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FRADIGREINAR

SJUKRATILFELLI

Bradir kvidverkir af voldum
slitrottrar bradaportyriu
— sjukratilfelli og yfirlit

Agrip

Lyst er bradu porfyriukasti hja konu sem
hafdi leitad endurtekid a bradamoéttoku vegna
kvidverkja. Porfyriur orsakast af skertri ensim-
virkni { myndunarferli hems og vidé akvedid édlag
verdur uppsdfnun 4 milliefnum i ferlinu vegna
pessa. Einkenni geta verid kvidverkir, 6gledi og
uppkost, heegdabreytingar, hradur hjartslattur
og blodprystingshaekkun. Medferdin felst i ad
fjarleegja mogulega orsakavalda, medhondla
einkenni og gefa kolvetni eda hemin til ad draga
ar myndun milliefna.

Sjakratilfelli

Midaldra kona fra Austur-Evrépu leitadi 4
bradamottoku eftir ad hafa verid med vaxandi
kvidverki um nedanverdan kvid med leioni aftur
ibak dsamt slappleika, 6gledi og lystarleysi 1 fjora
daga. Huin hafdi nanast ekkert getad neerst sidustu
dagana fyrir komu. Petta var { pridja skipti a
premur dégum sem konan leitadi & bradaméttoku
vegna svipadra einkenna sem pa hoéfou svarad
verkjalyfjum. Likamsskodun og nidurstodur
bl6drannsékna a peim tima voru ésértekar fyrir
utan ad grunur vaknadi um pvagfeerasykingu sem
var medhéndlud med mecillinami. Konan hafdi
aour haft haprysting og vanstarfsemi a skjaldkirtli
en annars verid hraust.

Skodun leiddi { ljés ad konan var medtekin
og slopp. Hun var hitalaus, bl6dprystingur var
174/105, puls 67 slog 4 minttu og strefnismettun
96% an surefnis. Slimh1d i munni var purr. Nokk-
ur eymsli voru vid preifingu um nedanverdan
kvid en ekki sleppieymsli. Kvidur var mjikur og
garnahljod edlileg. Nidurstédur blédrannsékna
ma sja i toflu I. Keténar voru i pvagi en annars var
almenn pvagrannsékn émarkverd. Yfirlitsmynd
og sidan tolvusneidmynd af kvid syndu talsvert
magainnihald og mikid loft i ristli en ekki annad
6edlilegt.

Eftir t6f vegna tungumalaerfidleika kom i ljos
ad konan hafdi verid greind med porfyriu fyrir
um 20 drum i heimalandi sinu. Hiin haféi pa verid
med slappleika og kvidverki likt og ni en verid
einkennalaus sidan. Undanfarnar vikur haféi hiin

breytt yfir i svokallad blédflokkamatarsedi sem
var jafnframt mjog kolvetnasnautt. Asamt pessu
haféi hiin notad stélpipur reglulega, sidast fjorum
dégum fyrir komu. Vegna gruns um porfyriukast
var hin 16g0 inn og hafin medferd med 5%
glakésulausn i dreypi.

Vid nanari pvagskodun daginn eftir var pvag
raudbranleitt og jakveett fyrir porfébilinégeni
(1+) og uré-/képréporfyrini (3+) med eigind-
legum dutdrattarrannséknum. Skipt var yfir i
10% glikésalausn 1 ed &samt neeringu i aed
(sambland af gldkdsalausn, amindsyrulausn
og fitufleyti, Structokabiven®) og orkudrykkjum
(langkedjupriglyseridar, Calogen®). Markmidid var
ad hun fengi 300-400 gromm af kolvetnum a
solarhring en vegna 6gledi og lystarleysis gat
hin neer ekkert neerst um munn. Notast var
vid parasetamél og morfin til verkjastillingar
og prometazin (Phenergan®) vid o6gledi. Bloo-
prystingur var har fyrstu tvo sélarhringana og fér
slagbilsprystingur i 185-200 mmHg en laekkadi
eftir gjof labetaldls. A pridja degi innlagnar féll
natrfumgildi i plasma (tafla I) en 4 sama tima
var natrfumgildi 1 pvagi hatt, 133 mmol/l, og
osmolalitet pvags edlilegt, 480 mosm/kg (300-
900). Hin var pa purr ad sjd og vid meelingu
réttstoduprystings féll hann dr 159/88 1 112/76
mmHg og pils jokst tr 69 i 85 slog 4 mindtu. bvi
var gefid rikulega af saltvatni i 0 en jafnframt
haldid afram ad gefa 10% glukésulausn til
kolvetnagjafar. Lipasi i bl60i haekkadi & pridja degi
en vard svo aftur edlilegur (tafla I). Omskodun
af lifur, gallvegum, brisi og nyrum syndi veega
fitulifur en var annars 6markverd. Sjuklingur
kvartadi ekki um vodvamadttleysi en til mats a
starfsemi 6ndunarvodva var gert blastursproéf sem
kom edlilega tt.

