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PRACA KAZUISTYCZNA
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Porfiria - choroba poznana - nierozpoznawana.
25-letnia chora z klebkowym zapaleniem nerek
i pierwszym w zyciu atakiem porfirii - opis przypadku

Z Oddziatu Chorob Wewnetrznych z Pododdzialem Hematologii i Gastroenterologii
Wojewddzkiego Szpitala Podkarpackiego im. Jana Pawta Il w Kroénie

Porfiria jest grupq rzadkich genetycznych zaburzen spowodowanych przez defekt enzymatyczny. Do
najczestszych objawow porfirii nalezq: bole brzucha, zaburzenia psychiczne, napady padaczkowe, osta-
bienie, wysokie cisnienie krwi oraz znaczna nadwrazliwos¢ na Swiatto. Specyficzne leczenie nie istnie-
je. W porfirii organizm gromadzi i wydziela porfiryny — barwniki, ktore w kombinacji z atomem zZelaza sq
substancjami posrednimi uczestniczqcymi w syntezie biatek przenoszqcych tlen, czyli hemo i mioglobiny.
Powoduje to miedzy innymi zmiane zabarwienia moczu na brunatny po pewnym czasie. Najogolniej porfi-
rie mozna podzieli¢ na porfirie watrobowe i erytropoetyczne w zaleznosci od miejsca nadprodukcji
i gromadzenia porfiryn i ich prekursorow. Objawiajq sie zaburzeniami dermatologicznymi i neurologicz-
nymi (a czasami obydwoma). Nazwa zaburzenia pochodzi z jezyka greckiego moppipa, porphura i oznacza
purpurowe zabarwienie moczu i innych pltynow ustrojowych, ktore wystepuje w czasie ataku. Ze wzgledu
na mnogos¢ objawow i ich niespecyficznos¢ czesto rozpoznanie porfirii napotyka na duze trudnosci. Po-
dobnie byto w opisanym przypadku 25-letniej pacjentki przyjetej do szpitala z powodu ogolnych objawow
infekcyjnych.

W wykonanych badaniach stwierdzono zaburzenia czynnosci nerek i towarzyszqce im zaburzenia elek-
trolitow oraz krwiomocz spowodowany kiebkowym zapaleniem nerek — mocz pacjentki miat kolor purpu-
rowy. Pomimo leczenia stan chorej nie poprawiat sie i nasilily sie zaburzenia stezen sodu i potasu w su-
rowicy. Po wykonaniu badan specjalistycznych ustalono rozpoznanie porfirii. W tym przypadku posta-
wienie wilasciwego rozpoznania bylo trudne z powodu nakladania si¢ objawow infekcji drog mo-
czowych i krwiomoczu na pierwszy w zyciu atak porfirii.

Stowa kluczowe: porfirie, zapalenie nerek kiebuszkowe, diagnostyka roznicowa

Porphyria - known disease - undiagnosed. 25 years old patient with glomerulonephritis
and the first attack of porphyria —clinical case

Porphyria is a group of rare genetic disorders caused by an enzyme defect. Porphyria affects the di-
gestive tract, causing abdominal distress; the nervous system, causing psychotic disorder, epilepsy, and
weakness, the circulatory system, causing high blood pressure; and the skin, causing extreme sensitivity to
light. No specific treatments exist. In porphyria the body accumulates and excretes (rather than utilizes)
one or more porphyrins, the pigments that combine with iron to form part of the oxygen-carrying proteins
haemoglobin and myoglobin, because of this urine turns reddish brown on standing. They are broadly
classified as hepatic porphyrias or erythropoietic porphyrias, based on the site of the overproduction and
mainly accumulation of the porphyrins (or their chemical precursors). They manifest with either skin
problems or with neurological complications (or occasionally both). The term derives from the Greek
woppdpa, porphura, meaning ,, purple pigment”. The name is likely to have been a reference to the purple
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discolouration of some body fluids in patients during an attack. With regard on multitude of symptoms
and their unspecificity the recognition of porphyria encounters on large difficulties often. It was the same
as described in the 25 year old patient admitted to hospital because of general infectious symptoms. The
laboratory examination showed of renal dysfunction and accompanying electrolyte abnormalities and
haematuria causeds glomerulonephritis — the patient had a purple color urine. Despite treatment, the
diseased condition did not improved and intensified impairment of sodium and potassium concentrations
in serum. After completing specialized examinations established diagnosis of porphyria. In this case, di-
agnosis was difficult because of overlapping symptoms of urinary tract infections and haematuria in the

first attack of porphyria in life.

