Erytropoetisk
protoportyri

Erytropoetisk protoporfyri ér en arftlig sjukdom
som innebér att &mnet protoporfyrin ansamlas i
kroppen. Nar ytliga blodkarl i huden utsatts fér
solljus aktiveras protoporfyrinet. Det leder till
inflammation och en intensiv brénnande smarta
fréin huden. Soléverkansligheten gér det svart for
personer med sjukdomen att vistas utomhus.

I Sverige kidnner man till cirka 70 personer med
erytropoetisk protoporfyri.

Symtom
Smarta efter exponering for solljus ar det typiska symtomet
vid sjukdomen. Inom nagra minuter eller timmar efter sol-
exponering upptrader en intensiv stickande sveda och
brannande smaérta i huden. Ofta saknas tydliga yttre tecken
pa hudreaktionen. Om huden inte skyddas mot solljus kan
den med tiden bli fortjockad och ldderartad. Vanligtvis visar
sig symtomen i smabarnsaldern, men hos ett fatal kan de
komma i tonaren eller senare.

Ungefér en femtedel av alla med sjukdomen far gallsten.
Detta kan intréiffa redan i barndomen.

En knapp tredjedel far nagon form av lindrig paverkan
pa levern. Hos ett fatal uppkommer leversvikt, som &r en
livshotande komplikation. Huden och 6gonvitorna blir gula.
Andra symtom &r smaértor i buken och trotthet. Ljus-
kénsligheten brukar dessutom oka kraftigt.

Det dr vanligt att personer med erytropoetisk protoporfyri
har lindrig blodbrist (anemi) och brist pa4 D-vitamin.

Orsak

Erytropoetisk protoporfyri orsakas av en forandring i nigon
av de gener som paverkar bildningen av hem, det amne som
bland annat ger blodet dess roda farg. Det gor att proto-
porfyrin, som ér ett forstadium till hem, ansamlas i kroppens
celler. Det leder till att huden blir kinslig for solljus.

Behandling
Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen, forebygga
medicinska komplikationer och kompensera for de funk-
tionsnedsdttningar som sjukdomen leder till.

Det ar viktigt att forebygga hudsymtomen. Det innebar
att personer med sjukdomen behdver undvika solljus och
dven vissa andra artificiella ljuskallor. Det kan vara bra att
vilja tidiga morgnar eller kvéllar for utomhusaktiviteter och
anvinda bomullsvantar, solhatt eller parasoll.

Det finns ocksé likemedel som forebygger och lindrar
symtomen fran huden.

Lever- och blodvirden f6ljs upp regelbundet. Det ar viktigt
att skydda levern och vara forsiktig med alkohol.
Vid leversvikt dvervdgs levertransplantation. Den botar dock
inte grundtillstdndet, och dven den nya levern kan sa sma-
ningom skadas. En hematopoetisk stamcellstrans-
plantation botar grundsjukdomen och gor att soloverkanslig-
heten forsvinner. Behandlingen ér krdvande och gors endast
vid allvarlig leverskada.

Tillskott av D-vitamin kan behovas.

Psykologiskt stod bor erbjudas och ges fortlopande.

Resurser

Porfyricentrum Sverige ar ett diagnostiskt laboratorium for

porfyrisjukdomar pa Karolinska Universitetssjukhuset i

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

diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information

om séllsynta hélsotillstand.

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 Samhdllets stodinsatser.

Intresseorganisationer
* Riksforeningen mot porfyrisjukdomar (RMP)
* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand. 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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