Kvioverkirnir féru minnkandi
aframhaldandi mikils slappleika og lystarleysis
var dkvedid 4 fjorda degi ad medhondla med
hemarginati (Normosang®), 3 mg/kg/dag 1 a0 i
fjora daga. Eftir pad féru einkenni hratt batnandi
og porfobilinégen og uré-/képréporfyrin 1
pvagi minnkudu verulega. Sjaklingurinn ut-
skrifadist niu dogum eftir innlégn vid mun

en vegna
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Tafla I. Nidurstédur blédrannsokna tilfellis.

Vid innlégn Dagur 3 Dagur 5

Hvit blédkorn (x10%L) [4,0-10,5] 6,5 - -
Hemoglobin (g/L) [118-152] 166* 173* 145
Blooflogur (x10%/L) [150-400] 137* - -
Natrium (mmal/L) [137-145] 133* 119* 134*
Osmolalitet (mosm/kg) [280-300] - 246* -
Kalium (mmél/L) [3,5-5,0] 3,7 3,5 3,5
Kreatinin (umol/L) [50-90] 74 59 69
Lipasi (U/L) [25-300] 271 1282~ 186
Amylasi (U/L) [25-120] - 209* 61
ASAT (U/L) [<35] 74" 60" -
ALAT (U/L) [<45] 112* 97 -
CRP (mg/L) [<3] <3 - -

* Gildi utan vidmidunarmarka

Einingar eru innan sviga og vidmidunargildi innan hornklofa

betri 1idan. Utskriftarrédleggingar voru gefnar
um kolvetnarikt faedi, dsamt pvi ad fordast
mataraediskira og stolpipumedferdir.

Tveimur vikum barust endanlegar
nidurstodur magnbundinna rannsékna & pvagi.
Mikil heekkun fannst 4 delta-aminélevulinic
syru (ALA), 28,6 mmo6l/mol kreatinin (<3,9), og
porfébilindgeni (PBG), 59,1 mmol/mol kreatinin
(<1,6). Einnig reyndist styrkur porfyrina har, 325
pmol/mol kreatinin (<25), par af 82% troporfyrin
(<20%). Nidurstodurnar voru taldar samrymast
bradu Kkasti slitréttar bradaporfyriu (AIP). Pvi
midur reyndist ekki mogulegt ad stadfesta
greiningu med erfoarannsékn i pessu tilfelli.

sidar

Tafla Il. Einkenni bradakasts / AIP" 2%

Tidni medal AIP sjuklinga

Taugakuvillar i sjalfvirka taugakerfinu

Kvidverkur 85-95%
Oglesdi, uppkost 43-88%
Haegdatregda 48-84%
Hradur hjartslattur 64-85%
Haprystingur 36-55%
Utleegir taugakvillar
Verkir i atlimum, baki, briéstkassa, halsi og hofdi 50-70%
Lémun, oftast i neerleegum védvum 42-68%
Ondunarlémun 9-20%
Skyntruflanir
pvagtregda
Midleegir taugakvillar
Ordleiki, svefntruflanir, rugl, ofskynjanir, punglyndi, kvidi 40-58%
Flogakast 10-20%

Leekkun & natriumstyrk i plasma

*AlIP - acute intermittent porphyria,
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Umraeda

Meingerd

Porfyriur eru efnaskiptasjikdémar orsakadir af
ensimgollum i myndunarferli hems. Um 80% af
hemmyndun { likamanum verdur i tengslum vid
myndun blédrauda i forstigum raudra blédkorna
i beinmerg. Hem er einnig myndad { talsverdum
meeli { lifur.