Key words: porphyria, glomerulonephritis, differential diagnosis

OPIS PRZYPADKU - OBRAZ KLINICZNY
1 WYNIKI BADAN DODATKOWYCH

Chora, lat 25, dotychczas zdrowa, bez dole-
gliwosci, nierodzaca, bez istotnego wywiadu cho-
robowego, leczona w Oddziale Obserwacyjno-
Zakaznym z powodu objawdw goraczki, wymio-
tow 1 bolow brzucha sugerujacych ostra infekcje
zotadkowo-jelitowa. Przed hospitalizacja w
zwiazku z dolegliwo$ciami zazywata polacze-
nie paracetamolu z dextrometorfanem i pseudo-
efedryna.

W Oddziale Zakaznym stwierdzono fizykalnie:
brzuch migkki, tkliwy w $réd- 1 podbrzuszu, pery-
staltyka styszalna, nad polami plucnymi szmer pe-
cherzykowy prawidlowy, czynno$¢ serca miarowa
80/min, tony czyste, glosne, prawidlowo akcento-
wane, temperatura 37,8 C, RR 140/80, leukocyto-
za 11 000 / mm3. Wlaczono leczenie (metamizol,
papaweryna, calcium gluconicum, ranitydyna, kwas
acetylosalicylowy). W kolejnych badaniach moczu
stwierdzono narastajacy krwinkomocz (od 2-30
erytrocyow w polu widzenia w kolejnych bada-
niach), proteinuri¢ i leukocyturig. Nie obserwowano
narastania parametréw stanu zapalnego — CRP
w normie, ASO ponizej 200;j.

W badaniach laboratoryjnych zaobserwowa-
no nasilajace si¢ zaburzenia jonowe — hyponatre-
mi¢ (108 mmol/l), hypokaliemi¢ (3,38 mmol/l),
hypokalcemi¢ (2,04 mmol/l) oraz miernie pod-
wyzszony poziom aminotrasferazy alaninowej (77
U/L) oraz D-dimerow (897 ng/ml).

W trakcie hospitalizacji wystapit epizod utra-
ty przytomnosci ze szczekosciskiem bez drgawek.
W badaniu neurologicznym bez odchylen od nor-
my. Wynik KT glowy prawidtowy, ptyn moézgo-
wo-rdzeniowy prawidlowy. Z powodu pojawienia
si¢ krwinkomoczu i narastajacych zaburzen elek-
trolitowych chora zostala przeniesiona do Oddzia-
tu Nefrologii.

W Oddziale Nefrologicznym stan chorej
$rednio cigzki. Wydolna oddechowo i krazenio-
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wo. Nie goraczkowata, zglaszata silne bole
brzucha i uogolnione bole migéniowe. Utrzymy-
wat si¢ niski poziom sodu. Pacjentka byta spo-
wolniata i podsypiajaca, z trudem odpowiadata na
pytania. Po konsultacji internistycznej przeniesio-
na do Oddziatu Chorob Wewngtrznych.

W oddziale chora nadal byta spowolniata, do-
legliwo$ci bolowe stopniowo zmniejszaty sig. Ery-
trocyturia powoli ustgpowala, ale mocz pod wpty-
wem $wiatla zmienial kolor na ciemniejszy. Biorac
pod uwagg zaburzenia elektrolitowe i dolegliwosci
boélowe bez uchwytnych zmian w badaniach obra-
zowych jamy brzusznej wysunigto podejrzenie
porfirii.

W oddziale oznaczono w moczu porfiryny wg
reakcji Rimmingtona (proba jakosciowa) i wynik
byt dodatni. Pobrano mocz i surowice krwi celem
wykonania szczegoétowych badan w kierunku por-
firii w referencyjnym osrodku.

Podczas kolejnej rozmowy z chorg okazato
si¢, ze pochodzi z okolic, gdzie zyje rodzina, u
ktorej wigkszo$¢ cztonkéw ma rozpoznana porfi-
rig. Pacjentka byta spokrewniona z tg rodzina, ale
nikt nigdy z jej bliskiej rodziny nie zachorowat na
porfirig.

