Risk for leversvikt vid erytropoetisk protoporfyri

Var uppmarksam pa
kolestatisk utveckling!

Vid erytropoetisk protoporfy-  inflammatorisk reaktion. Samma pro- *

ri (EPP) utldser solljus en myc-  cess startar i slemhinnorna om de exp

ket smartsam hudreaktion. Ofta neras for de skadliga vaglangderna me =

forbises den besvarliga psykoso- lan blatt och ultraviolett, t ex i opera- C
Fe

i i Ar FAr tionsljus eller i ljus som anvands vid
Eﬁ?pg?ngﬁfllgtgg?e?r[gg[ Ar tandbehandling for att harda plastfyll-
inte heller allmant kant étt over- nngar Vid stigande porfyrinhalt hos

) . erytrocyterna 6kar inlagringen i huder
produktionen av porfyriner N0s  och slemhinnorna och darmed forut
vissa patienter leder till accele-  sattningarna for en fototoxisk reaktion
rerande skador pa lever—gall-
systemet, ndgot som pa kort tid
ger upphov till akut leversvikt.
Ett aktuellt fall beskrivs, som vi-
sar vikten av att det porfyrin-
metaboliska laget hos patienten
halls under uppsikt. Vid Porfy-
ricentrum Sverige har man ut-
format ett kontrollschema som
indikerar vilken atgard som ar
lamplig i olika situationer.

Porfyri

Serien inleddes i Lékartidningen 25/98
och fortsatter med tre artiklar i detta

Mutation i ferrokelatasgenen
nummer.

Arvsgangen ar oklar. Mycket tyder
pa att det ar fraga om en autosomalt d:
minant rubbning med klinisk penetran:
som beror pa nagon genetisk faktor ocksom ar belagen pa den langa armen av
sa hos den friska foraldern [1]. kromosom 18. Liksom vid de andra for-

Studier frdn ett antal europeiskamerna av porfyri ar det vid EPP fraga
lander pekar pa en prevalens av kliem molekylart heterogena tillstand, dar
niskt manifest EPP som ligger péett flertal olika mutationer i genen far
1: 75000-1: 130000, vilket innebaidiknande kliniskt uttryck.
omkring 100-150 symtomatiska patien-
ter i Sverige. Antalet anlagsbarare i lan- Ljusoverkanslighet redan
det utan symtom &r sannolikt storre [2]. under forsta levnadsaret

Erytropoetisk protoporfyri (EPP) & Bakom rubbningen ligger en muta- Sjukdomen debuterar ofta redan un-
en arftlig rubbning i porfyrinmetabolis-tion i genen for ferrokelatasproteinetder forsta levnadsaret och blir da natur-
men, dar aktiviteten av det attonde oc- ligtvis framst en pediatrisk angelégen-
sista enzymsteget i hemsyntesen ar ne het. Ljusbehandling vid neonatal ikte-
satt (Faktaruta 1). Det enzym som & rus kan innebara ett svart trauma for ett
drabbat, ferrokelatas, bygger in jarn barn som fétts med anlag for EPP. Sena-
protoporfyrin, som bildats via de tidiga-  Firfattare re kan nagon minuts sol i ansiktet utlo-
re enzymstegen. Om hastigheten i popa | INE HARPER sa intensiva och langdragna gratattack-
fyrinomsattningen Gverskrider den be' " 5\ o0 med dr er hos barnet. Smartan, som ar en del av
gransade kapaciteten att associera jal ' hudreaktionen, har beskrivits som kéns-
ansamlas outnyttjat protoporfyrin fram-STIG THUNELL . lan av en tandsticka mot skinnet. Det
for allt i erytron och leverceller, dar Overlakare, docent, bada verksamsyns ofta inga tecken till hud-

hemsyntesen ar intensivast. Koncentr:
tionen av porfyriner i de réda blodkrop-
parna Okar i takt med 6verbelastninge
av ferrokelatassteget. Kontroll av ery
trocyternas porfyrininnehall ger darfor
en uppfattning om den aktuella grade
av dverproduktion i benmaérgen.
Tempot i benmargens hemsynte

okar vid erytropoetinpaslag, t ex i sampo-GORAN ERICZON

band med jarnbrist eller efter blodfor-
lust, efter alkoholintag eller i sambanc
med fasta. Sddana faktorer skall darf
undvikas av anlagsbéraren.

