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AGE VAHELDUV PORFUURIA
ORPHA:79276 OMIM #176000

Sissejuhatus
Age vahelduv porfiiiiria, inglise keeles Acute Intermittent Porphyria (AIP) on parilik haigus,

mida iseloomustavad dgedale haigusele omase simptomaatikaga hood: tugev alakdhu valu,
iiveldus, oksendamine, kdhukinnisus ja kesknarvislisteemi haired.

Tekkepohjused
Age vahelduv porfiiiiria on p&hjustatud mutatsioonist HMBS geenis, mistdttu ei toodeta kehas

piisavalt HMB (hiidroksimetiilbilaan) enstiiimi ja seetdttu kuhjuvad toksilised vahelihendid
porfuriinid. Enamikel geenimuutuse kandjatel haigustunnuseid ei pruugigi iimneda. Haigus on
multifaktoriaalne, st selle avaldumist mdjutavad lisaks muutusele parilikkusaines ka
keskkonnategurid. Haigushoo vallandumist vdivad soodustada alkoholi tarbimine, dieet,
stress, ravimid, infektsioonid ja hormonaalsed muutused. Avaldumist soodustavad faktorid on
indiviiditi erinevad ja elu jooksul v6ib nende profiil muutuda.

Esinemissagedus
Age vahelduv porfiiliria haarab peamiselt naisi, avaldudes reeglina 30-40ndates. AIP
esinemissagedus Euroopas on GeneReviews andmetel ligikaudu 1:132 000 elaniku kohta.

Kliiniline pilt

Ageda vahelduva porfiiiiria haigushoo kulg ja raskus on indiviiditi erinev ning vdib olla
eluohtlik. Agedat hoogu iseloomustab tavaliselt tugev kdhuvalu; lisanduda vdib ka selja- ja/vdi
jasemete valu. Sageli kaasneb iiveldus, oksendamine, kdhukinnisus vai -lahtisus. Voib esineda
ka tahhilkardiat ehk siidamel66gisageduse kiirenemist, vererdhu tdusu, urineerimishaireid.
Palavikku, higistamist, rahutust ja treemorit kaasneb harvem. Neuroloogilistest hairetest voib
avalduda perifeerne neuropaatia (lihasndrkus, mis halvimal juhul viib hingamisraskusteni
hingamislihaste haaratuse tottu), krambid (eriti kui hooga kaasneb hiiponatreemia) ja harvem
meeleolu muutused - unetus, drevus, depressioon, hallutsinatsioonid, segadusseisund,
paranoia, amneesia ehk malukaotus. Halvimal juhul vdib AIP hoog pdhjustada koomat.

Haigushoo avaldumist vdivad soodustada endogeensed ehk sisemised voi eksogeensed ehk
vélised faktorid. Véliste faktorite hulka kuuluvad teatud ravimid, naiteks barbituraadid, moned
epilepsiaravimid, progestageenid ja stinteetilised 6strogeenid; samuti liigne alkohol. Ebapiisav
paevakaloraaz, suur treeningkoormus ja (psiihhosotsiaalne) stress véivad AIP hoo avaldumise
tdendosust suurendada. Ka menstruaaltsiikkel vdib mdjutada haigushoo avaldumist, mistottu
tulenevalt hormonaalsetest erisustest esineb naistel haigust sagedamini.



Ageda vahelduva porfiiiiria hoog kujuneb tavaliselt mdne tunni kuni paari pidevaga. Hoost

taastumine kestab tavaliselt moned pdevad, kuid raskema hoo puhul nadalaid kuni kuid.

Uldiselt hoogude vahel siimptomeid ei avaldu. Umbes 3-5% AlP-ga patsientidest kogeb

korduvaid hoogusid (lile nelja hoo aastas mitmeaastase perioodi jooksul), Gilejaanutel ei pruugi

haigus kunagi avalduda.

Parandumine

Age vahelduv porfiiiiria on autosoom-dominantse
parandumisega parilik haigus, mis tdahendab, et
haiguse avaldumiseks piisab muutusest vaid Uhes
HMBS geeni alleelis. Geenimuutusega isik parandab
AIP oma jarglasele 50% toendosusega.

Diagnoosimine ja ravi

Agedat vahelduvat porfiiriat diagnoositakse ja
eristatakse teistest porfliliriatest geenitestide ja
anamneesi ehk  haiguse eelloo  pohjal.
Diagnoosimisel on abiks biokeemiliste markerite
maddramine  vere- ja  uriiniproovist  ning
neuroloogiliste ndahtude ilmnemisel MRT uuring.

Haigusele ei ole pohjuslikku ravi, ravi keskendub
simptomite leevendamisele. Tahtis on (ile vaadata
tarvitatavad ravimid, mis voiksid soodustada hoo
avaldumist. AIP hoo avaldumisel saab kasutada
valuvaigisteid, raskemate hoogude korral suuremas
toimeaine koguses. Ka muude siimptomite, naiteks
iivelduse ja oksendamise korral saab abi Oigesti
valitud preparaatidest. AlIP simptomeid
leevendava ravi tdapse kombinatsiooni maarab
soltuvalt kliinilisest pildist arst.
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Joonis 1. Autosoom-dominante pédrandumine.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2022
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