W oddziale w oczekiwaniu na wyniki badan
laboratoryjnych stosowano wlewy glukozy 10%,
uzupehiano elektrolity, podawano leki rozkur-
czowe i przeciwbdlowe, uzyskujac poprawe stanu
ogolnego chorej.

Wyniki badan w peli potwierdzily podejrze-
nie porfirii, a widmo fluorescencji porfiryn w
osoczu i objawy wskazywaly na postac ostra prze-
rywana porfirii (tab. 1).

Ponizej przedstawiono zachowanie st¢zen
elektrolitéw (sodu i potasu) w przebiegu calej
choroby (ryc. 112).

Pacjentke wypisano do domu w stanie ogol-
nym dobrym, pouczono o postgpowaniu i unika-
niu pewnych sytuacji i lekow, ktéore moga wywo-
a¢ napad porfirii.
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FIG. 1. Changes of the concentration of sodium in serum
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FIG. 2. Changes of the concentration of potassium in serum
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TABELA 1. Wyniki badan laboratoryjnych.
TABLE 1. Results of laboratory examination

Ip badana substancja wynik norma
1.  Porfobilinogen 409,4 umol/dobe 0,95-13,7umol/dobeg
2. Kwas delta-aminolewulinowy 776,0 umol/dobe 1,1 — 30,5umol/dobg
3. Uroporfiryny 1283,6 nmol/dobe 3,6-30,0 nmol/dobe
4.  Porfiryny 7-COOH 49,9 nmol/dobe 0 -7,0 nmol/dobe

5. Porfiryny 6-COOH 58,4 nmol/dobe 0 -6,0 nmol/dobeg

6.  Porfiryny 5-COOH 250,9 nmol/dobg 0 -16,0 nmol/dobg

7. Koproporfiryny 1255,5 nmol/dobe 10,0-210,0nmol/dobe

Porfirie to nabyte lub wrodzone zaburzenia
dotyczace specyficznych enzyméw uczestnicza-
cych w syntezie hemu, ktory powstaje z glicyny
i aktywnego kwasu bursztynowego (sukcynylo —
CoA) w nastgpstwie o$miu kolejnych reakcji en-
zymatycznych. Defekt syntezy moze dotyczy¢
kazdego enzymu. W nastgpstwie bloku enzyma-
tycznego wzrasta zawarto§¢ w surowicy poszcze-
goblnych porfiryn i ich prekursoréw oraz ich wyda-
lanie z moczem. Porfirie mozna podzieli¢ na wa-
trobowe 1 erytropoetyczne w zaleznosci od miej-
sca zwigkszonej produkcji i gromadzenia produk-
tow syntezy ostatniej reakcji przed blokiem enzy-
matycznym oraz ze wzgledu na przebieg klinicz-
ny na ostre i przewlekte. [1, 2, 5, 6, 7]. O porfirii
wiemy bardzo duzo, zaréwno o jej biochemii,
genetyce, czynnikach wywotujacych, jak i sposo-
bach leczenia. Pomimo tej wiedzy nadal droga od
objawéw do rozpoznania jest niejednokrotnie
dtuga. Pacjenci czgsto trafiaja do szpitala z podej-
rzeniem ostrej chirurgicznej choroby jamy brzusz-
nej, zapalenia nerek, ciazy pozamacicznej, a nie-
jednokrotnie podejrzeniem choroby psychiatrycz-
nej [3]. Czgsto leczenie objawowe prowadzone
jest przy pomocy lekéw przeciwwskazanych
w porfirii, takich jak np.: Pyralgina, Tramal, Dic-
lofenac, Metoclopramid, Relanium, Enarenal, No-
Spa, co zaostrza przebieg choroby.

W opisanym przypadku objawy poczatkowe
wskazywaty na ostra infekcje zotadkowo-jelitowa,
nastepnie kigbkowe zapalenie nerek z krwinko-
moczem (dla utrudnienia mocz byl czerwony
z powodu obecnosci erytrocytow, ale nie tylko!).
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Dopiero wystapienie zaburzen neurologicznych
w potaczeniu z zaburzeniami elektrolitowymi, jak
rowniez stwierdzona zmiana zabarwienia moczu
pod wplywem $wiatla zaowocowata postawieniem
prawidtowego rozpoznania [4, §].
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