Vid erytrocyternas passage genor
hudkapillarerna frigors porfyriner som
diffunderar over till kérlendotelet och

inlagras dar. Nar porfyrinerna utsattANNE-MARIE ROS

for UV-A-ljus genom sol eller via and-
ra kéllor, bildas fria radikaler som akti-
verar cytokiner och ger upphov till en

LAKARTIDNINGEN + VOLYM 95 « NR 26-27 + 1998

ROLF HULTCRANTZ

ma vid Porfyricentrum Sverige. En-jrritation, och skalet till att barnet skri-
heten fIyttade vid arsskiftet fran S:tker nar det kommer utomhus blir en
Gorans sjukhus till den laboratorie-gata tills soloverkansligheten uppmark-
medicinska divisionen vid Hud- sammas. Om diagnosen forblir okénd
dinge sjukhus och bildar dar tillsam-far barnet svarigheter i skolan genom
mans med metaboliska laboratoriesin uttryckliga ovilja, som tolkas som
dar Centrum for medfodda metabosijmulering, att ga ut p& rasterna eller
liska sjukdomar. delta i idrottsdagar och andra utom-
husaktiviteter. Nar diagnosen &r stalld
med dr, overldkare vid transplantabﬁr lararen och skolskoterskan infor-
tionskirurgiska kliniken, Huddinge meras om barnets rubbning och vad den
sjukhus kraver nar det galler ljusregim. Hos
manga patienter utloses attackerna ock-
sa av blast, drag och temperaturvéaxling-
ar. Tillsammans med soléverkanslighe-
ten ger detta upphov till psykosociala
problem, som kan fa invalidiserande
docent, éverlakare vid hudkliniken, foljder privat och i yrket. En del patien-
bada vid Karolinska sjukhuset,ter fAr med &ren kroniska hudférand-
Stockholm. ringar i ansiktet i form av hudfortjock-

docent, dverlékare vid kliniken for
gastroenterologi och hepatologi

3051



— FAKTARUTA 1
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Patogenetiska mekanismer vid eytr opoetisk protoporfyri
Erytronet ar storproducent av hem for bildning av hemoglobin. Syntesen gar i atta enzymatiska steg. Vid erytropoetisk proto

porfyri (EPP) &r aktiviteten av det sista enzymet i kedjan, ferrokelatas (FC), sankt. Det leder till att protoporfyrira(RiB} ans
de roda blodkropparna. | hudkapillarerna diffunderar porfyrinet fran erytrocyterna till karlendotelet. Nar de porfyrinladdade ¢
lerna utséatts for UV-A-ljus genereras fria radikaler, som aktiverar komplement och ger upphov till en inflammatorisk |
tion. Den intensiva genomfartstrafiken av porfyriner genom levern skadar organet. Nar dess formaga till gallutséndring forsam
ras, okar levercellernas innehall av protoporfyrin. Hos nagra patienter accelererar tillstdndet mycket snabbt, och en
svikt intrader. Tilltagande kolestas ar varningstecknet!

ning 6wr nasan dc runt munnen
(»kapmun»). Denna udling brom-

sas om pi@entens porfyinmetaoliska
balans halls underktroll och om han
eller hon fomar skdda sig mot ljus
som innehaller de skadigraglangder
na.

Tidig diagnos viktig
Tidig diagnostik, inbrmation till pa-

bamet @nm kan beihna sig i biole-
miskt odh kliniskt latent skede & rubb-
ningen.

| avvaktan pa # gendiaynostik Bir
tillganglig for slakten i frag diagnosti
selas EPP i da med hjalp & bestam
ning a aktviteten a ferokeldas i
lymfocyter. Hos en anigsbaare ar en
zymaktviteten 5-30 prcent & den
nomala. Eftesom homozygter for

tienten om sjukdomen badess meka EPP sannolikt I6per betydligt sténisk
nismer samt aming for sol&poneing for att utveckla svam leverskador [3, 4]
och faktorer som Okar hastigheten i porbdr enzymaktiiteten & prognostiska