Myndun hems tr glycini og succinyl CoA
er i atta skrefum og koma jafnmorg ensim vid
sogu (mynd 1). Fyrsta ensimid, 5-amindlevulinat
synpasi (ALA synpasi), er hradatakmarkandi.
lifur hefur fritt hem og glikdsi hemjandi ahrif a
ALA synpasa en fjolmargir peettir hafa 6rvandi
&hrif. T forstigum raudra bl6dkorna er tjad annad
gen fyrir ALA synpasa med styringu tengdri
jarnflutningi og hemmyndun. Vid myndun hems
verda til nokkur milliefni.
delta-aminélevulinat (ALA) og porfébilindgen
(PBG).
kringumsteedum 1 litlu magni i likamanum og
hafa ekkert pekkt hlutverk umfram hemmyndun.
Pegar ensimgalli er til stadar i myndunarferli
hems, likt og hja sjiklingum med porfyriu, geta
pessi milliefni safnast upp og haft eiturdhrif.!

Porfyriur eru flokkadar a tvo vegu, eftir
pvi hvort safnast upp
i lifur eda i forstigum raudra bl6dkorna og
eftir kliniskri mynd i bradar porfyriur og
hadporfyriur. Til eru fimm gerdir af porfyrium
par sem milliefni safnast upp i lifur og eru
fjorar peirra bradar, pad er slitrétt bradaporfyria
(e. acute intermittent porphyria, AIP), arfgeng
saurporfyria (e. hereditary coproporphyria, HPC),
mislit porfyria (e. variegate porphyria, VP) og
ALA dehydratasa porfyria (ADP). Pessar gerdir
koma allar fram & fullordinsaldri med bradum
kostum og heekkun 4 ALA og/eda PBG. Fimmta
lifrarporfyrian er hudporfyria (e. porphyria
cutanea tarda) og kemur fram sem margvislegar
hudbreytingar vegna ljésneemis. Porfyriur sem
verda vegna uppsofnunar milliefna i forstigum
raudra blédkorna eru medfeeddar porfyriur

Par 4 medal eru

Pessi milliefni eru undir edlilegum

d0urnefnd milliefni

(congenital erythropoietic porphyria, CEP, og
erythropoietic protoporfyria, EPP) og einkennast
peer af uppsofnun milliefna i beinmerg og
raudkornum og valda ofurnaemi hdadar fyrir ljési.!

AIP er algengasta porfyrian og stafar af
galla i pridja ensiminu i myndunarferli hems,
hydroxymetylbilan synpasa (HMBS, einnig
nefnt porfébilinégen deaminasi). Genid sem
tjair HMBS er stadsett & litningi 11 og fjolmargar
stokkbreytingar eru pekktar i pvi. Peir sem hafa
stokkbreytingu i HMBS geni hafa um pad bil
helming af edlilegri ensimvirkni. Mismunandi
stokkbreytingar hafa mismunandi synd (e. pene-



trance), til deemis er stokkbreytingin W198X
til stadar hja helmingi porfyriusjiklinga 1
Svipj60 en pessi stokkbreyting leidir oftar til
sjikdémseinkenna en margar adrar.?

AIP er alla jafna einkennalaus. Vid adstedur
par sem hemmyndun eykst { lifur vegna
aukinnar myndunar cytékrém P450 ensima
er hradatakmarkandi ensimid ALA synpasi
orvad. Takmorkud starfsgeta HMBS verdur pa
6fullneegjandi og milliefni safnast upp. Ekki er
vitad med hvada heetti milliefnin valda einkennum
porfyriu en pau eru talin hafa eiturvirkni, pa
sérstaklega ALA. Peettir sem vitad er til ad geti
orvad ALA synbpasa eru til deemis sterar, ymis
lyf, 4fengi, reykingar, streita, tidableedingar, fasta,
sykingar og kolvetnasnautt fedi (mynd 1)2 {
umraeddu tilfelli virdast lag kolvetnainntaka og
alag vegna stélpipa hafa studlad ad bradu kasti.

