Porfllria uuringud

Porfobilinogeen uriinis séeluuring (U-PBG soeltest)

Porfuriinid plasmas soeluuring (P-Porph soeltest)

Porfobilinogeeni ja kreatiniini suhe uriinis (U-PBG/U-Crea)
Delta-aminolevuliinhape ja kreatiniini suhe uriinis (U-DALA/U-Crea)
l"lldporﬁjriinid uriinis (U-Porph)

Porfuriinid uriinis HPLC meetodiga (U-Porphyrins (HPLC))
Protoporfuriinid veres HPLC meetodiga (B-ProtoPorphyrins (HPLC))

Pdhja-Eesti regionaalhaigla laboratooriumi kliinilise keemia labor

Telefonid 6171661

Uldiseloomustus

Porfllria on harva esinev parilik metaboolne haire, mille erinevad vormid on enamasti seotud
heemi biosiinteesil osalevate enstiimide osalise vdi taieliku aktiivsuse langusega. Kliiniliselt
avalduvad nad neurovistseraalse- ja/v0i nahasiumptomitega, mis on tingitud heemi
metabolismi eri etappidel tekkinud vahemetaboliitide kuhjumisest erinevates kudedes.

Porflriinide metabolismi hairega sarnane seisund voib tekkida ka sekundaarselt, naiteks
maksahaiguse tlsistusena hemokromatoosi voi viirushepatiidi korral.

Sumptomid on ebaspetsiifilised, esinevad agedad ja nn. kroonilised vormid.

Agedatele vormidele on iseloomulikud &gedad neurovistseraalsed hood, kus muuhulgas
domineerib kdhuvalu ning pstlhikahaired. Hormonaalse staatuse muutused, stress,
infektsioon, nalgimine ning alkohol ja mdned ravimid vdivad provotseerida agedat atakki.

Kroonilistele vormidele on iseloomulik naha fotosensibilisatsioon ning nahakahjustused
erosioonide ja villide naol, mis vdivad progresseeruda kuni naha nekrotiseerumiseni.



Patsiendi kasitlemine oleneb porfldlria vormist, neist eristatakse kaheksa pdéhilist. Igale
porfudria vormile on omane eripara inimorganismis kuhjunud metaboliitide koosseisus, mis
osaliselt voib kattuda. See teeb diagnostilise protsessi keerukaks ning nduab mitmete
laboratoorsete uuringute maaramist ja kompleksset tdélgendamist. Simptomaatilises
perioodis patsiendil on porflulria laboratoorsetel uuringutel péhiline roll haiguse
diagnoosimisel, kuna simptomid on ebaspetsiifilised ning geeni mutatsioon vdi/ja ensiimide
aktiivsuse vahenemine ei pdhjusta ilmtingimata porfuriinide kuhjumist inimorganismis.
Porfuuria alatuubid:

Age intermiteeruv porfllria e. Acute intermittent porphyria (AIP)

Parilik koproporfuuria e. Hereditary coproporphyria (HCP)

Tahniline porfudria e. Variegate porphyria (VP)

Deltaaminolevuliinhappe dehldrataasi defitsiidist tingitud porfulria e. ALA dehydrase
deficiency porphyria (ADP)

Naha hilisporfllria e. Porphyria cutanea tarda (PCT)
Hepatoerutropoeetiline porfudria e. Hepatoerythropoietic porphyria (HEP)

Kongenitaalne erutropoeetiline porfulria (tuntud ka Gunter-i haiguse nime all) e. Congenital
erythropoietic porphyria (CEP)

Erttropoeetiline protoporfudria e. Erythropoietic protoporphyria (EPP)

X-liiteline-protoporfulria e. X-linked protoporphyria (XLP)

Naidustused

« Porfliiiria diagnoosimine ja ravi jalgimine

Uuringute teostamise algoritm

Porfldria laboratoorse diagnoosimise tudptellimus sisaldab kdiki Glalmainitud uuringuid, mille
maaramise tagamiseks peavad laborisse saabuma jargmised proovimaterjalid: 2 uriini



katsutit (PERHi LISi kaudu tehtud tellimusel 4 katsutit), Li-hepariini katsutisse véetud veri
ning K3/K2E katsutissse voetud veri.

Uriini uuringud U-PBG soeluuring, U-PBG/U-Crea, U-DALA/U-Crea ja U-Porf ning plasma uuring
P-Porph sdeltest on esmased uuringud, mida labor maarab koikidele porfulria kahtlusega
patsientidele.

U-Porphyrins (HPLC) ja B-ProtoPorphyrins (HPLC) on jatku-uuringud, mille maaramise
vajaduse Ule otsustab labor tuginedes esmaste uuringute tulemustele ning kliinilisele
informatsioonile. Jatku-uuringuid on informatiivsed ainult juhul kui nende proovid on voetud
esmaste uuringute proovidega samaaegselt. Kui porfldria uuringute vastuste 16plik
télgendamine on vdimalik ilma jatku-uuringute maaramiseta, tihistab labor ebavajalikud
tellimused.

Referentsvahemik

U-PBG sdeluuring Neg

P-Porph sdeltest Neg*

U-PBG/U-Crea’ <2,36 mmol/mol
U-DALA/U-Crea’ <6,91 mmol/mol
U-Porph Tolgendab laboriarst
U-Porphyrins (HPLC) Tolgendab laboriarst

B-ProtoPorphyrins (HPLC)  Tdlgendab laboriarst

*Positiivse tulemuse korral lisatakse kommentaarina plasma skaneerimisel saadud piigi
maksimum.

