Porfiiiiria uuringud
Kliinilise keemia ja laboratoorse hematoloogia osakond

Porfulria on harva esinev metaboolne haire, mille erinevad vormid on tingitud heemi
bioslinteesis osalevate ensitimide defektidest. Neid ensiiime on kaheksa ja iga enstimi
aktiivsuse vdhenemisele vOi puudumisele vastab mingi kindla metaboliidi kuhjumine
organismis. Porfliliriad voOivad olla périlikud (enamasti paranduvad autosoom-
dominantselt) voi omandatud.

Kliiniliselt domineerivad patsientidel kas neuroloogilised voi naha simptomid ja selle jargi
jaotatakse porfitriad kahte gruppi: agedad neuroloogilised ja  kroonilised
nahaporfliriad. Simptomid véivad mdlema vormi puhul olla killaltki ebaspetsiifilised,
mis muudab diagnoosimise keeruliseks.

Agedatest porfiiliriatest on kdige sagedasem &ge intermiteeruv porfiiliria (teised vormid
on porphyria variegata e tahniline porfldria, parilik koproporfiitiria ja aminolevuliinhappe
dehiidrataasi defitsiidist pdhjustatud porfiiiiria). Agedatele porfiiriatele on iseloomulikud
agedad neurovistseraalsed atakid (difuusne kdhuvalu, oksendamine, kohulahtisus,
perifeersed neuropaatiad, pareesid, lihasnorkus, krambid, psuthikahdired,
hipertensioon), véivad kaasneda nahandhud. Haigus algab nooremas tdiskasvanueas,
naised haigestuvad sagedamini kui mehed. Haigushoo vdivad vallandada ravimid,
hormonaalsed muutused, stress, infektsioon, alkohol. Kdigi dgeda porfiiliria atakkide
puhul on suurenenud uriini porfobilinogeeni ja deltaaminolevuliinhappe sisaldus, tihti on
uriinil veinipunane varvus.

Kroonilised vormid on porphyria cutanea tarda e naha hilisporfiiliria, eritropoeetiline
protoporfliliria ja kongenitaalne eritropoeetiline porflidria. Kliiniliselt on neile vormidele
iseloomulik naha fotosensibilisatsioon, simptomid tekivad eeskatt katmata kehaosadel
(kded, kalnarvarred, kael, nagu). Nahk on rabe, kergesti vigastatav, tekivad erineva
ulatusega villid, hipertrihhoos, pigmentatsioon. Erosioonide ja villide paranemise jargselt
jaavad armid. Kroonilistele porflitiria vormidele on iseloomulik uriini porfiiriinide sisalduse
suurenemine.

Deltaaminolevuliinhape uriinis (U-DALA, U-DALA/U-Crea)

Kliinilise keemia ja laboratoorse hematoloogia osakond

Heemi sinteesi algetapiks on glatsiinist  ja suktsintltlkoensiim A-st
deltaaminolevuliinhappe (DALA) moodustumine enstiim DALA sUntaasi toimel. Jargmises
etapis toimub DALA kahe molekuli kondenseerumine porfobilinogeeniks enstiiim DALA
dehidrataasi toimel. DALA eritub uriiniga.

Uuritav materjal, selle votmine, saatmine ja sailitamine

Uriini tuleb hoida dhukindlalt suletud proovindus ning kaitstuna valguse eest.

Proovindu|Proovitops voi uriinikatsuti
Sailivus|Uriin +4 °C juures kaks pdeva

Analiiiisi tegemise aeg: téopaeviti

Analiiliisimeetod: spektrofotomeetriline meetod



Referentsvaartused

> 18 a DALA uriinis DALA/kreatiniin uriinis
< 34,3 ymol/L < 3,9 mmol/mol

Nadidustus ja kliiniline tahendus

Agedate porfiiliriate diagnoosimine (koos porfobilinogeeni (PBG) mé&aramisega);
pliimurgistuse kahtlus.

DALA (ka PBG) kontsentratsioon touseb eelkdige dgeda intermiteeruva porfilria, aga ka
teiste dgedate porflilriate korral (sisalduse suurenemine on mitmekordne, modningatel
juhtudel isegi kuni 10-kordne). Normaalne U-DALA tulemus &geda ataki ajal vdlistab
porfiiiria. Agedate atakkide vahepeal v3dib U-DALA kontsentratsioon olla normaalne, aga
jaada ka pisut suurenenuks.

DALA kontsentratsiooni tdus PBG samaaegse normaalse kontsentratsiooni puhul viitab
pliimirgistusele voi kaasaslindinud tlirosineemiale.