Faraldsfreedi
Ensimgallarnir sem valda porfyrium erfast flestir
A litnings rikjandi (e. autosomal dominant) en
porfyriur eru p6 sjaldgeefur sjikdémur. Adeins
10-15% arfbera eru talin fa einkenni. Genagallinn
er pé pad algengur ad i sjaldgeefum tilvikum
feedast arfhreinir einstaklingar sem f4 einkenni
a barnsaldri og hafa jafnan alvarlegri einkenni
en arfblendnir einstaklingar svo sem alvarlegar
taugaraskanir og vodva- og beinagrindargalla.’
Heestu tidni AIP er ad finna i Svipj6d par sem
neer einn af hverjum 1000 einstaklingum ber
stokkbreytt HMBS gen og neerri helmingur peirra
hefur fengid porfyriukast.? Hofundum er ekki
kunnugt um rannsékn & algengi AIP & fslandi
en ljést er ad mjog fair hafa greinst hérlendis.
Medalaldur kvenna vid greiningu i Svipj6d er 28
ara en 35 ara hja kérlum. AIP er fimm sinnum
algengari hja konum en koérlum og konur fa
jafnframt fleiri, lengri og alvarlegri kost en
karlar.? Vegna pessa er talid ad horménabuskapur
likamans og par 4 medal magn estrégens og/eda
progesterdns i likamanum skipti mali.

Einkenni og teikn
Einkenni AIP geta komid fra morgum liffeera-
kerfum og eru misalvarleg en einkenni fra
meltingarvegi eru mest aberandi (tafla II).
Kvidverkir eru algengir og orsakast af ristil-
krompum eda jafnvel garnaldmun med penslu
4 kvid og minnkudum garnahljédum. Ogleéi,
uppkost, nidurgangur og haegdatregda eru einnig
algeng einkenni. Pessi einkenni frd meltingarvegi
studla oft ad minni feeduinntoku sem aftur getur
gert kastio alvarlegra.

Algeng einkenni frd 60rum liffeerakerfum eru
medal annars bvagtregda, hradur hjartslattur,
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Succinyl CoA + glycin Sterar
Lyt
. Afengi
ALA synpasi <«— Reykingar
Streita

Fasta
Kolvetnasnautt

Delta-amindlevulinic syra (ALA) food
220l

ALA dehydratasi Hem
Porfobilinégen (PBG)
Hydroxymetylbilan synpasi (HMBS)
Hydroxymetylbilan
Ur6 synpasi
Uréporfyrindgen Il
Ur6 dekarboxylasi
Koproéporfyrinogen Il
Kdpré oxidasi
Prétéporfyrinégen IX
Proté oxidasi
Prétéporfyrin IX
Ferré kelatasi

Hem

heekkadur blédprystingur, verkir, skyntap,
voovaslappleiki og vodvalamanir sem geta verid
hratt versnandi.  sumum tilfellum na &hrifin til
heilatauga og geta einnig valdid 6ndunarbilun
vegna meenukylfuldémunar. Pa eru pekkt gedreen
einkenni og flogakost. Skyndileg leekkun a
natriumstyrk i plasma getur sést og er pa oft
sambland heilkennis 6videigandi seytingar ADH

og mikils skorts a4 utanfrumuvokva (okkar

z

tilfelli).! Til eru lysingar & nokkrum tilfellum
bradrar brisbélgu i tengslum vid porfyriukast
en slikt er sjaldgeeft.* Algengt er ad sjuklingar
hafi fleiri en eitt einkenni og 1 seenskri rannsékn
voru preyta og gedreen einkenni algengust & eftir
kvidverkjum.?

begar einkenni og teikn eru o6sértek likt
og 1 okkar tilfelli og sjiklingur er af erlendu
bergi brotinn parf ad huga ad o6likum mis-
munagreiningum. Sem deemi ma nefna blyeitrun
sem getur valdid kvidverkjum dasamt preytu,
hofudverk og lystarleysi. Sjiklingur fra Austur-
Evréopu geeti verid i aukinni heettu vegna
mengunar fra idnadi eda eldri tegunda malningar.
Bly hindrar ymis ensim, par 4 medal ALA
dehydratasa og ferrdkelatasa. Rannséknir geta
synt heekkun 4 ALA og képréporfyrini 1 pvagi,

Mynd 1. Myndunarferli
hems.
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bl6dleysi og blettun raudra blédkorna med
Idtseeknum dgnum (e. basophilic stippling).