anlgystestning [5]. Om anmsbéaren
kanner till sin disposition kan han eller
hon arsta fran aktiiteter som innbar
kraftig solexponeing och som pasyn-
dar utedlingen a manifest sjukdom,
t ex saling, vinterspoter, vissa brmer
av militartjanst, vistelse i sol- ecUV-
intensva klimaomraden etcHan eller
hon kan oksa undika de utlésande
moment som alkhol, fasta, bantning
och blodgivning utgor

| och med & EPP-anlget har paw
sds hos en pson bér denne (eller i {6

fyrinomsattningn; detta ar tillsam skal om mojligt matas é&sa hos bada rekommandedll foéraldama) inorme-

mans med ljudasorbeande behandling foréldrama. Av det tjugtal EPP-&mil-

ras om ubbningen od om vilka atgar

och biokemisk 6ervakning honstenar
na i omhandeagandet & EPP-anlgs
bararen.

Om en & fordldama har EPP ais-
ken 50 pocent for bamet dt ava sjuk
domsanlget. Banen till pesoner med
EPP bor darfor anstestas obeende

av om de har hudsymtom eller ej. Norlagsutedas p& detta satt.

mal halt porfymer i de réda lmdkrop-
pama ot avsaknad a fotosensitritet
frikanner inte fran dignosen, eftesom
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jer vi kanner till har rataionen be der som star till bds for & halla sym
stamts hos en, bd denna slékt kan an tomen bota. Medlemska i paientfér-
lagsbaama saledes identifras med eningen, Riksfoeningen mot porfyi-
molekylarbiologisk teknik. Det ar bar sjukdomay ar en gd rekommendéon
en tidsfrd@ innan samtlig kinda EPP- eftersom pdienten har far tillgang till en
slakter i landet har kakteiserats nar kanal dt fraga till rdds nar sjukdomen
det géller gnférandingen ot kan an  ger poblem. Behandling me@-karo-
ten i reldivt hdg dos gr huden en gul
Det ar etiskt diskutzelt od en syn farg som &ésorbear en del aden strad
netligen tvivelaktig bespang for sjuk  ning som aktierar tillstandet. Liksom
varden dt av kostnadsskal undéta andia kaotenoidey som foekommer i
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Figur 1. Den Kkolestatiska och
leverfunktionsmassiga utvecklingen hos
en 51-arig EPP-patient som utvecklar
leversvikt. Ifylida symboler indikerar
varden utanfér referensomradena.

frukt och gronsaler, har o&sa p-karo-
ten genskapen d neutalisela de fra
radikaler som uppstar nar porifyema i
huden btoaktveras. Aven anda anti
oxidantia, tex cystein, har appotterats

takt byggs upp i leem. Levems bistan
de kaacitet & utsdnda porfyiner
atespalas da i sjunkande halt poriyr
ner i feces. Oksa biliubinutsonding-
en paerkas ot den oerhangnde &
ran for leversvikt signaleas & sndbt
stigande sarmbilirubin. Njurama 6\er-
tar en del & utséndingen, vilket visar
sig i stigande porfyinhalter i uinen

bidra till att minska ljuskansligheten med dypiskt hogt inslg as den I-ise

[6].
Patienten bor oksa inbgas i ett po-
gram for [6pande éntroll av den por
fyrinmetaoliska balansen bcav le-

mera form av koproporfyrin som nof
malt gér ut via gllan. | detta lag finns
omedelbarisk for akut leersvikt. Ne-
dan beskws ett &ll av sddan srabt

vems londition; tva funktioner som &r progrediemande leerskada hos en me

avhangga av varanda.

Utvedling av leversvikt

Levem ar slutstdonen for det ter-
skott as porfyriner som bildas vid ERPP
Levercellema etrahear dessa ydro-
foba porfymer fran bodet ot utsond
rar dem i gllan. Sa lang leverfunktio-
nen uppratthdlls atspeglas gaden &
Ovemproduktion i kioppen i mangdernva
porfyriner i feces (Bktauta 1).