Vahesel maéaral (vdhem kui 2-3 korda Ulle referentsvaartuse llemise piiri) voib DALA
kontsentratsioon uriinis olla tdusnud porphyria cutanea tarda puhul, aga ka diabeetilise
ketoatsidoosi, raseduse, hepatiitide, &geda haigestumise ja nalgimise korral ning
moningate ravimite ja alkoholi tarvitamisel.

Kaja Vaagen
Porfobilinogeen uriinis (U-PBG, U-PBG/U-Crea)
Kliinilise keemia ja laboratoorse hematoloogia osakond
Porfobilinogeen (PBG) moodustub deltaaminolevuliinhappest (DALA) ensiim DALA
dehidrataasi toimel. Jargmises heemi metabolismi etapis muutub porfobilinogeen
hiudroksimettdlbilaaniks porfobilinogeeni deaminaasi toimel.

Uuritav materjal, selle votmine, saatmine ja sailitamine

Uriini tuleb hoida dhukindlalt suletud proovindus ning kaitstuna valguse eest.

Proovindu|Proovitops voi uriinikatsuti
Sailivus|Uriin +4 °C juures kaks paeva

Analiiiisi tegemise aeg: téopaeviti

Analiiiisimeetod: spektrofotomeetriline meetod

Referentsvaiartused
> 18 a Porfobilinogeen uriinis [Porfobilinogeen/kreatiniin uriinis
< 8,84 umol/L < 1,5 mmol/mol

Naidustus ja kliiniline tahendus

Ageda porfiiiiria diagnoosimine (koos deltaaminolevuliinhappe (DALA) m&iramisega).



Ageda porfiiiiria ataki ajal on porfobilinogeeni tase uriinis tdusnud mitmekordselt (isegi
10-30 kordselt). Normaalne PBG tase dgeda ataki ajal valistab porfldria.
Remissioonifaasis vOib PBG sisaldus uriinis olla normaalne, aga jdada ka suurenenuks.

Lisaks agedatele porfllriatele voib PBG tase uriinis olla suurenenud plii ja raskmetallide
miurgistuse, moningate ravimite (fenotiasiin) ja alkoholi tarvitamise tottu.
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Porfiiriinid uriinis (U-Porph, U-Porph/U-Crea)
Kliinilise keemia ja laboratoorse hematoloogia osakond
Porflriinid (uro- ja koproporfiriin) tekivad porflirinogeenide (uro- ja koproporflirinogeeni)
okslidatsioonil. Uroporfiirinogeen tekib heemi metabolismis hidroksimetulilbilaanist
uroporfirinogeeni slintetaas I toimel, edasi moodustub koproporflirinogeen
uroporfirinogeen III dekarboksiilaasi toimel. Antud uuringuga ei ole vdimalik eristada,

millise porfiriiniga on tegemist, vaid madratakse porflriine tldiselt.

Uuritav materjal, selle votmine, saatmine ja sailitamine

Uriini tuleb hoida dhukindlalt suletud proovindus ning kaitstuna valguse eest.

Proovindu|Proovitops voi uriinikatsuti
Sailivus|Uriin +4 °C juures 24 tundi

Analiiiisi tegemise aeg: téopaeviti
Analiiiisimeetod: spektrofotomeetriline meetod

Referentsvaartused

> 18 a Porfiriinid uriinis Porflriinid/kreatiniin uriinis
20-320 nmol/L < 38 pmol/mol

Nadidustus ja kliiniline tadhendus
Krooniliste nahaporflidriate diagnostika.

Uroporflriin on valiktestiks porphyria cutanea tarda ja kongenitaalse erltropoeetilise
porfluria skriiningus.

Koproporfiriini tase on tousnud pariliku koproporflilria, porphyria variegata ja
kongenitaalse erlitropoeetilise porfliria korral.

Lisaks porflilriatele tduseb porfiriinide tase uriinis ka modnede maksahaiguste,
obstruktiivse ikteruse, Hodgkini tove, pellagra, kesknarvisiisteemi kahjustuste, raseduse
korral.

Suurenenud porfiriinide taset uriinis vdivad pohjustada ka alkohol, raskmetallid, ravimid
(analgeetikumid, rahustid, antibiootikumid, sulfaniiluurea derivaadid), suguhormoonid
(6strogeenid, oraalsed kontratseptiivid), anesteesia ja nalgimine.

Kaja Vaagen



Muudetud 17.03.2021