Greining
G60 einkennasaga, fjolskyldusaga og skodun eru
mikilveeg i greiningu porfyriu. Med meelingu
4 milliefnum hemmyndunar, ensimmeelingum
og leit ad stokkbreytingum i meingenum ma
stadfesta greininguna.

bad fer eftir porfyriu hvada
hemmyndunar eru aukin og hvar pau finnast,
pad er hvar i myndunarferli hems er ensimgalli.

milliefni

beer porfyriur sem verda vegna uppsofnunar
milliefna 1 forstigum raudra bl6dkorna (CEP og
EPP) eru fyrst og fremst greindar med meelingu a
milliefnum { raudum blédkornum. Paer porfyriur
sem verda vegna uppsofnunar milliefna {1 lifur,
svo sem AIP, ma aftur 4 méti greina med meelingu
4 milliefnum i pvagi og stundum einnig i saur.
Sé pvag sjiklings med AIP latid standa nokkra
stund dokknar pad 1 sumum tilfellum og verdur
raudleitt vegna oxunar uppsafnadra milliefna.
betta getur verid visbending um greininguna.
Stadfesting a4 AIP felst hins vegar i meaelingu 4a ALA
og PBG i pvagi eins og gert var { umraeddu tilfelli.
Audvelt er ad gera eigindleg utdrattarprof fyrir
PBG og uréporfyrin/cépréporfyrin. Pessi prof
eru p6 ekki 100% sérteek og jakveeda nidurstodu
parf ad stadfesta med magnbundnum préfum.
béttni ALA og PBG i pvagi er alltaf aukin hja AIP
sjiklingum med einkenni en hin getur einnig
verid yfir edlilegum vidmidunarmérkum pegar
peir eru einkennalausir.’ Styrkur porfyrina er oft
aukinn 1 pvagi hja sjiklingum med AIP vegna
sjdlfkrafa myndunar & uréporfyrini fra mikid
heekkudu PBG. Styrkur porfyrina i saur er yfirleitt
edlilegur hja sjaklingum med AIP®

Hja sumum sjiklingum med AIP ma stadfesta
greiningu med pvi ad syna fram & um 50% leekkun
a virkni ensimsins HMBS i raudum blédkornum.!
Sumir sjiklingar hafa hins vegar edlilega virkni {
raudum blédkornum pvi peir hafa stokkbreytingu
i peim hluta HMBS gensins sem eingdngu er
notadur vid myndun lifrariséforms ensimsins.
Pessu til vidbotar ma stadfesta greiningu AIP med
pvi ad leita ad stokkbreytingum i HMBS geninu.
Petta préf ma einnig nota i erfdaradgjof og skimun
medal fjolskyldumedlima.

Medferd

Bratt porfyriukast getur verid lifsheettulegt og
krefst tafarlausrar medferdar til ad fyrirbyggja
alvarlega fylgikvilla. Afar mikilveegt er ad stodva
tafarlaust gjof peirra lyfja sem pekkt er ad geta
valdid bradri versnun & porfyriu med pvi ad auka
myndun milliefna. Par sem pekking & ahrifum

lyfia & sjikdéminn er takmorkud skyldi fara
varlega i gjof allra lyfja. Listi yfir lyf sem eru talin
orugg er adgengilegur a netinu (til deemis 4 www.
porphyria-europe.com).

Meodferd brads porfyriukasts ma skipta i
sérteeka medferd sem studlar ad pvi ad draga
ar virkni ALA synpasa { lifur og i 6sérteekari
einkennamedferd.

Baling ALA synpasa

Virkni ALA synpasa er styrt gegnum neikvaeda
afturverkun hems. Draga ma dr offramleidslu a
ALA og par af leidandi myndun & milliefnum med
pvi ad leidrétta undirliggjandi skort 4 hemi. Heegt
er ad gefa hemin sem er hem med klérsameind.
Bestar virdast horfur vera ef hemin medferd er
hafin sem fyrst i bradu porfyriukasti."” Algengasta
aukaverkun heminmedferdar er blaaedabdlga.

Hemin er til i tvenns konar formum, hem-
arginat, sem er blanda hemins og L-arginins, og
hematin (e. lyophyilized hydroxyheme). Hem-
arginat (Normosang®) er oftast notad par sem
pad hefur éveruleg eda engin beelandi dhrif a
storkukerfid og likur & bldaedabdlgu eru litlar. A
medgongu etti eingdngu ad nota hem-arginat sé
kastio alvarlegt par sem faar rannséknir liggja
fyrir um mogulega skadsemi pess.”® Ekki er haegt
ad gefa hemin um munn par sem pad er brotid
nidur af hem-oxygenasa vid frasog i pormum.
Gefin eru 3-4 mg/kg/dag (p6 aldrei meira en 250
mg/dag) heegt 1 fjora daga i steerri ttleega eda
midleega blaeed til ad fordast blaeedabolgu. Yfirleitt
kemur bati hratt fram ef gjof hemins hefst snemma
i kasti, jafnvel 4 einum til tveimur dégum, og er
pé sérstaklega att vid einkenni fra meltingarvegi.
Meodferdin hefur ekki jafnmikil ahrif a einkenni
fra taugakerfi. Gangi kastio ekki yfir 4 fjorum
dégum ma i undantekningartilfellum endurtaka
medferdina.?