Nar flodet a protoporfyin genom
levem Owerskrider gallans kpacitet &
halla det i l6sningutfalls porfyinet i
gallsystemet. Gallsten ar erelativt
vanlig o ofta tidig lomplikation. Nar
trafiken as celltoxiskt porfyrin genom

delaldes man med EPP

Akut leversvikt

—fallbeskrivning

Patienten ar en man fod 1944 med
extrem ljuskénslighet sedan Ioaio-
men. Dignosen ertropoetisk poto-
porfyri stalldes nar péenten \ar 25 ar
gammal, ob han lontrollerades déf-

hade kant sig trott sedan migmanad
tillbaka od at han hade haft samma
trotthet under ndg manader &t fore.
Som famgar & Figur 1 kunde en st
kolestdisk utvedling iakttas. Leer-
biopsi gjodes stax efter ankmsten till
sjukhuset. De histoliska foranding-
ama \ar forenliga med lgercirros,
dodk med obetydligt inmmaoriskt
inslag.

Patientens kliniska tillstand domine
rades helt & de kuaftiga, tilltagande
buksmétorna od han lev snat mor
finkrdvande Samtidigt utedklades en
shabt progredieande leersvikt med
S-bilirubin 80 umol/l, sju dajar efter
ankomsten oh 260umol/l tre dagar se
nar, stegring av leverenzymena samt
sjunkande semallumin od plasma
protrombinkomplex.

Patientens allmanna tillstand bde-
verfunktion féséameades snlabt, ot
han owerférdes darfor till tansplanta
tionsenheten vid Hudinge sjukhus for

ter pa hudklinik. Sedan tidig alder hadstallningstgande till leverbyte. Han

han undikit all direkt exponeing for
solljus men hade i Oigt inte iakttayit
naga inskrankningr i livsféringen. For
att lindra hudbesvén fck han behand
ling med B-karotentdletter under de
soliga manadera. Md sista lontrollen i
juni 1995 \ar halten & erytrocytporfy-

lever—gpllsystemet nar en viss intensitetiner 64,0umol/l (referensvade <1,5
skadas aganet. Gar funktionsnedsatt umol/l).

ningen sa langtth hepatocytemas for

mag dt utsonda porfyinema fosam  akut i svaa kuksmator odh lades in pa

ras, Wir situationen kitisk efteisom en
toxisk porfyinmangd i allt snbbare
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| oktober 1995 insjuknade panten

medicinkliniken vid Kablinska sjuk
huset. | anamnesenafnkom &t han

var da nycket okeslos ob namast
uppgven. Flea episoder & svaa gast
rointestinala Wdningar tillstdtte som
upphdde endast tillfalligtvis. Hanar
hela tiden gtremt smapawerkad oh
kravde ho@ doser moifi. Tio dagar
efter anlomsten till Hudlinge sjukhus,
19 daar efter ankmsten till medicin-
kliniken, gnomgck han leerrans
plantdion. Det kiurgiska ingeppet ut
fordes under rycket swagt lius pa
grund & pdientens porfyisjukdom
som gor oksd de ine slemhinnana
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kansligp for ljusexponeing. Lever
transplantionen g initialt ett gptt re-
sulta med @d leverfunktion. Han for
blev dok intensivardskrawande ob
fick aryo uppepade tansfusionskra
vande @stointestinala bdningar.
Blodningskallan lokalisexdes till di
stala duodemm, men tots stoa mang
der plasma dt trombogtkoncentat
kunde Bdningen inte stoppas.aien-
ten utedklade o&sd gamneativ sep-
sis samt
geneell hepes simplg-infektion med
kutana forandngar. Patienten gck ad
mortem en manad eftenlertransplan
tationen i bilden & en nultipel ogan
svikt med tilltaygande fosaming av
leverfunktionen.
Obduktionen visade ett sar nedor

papilla Vateri som osak till Hédningar-

na od dessutomléra eosioner i neds
duodernim od jejurum. | éviigt fanns
tedken till infektion i lunga samt vatska annan atgar an brisata atiga wtin-
i pleura och buk. FAD fran den gnale  kontroller. Dessa skall inkludaranays
vem visade mikonodular ciros samt av seummakorer for levercellsskada
rikligt med garulant material i gall-ca=  och kolestas. Eftesom janbrist och an
naliculi, i Kupfferceller ot &ven i por emipaskndar hemsyntesen iyronet,
tabindvaven. Spasam stodroppig for och pa sa satt dkar porfpproduktio-
fettning sags. Den histajiska bilden nen, ingar oksa undestkning & B-Hb
var forenlig med potoporfyii (Figur 2).  och jamstdus i piogrammet. Med tark
pa den kitiska roll som allohol kan
Fanga upp tidiga signaler spela, kan detentuellt \ara bebgat att
pa okat leverengagemang skagpa sig en upgttning om behe av
| likhet med \ad som har beskits riktad radgvning genom undestkning
tidigare vid EPP [7] uteklades leer av lamplig seammakor.
svikten hos var geent snygande ob sa Nar det galler &proporfyrin, som
smaningm i ett snhbt acceleerande kontinuetigt bildas i tva isomex mole
slutfédopp. Rallet visar vikten & at kylslag, utsdndar den fiska lesfem hu
man foljer pdenten med hjélpvaett vudpaten a den tydrofoba I-isomea
program som sa tidigt som majligt sig formen via gllan. Den mer attenlosli
nalear leverkomplikationer od som ga lll-isomea formen gar ut i unen,