Kliiniline tolgendus

Kéhu- vo6i muu valude ja/vdi psuuhikahadire hoo ajal véetud uriinis referentsvaartuste
piiridesse jaanud PBG, DALA ja Porf ning plasma skaneerimisel P-Porph sdeltestis piigi



puudumine viitavad sellele, et sumptomid ei ole tingitud porfllriast. Naha ilmingute
domineerimise korral ei pruugi nende uuringute negatiivsed tulemused valistada porfuuriat.

SUimptomite hoo ajal valjendunult kérgenenud PBG koos DALA-ga on iseloomulikud kolmele
ageda porfudria vormile: AIP, VP ja HCP. Uriini porflriinide fraktsioneerimisel voib leida
suurenenud uroporfiriinide - ning mdnedel patsientidel ka koproporfuriin 1l osakaalu.
Tahnilisele porfuuriale on iseloomulik plasma skaneerimisel piik 623-627 nm piirkonnas,
teiste dgeda porfllria vormide puhul piiki kas ei leidu véi ta < 623 nm alal. Tahnilise
porfulria korral jaavad erutrotsutaarsed protoporfuriinid ref. piiridesse.

Ainult DALA kontsentratsiooni valjendunud suurenemine vdi samaaegne ka PBG, kuid
vahemal maaral, suurenemine on iseloomulik harva esinevale ADP-le. Sama mustrit voib
leida ka raskmetallide mirgistuse, Zn defitsiidi, tirosineemia ning mdnede teiste haiguste
korral.

Sumptomaatilises perioodis patsiendil plasma skaneerimisel leitud piik >626 nm
referentsvaartuste piirides PBG, DALA ja Porf korral viitab EPP ja XLP vormidele.
ErGtrotsitaarse  protoporfuriini  analtus aitab neid differentseerida: EPP  korral
protoporfuriinide suurenemine toimub peamiselt vaba protoporfuriini arvelt, XLP korral on
tdusnud nii vaba kui ka Zn-protoporfiriin.

Sumptomaatilises perioodis plasma skaneerimisel leitud piik =623nm referentsvaartuste
piirides PBG ja DALA korral viitab PCT ja CEP vormidele. PCT puhul leitakse kérgenenud uro-
ja heptaporfuriinid uriinis, erttrotsutaarsed protoporfuriinid ei ole puudutatud. CEP korral
leitakse korgenenud uro ja koproporflriinide | vorme ning eritrotsutaarsete protoporfuriinide
suurenemist.

Kui uuringud on maaratud asimptomaatilises perioodis, siis isegi Uhe uuringu positiivne leid
vOib viidata porfldriale. Kui leid on negatiivne, kuid on tugev kliiniline kahtlus porfluriale, siis
tuleb uuringud korrata siumptoomide ilmnemisel. Kui anamneesist on teada porfuuria
esinemine perekonnas, siis tuleb patsient suunata geneetilisele konsultatsioonile, mis voib
osutuda ka oluliseks pereplaneerimisel. Porflriinide metabolismis avastatud patoloogiliste
muutuste korral on geeni mutatsioonanaltusil lisavaartus Uksikute ageda ja naha-porfudria
vormide omavahelisel diferentseerimisel.

Hommikune voi juhuslik uriin, plasma, veri
Uriini katsuti (beez kork) (4 katsutit)
Geeliga LH-katsuti (heleroheline kork)
K2E/K3E-katsuti (lilla kork)

Proovimaterjal /
uuringumaterjal
ja proovianum



Materjali
sailivusaeg, -
temperatuur jm
transpordi
tingimused

Koik materjalid peavad kogumisel ning
transportimisel olema valguse eest kaitstud.
Uriin 2...8°C 2 paeva

-20°C 28 paeva
Plasma 2...8°C 2 paeva
-20°C 28 paeva (eraldatud plasma)
Veri 2...8°C 2 paeva

-20°C 28 paeva
U -PBG (sOeluuring) - 24/7. Positiivne tulemus kinnitakse U-
PBG/U-Crea uuringuga 24 tunni jooksul

Teostamise P-Porph sdeltest, U-PBG/U-Crea, U-DALA/U-Crea, U-Porph -
sagedus 2 korda nadalas

Mootemeetod

U-Porphyrins (HPLC) - 2 korda kuus

B-ProtoPorphyrins (HPLC) - 1 kord kuus

Hoesch test (U-PBG sdeluuring)

Spektrofluoromeetria (P-Porph sdeltest)
loonvahetuskromatograafia koos spektrofotomeetriaga (U-
PBG/U-Crea, U-DALA/U-Crea, U-Porph)
Kdrgsurvevedelikkromatograafia fluorestsents detektoriga
(U-Porphyrins HPLC, B-ProtPorphyrins HPLC)

Porfuriinid juhuslikust uriinist:

U-PBG sdeltest 66138

P-Porph sbeltest 66136

U-PBG/U-Crea 66136

HK kood U-DALA/U-Crea 66136

U-Porph 66136
U-Crea 66102
U-Porphyrins (HPLC) 6x66136
B-ProtoPorphyrins (HPLC) 6x66136
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