Gjof kolvetna getur beelt virkni ALA synpasa
og baett neeringarastand. [ mildum kostum par
sem kvidverkir eru veegir og lomunareinkenni
eru ekki til stadar geta kolvetni verid fullneegjandi
medferd.’ T okkar tilfelli var akvedid ad hefja
medferd med kolvetnum par sem kastid var
metid milt. Kolvetnagjof ma einnig nota
samhlida heminmedferd. Meelt er med gjof 5-10%
glikésalausnar i &0 og midad vido ad gefa 300
gromm ad lagmarki & solarhring." ® Hafa ber {
huga heettuna 4 leekkun natriumstyrks i plasma
sem fylgt getur gjof lausnarinnar i ad likt og
gerdist 1 okkar tilfelli. Reyna ma kolvetnarika
faedu um munn ef 6gledi er ekki til stadar og ekki
er grunur um garnalémun.

Hafi medferd med gjof kolvetna ekki dugad til
og standi heminmedferd ekki til boda mé reyna



H2-vidtakahindrann cimetidin. Cimetidin hindrar
virkni hem-oxidasa og minnkar pannig notkun
4 hemi. Pannig feest fram minnkud virkni ALA
synpasa gegnum neikvaeda afturverkun.® Ekki
eru po til slembirannséknir & virkni cimetidins {
bradu porfyriukasti og auk pess hefur lyfid verid
tekid af markadi hérlendis.
hlidsteedur hems,
prétéporfyrin, sem hindra virkni hem-oxygenasa
a4 samkeppnisgrunni geta leitt til minnkads
nidurbrots & hemi og aukins magns hems i lifur.
Pessi medferd er enn 4a tilraunastigi." Einnig
hefur verid lyst bata hja sjuklingi med alvarlega
brada porfyriu sem gekkst undir lifrarigreedslu
en frekari rannsékna er porf.’? Ad auki er verid ad
rannsaka hvort leidrétta megi ensimgallann hja
sjiklingum med porfyriu med genaflutningi.’®

Tilbtnar svo sem tin

Einkennamedferd

Einkenni 4 bord vid 6gledi, uppkost, svefnleysi,
kvida og ofskynjanir
fenéthiazinum,' svo sem prémetazini likt og gert
var i tilfellinu sem um raedir. Vid heegdatregdu

ma medhondla med

ma reyna neostigmin eda laktulésu og vid
kvidverk eda ttlegum verkjum asetylsalisilsyru,
petidin eda 6pi6ida. Flog geta reynst erfid i
medhondlun par sem flest flogaveikilyf geta
gert porfyriukast verra. Benzddiazepin eru pé
talin o6rugg' sem og gabapentin.* Thuga etti
fyrirbyggjandi flogamedferd ef sjiklingur hefur
lagan natriumstyrk i plasma. Vokvagjof er
mikilveeg vegna vokvaskorts og fylgja parf eftir
elektrélytum og kreatinini 1 plasma. Gefa ma
saltvatn i 220 en sem adur segir er gjof sykurlausnar
mikilvaeg { sérteekri medferd og er pvi fyrsta val ef
gefa a vokva. Medferd natriumleekkunar i plasma
fylgir sému ferlum og almennt er. Hradtakt og
haprysting ma medhondla med p-vidtakahindrum
svo sem proprandldli eda labetaldli en fara skal
varlega ef grunur er um vokvaskort.”” I okkar
tilfelli var sjiklingnum gefid labetaldl med
goéoum arangri. Framkveema eetti blastursproéf og
fylgjast med dndunarrymd til snemmgreiningar
4 meenukylfuldmun. Komi fram éndunarsleeving
etti ad flytja sjukling a hageeslueiningu par
sem versnun getur ordid hrod. Fylgjast parf
vel med einkennum fra taugakerfi, sérstaklega
neerleegum vodvastyrk, og vera & vardbergi
gagnvart garnaldomun, pani 4 pvagblodru og
gedeinkennum.