for de olika \ariablerna har dehierade som déarfér nanalt uppvisar en isomer

beslutsnider som egor vilka atgader 1lI/1-kv ot 6ver 1,0 pocent. Matning a
som skall vidtas. urinens innehall a koproporfyiin och
Det finns inga samladeiktlinjerilit- relaionen mellan de tva isomerfor-
teraturen for hur lontrollen s EPP-pa  mema ar darfor endntroll pa kolestas
tienten bor gnomfoms. Nar det galler utvedling.
det porfyinmetdoliska lagt ot le-
vems tillstand har undsokningsinter Akut r isk for leversvikt
vall mellan 6 manader [8] 6c2 ar [9] Om sjukdomspcessen i em nar
rekommendegts s lang tillstindet ar en sadanmd at gallutséndingen pa
staionat. Vid tedken till acceleerande verkas, accelarar porfyininlagringen
porfyrinproduktion eller bgynnande snébt och paienten gar in i en klinisk
leverengggemang g tatae kontroller fas med akutisk for leversvikt. Om
inkluderande leerbiopsi [9]. Det ske  kring 5 piocent & EPP-péientena an
ma for ett dervakningspogram somvi ges utedla livshotande beerskador

Figur 2 . Histologiskt snitt av levervavnad
fran patienten i fallbeskrivningen.
Leverparenkymeceller innehéllande
porfyrinkristaller. Bakom den snabbt
accelererande leverskada som patienten
drabbades av ligger porfyrinernas
vavnadstoxiska effekt.

Det forsta kliniska teknet pa ett afl
valligt leverengggemang &r ikters.
Manga & paientena har oksd sméor
upp till hoger i buken stralande ut iyg-
gen. Seammakorer som tansamina
ser oh alkaliskt bsfatas gr i allménhet
forhallandeis sma utslg. Den porfy-
rinmetaoliska bilden forandrs dar
emot pa ett kakteisktiskt satt vid k-
lestdisk progress med sjunkande halter
av protoporfyiin i feces ob dkad ut
sbnding a l-isomeen a koproporfy-
rin i urin.

Kraftig stegring av S-bilirubin, som
inte beor pa gllsten eller hemgk, kan
hos en EPP-pient indikera en sa all
vailig leverskada # déden foljer inom
1-3 manader om tillstandet inte -be
handlas [12, 13]. Den vid sidan &-bi
lirubin och S-GT kansligste indikéomn
pa hotande lerengggemang ar halt
och isomesammanséattningvakopro-
porfyriner i uiinen [14, 15]. Stignde
urinutsénding av koproporfyrin | och
sjunkande halt\aprotoporfyiin i feces
ar fynd som bor faanleda lgerbiopsi,
tétae kontrollintervall och, vid biopsi
fynd, férbeedelser for @nsplantton.

arbetar efter ygger pa dessaekom- [10]. Tjugonio fall av EPP med letala Produktionen & porfyriner i benméar

menddioner (Faktauta 2). Det foljs i leverkomplikaioner har appoterats
ettasintevall s& lang de biokmiska [11]. De festa & de beskwvna pdien-
variablemna ar stdonara od den klinis  tema \ar 6\er 30 &rmen tva ar i ton-
ka utedlingen inte @r anledning till aren ot en & dem endast 11 aagr
oro. mal. | atskilliga av fallen hade akhol

