

om séllsynta hélsotillstdnd.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Sambhdllets stédinsatser.

Intresseorganisationer
* Riksforeningen mot porfyrisjukdomar (RMP)

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ar en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
halsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.
E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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