Fylgikvillar

Aukin heetta er a héprystingi og afleiddri
langvinnri nyrnabilun medal porfyriusjiklinga
og etti pvi ad vidhafa arlegt eftirlit med
blédprystingi og nyrnastarfsemi.® Sjiklingar med

FRADIGREINAR
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brada porfyriu eru i aukinni heettu & skorpulifur
og lifrarfrumukrabbameini og mela sumir med
arlegum meelingum 4 o-fetopréteini 1 sermi og
6mskodun & lifur medal sjiklinga eldri en 50 ara."”
Punglyndi er algengara medal sjiklinga med ti®
kost eda kronisk einkenni.’ Komi taugaeinkenni
fram geta pau gengid ad fullu til baka med
medferd en pad getur einnig tekid marga manudi
fyrir alvarlega taugakvilla ad ganga til baka p6 ad
frampréun peirra stodvist vio medferd.

Horfur

Fyrir 1970 var danartioni i bradu porfyriukasti
ha. Med tilkomu betri greiningar og meodferdar
asamt greiningu arfbera og notkun forvarna hafa
horfur batnad.” ** { rannsékn medal finnskra og
russneskra sjiklinga kom fram ad tekist hefur ad
minnka hlutfall sjiklinga med einkenni dr 49% i
17%. Enn fremur skiladi g60 freedsla til sjiklinga
pvi ad frekari kost voru fyrirbyggd medal 60%
sjiklinga med einkenni og 95% sjiklinga &an
einkenna.” Nidurstodur senskra rannsékna eru
4 sama veg.?

Forvarnir

Mikilveegt er ad freeda sjiklinga. Til ad fyrirbyggja
kast eetti ad varast fostu eda mikla skerdingu a
neyslu hitaeininga og fordast pau lyf og efni sem
vitad er ad geti kallad fram porfyriu. Fordast eetti
afengi og reykingar.>*!

Fyrirbyggjandi gjof hemins & eins til tveggja
vikna fresti hefur stundum verid notud ef um
endurtekin kost er ad reda.? Rannsoknir &
gagnsemi eru pé takmarkadar og heetta er a
ofhledslu jarns. Hja sumum konum framkallast
kast i gulbtsfasa tidahringsins og getur pa gjof
hlidsteedu gonadétrépin leysihorméns komid ad
gagni.®

Meelt er med erfdarddgjof og rannsdkn hja
fyrstu gradu eettingjum sjiklinga med porfyriu.
bPannig ma finna einkennalausa arfbera og
fyrirbyggja brad kost med fraedslu og forvornum.?

Lokaord

Slitrétt bradaporfyria er efnaskiptasjakdémur sem
getur valdi® bradum og jafnvel hratt versnandi og
lifsheettulegum veikindum. Sjiikdémurinn er ekki
algengur hérlendis og einkenni eru oft 6sérteek og
er pvi mikilveegt ad hafa adrar mismunagreiningar
i huga ef sjuklingar eru af erlendu bergi brotnir.
Sjaklingurinn sem um raedir vissi greininguna en
vegna tungumaladrdugleika kom pad ekki fram
vid sogutoku og konan var i tvigang send heim
an fullnegjandi rannsékna sem leitt hefou til
greiningar. Pad er von okkar ad pessi grein verdi
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til pess a0 auka vitneskju um porfyriur og beeta
greiningu peirra.
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Acute abdominal pain caused by acute intermittent porphyria

- case report and review of the literature

ENGLISH SUMMARY

We describe a case of acute intermittent porphyria in a
woman who presented repeatedly with abdominal pain.
Porphyrias are caused by decreased enzyme activity in
the heme biosynthetic pathway leading to overproduction
of heme precursors if demand increases. This can cause

Birgisdottir BT, Arnardottir S, Asgeirsson H, Jonsson JJ, Vidarsson B.

symptoms such as abdominal pain, nausea and vomiting,
constipation, tachycardia and hypertension. Treatment
includes removal of causative factors, administration of
carbohydrates or hemin to reduce the production of heme
precursors as well as symptomatic treatment.

Acute abdominal pain caused by acute intermittent porphyria - case report and review of the

literature. Icel Med J 2010; 96; 415-20.
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