Sa lang porfyinhalten i roda lod-  utlést leversvikten ot hos naca hade
kroppar ot i feces haller sig pa latt till ett hemoytiskt inslay i sjukdomshbilden
mattligt forhojda nider ar paenten i bidragit till en acceleerande porfyin-
ett metdoliskt jamviktstillstand Om produktion od till en kitisk 6kning a
det kliniska tillstandet inte fsdmas belastningn pa @llappamten. Nar det
och om lever- och bodstdus ar noma  galler var péient kunde nagt utlésan
la behoer paienten inte b féremal for de ayens inte identiéras.
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gen kan dampas tempotd@genom ly-
pettransfusion, som inhibar eytropo
etinpaslget o damed minskar has
tigheten i hemsyntesen. Medel som
Okar l6slighetenvaporfyriner i gallsy-
stemet oh preparat som minskar dais
entephepdiska cikulation kan gs for
avlastning & levem.

Transplantation
Levertransplantdon har en kuativ
effekt vid hotande ellerxplicit lever
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— FAKTARUTA 2

Kontrollprogram

Vid erytropoetisk protoporfyri foljs detta kontrollprogram i ettarsintervall sa lange den kliniska och porfyrinmetaboliska utvecklingen inte
visar progress. Det syftar till att s& tidigt som méjligt finga upp signaler som pekar pa behov av atgarder.

Undersokning/atgard

Konsultation

Kliniskt status
Okad ljuskanslighet o

Buksmartor

Porfyrinmetaboliskt status

Atgérdskravande progress

Blod- och jérnstatus

Lagt eller sjunkande B-Hb
och/eller I&gt S-jarn och
jarnmattnad, sankt S-ferritin

Leverstatus

Tecken till progress av
leverengagemang

Porfyrinmetabolisk progress?
Kontroll!
* Anemi? Sideropeni? Kontroll!
Korrigera vid behov.
« Behov av alkoholr&ddgivning?

* Lever—gallutredning, eventuellt
inklusive leverbiopsi.
Overvag sankt kontrollintervall.

Undersok Ery-porfyrin, F-porfyrin,
U-porfyrinisomerer.

Tecken till aktivering?

Tecken till leverengagemang?

Definierade beslutsnivaer for de porfyrin-

metaboliska variablerna avgor den fortsatta

behandlingen: sankt kontrollintervall,
remiss till gastroenterolog etc.

.

Kontroll av B-Hb, fS-jarn, -transferrin,
-ferritin.

Utred orsaken. Aterstall minst normalt
B-Hb och fyllda jarndepéer.

Kontroll av S-ASAT, -ALAT, -GT
-bilirubin, -albumin, P-PK.

Hoga eller stigande varden for lever-
enzymer: leverbiopsi, kontrollintervall
sanks till 2-6 manader.

Sjunkande S-albumin och P-PK, hdgt
eller stigande S-bilirubin: utred
orsaken, leverbiopsi, sank kontroll-
intervall till 1-4 veckor.

Konsultera gastroenterolog

Konsultera porfyrispecialist

Konsultera gastroenterolog

svikt. Vid intragbdominala ingepp ar
det viktigt dt tinka pa t slemhinnona
hos en EPP-pient &r kanslig for ope
rationsljus. Ett paeppertivt schema for
att forhindra fototaxisk reaktion har be
skiivits [16]. Det lygger pa todbyte
som minskar méangden porigbelasta
de Hodkroppar i bodbanan ole som
under ett par@dor dampar ppduktio-
nen & nya. Tretton &ll av levertrans
plantaion har eppoterats [11]. Lever-
byte har emelldgid ingen efekt p& den,
store, delen & porfyrinproduktionen
som benmayen star fér och den ya
levem tvingas hantea i stot sett sam

ma porfyingenomféde som skadade
den @gmla. Det har darfor papetsa

[17] att leverbytet bér lombineas med
benmagstransplantdon, som ang-
per huvudkallan for mtoporfyinet.
Inte desto mindr ar leertransplanta
tion indicead &en om benm@strans
plantaion inte &r mojlig t ex pa gund
av hog alder hos pienten eller & ing-
en lamplig benm&sdongor ar till-
ganglig Den rya levem kan ju fung-
ra i mang ar tots dt den bakmlig-
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gande methola de&kten inte &r &irri-
gerad

Som vat fall visar ar det under alla
forhallanden viktigt # vid kolestdiska
signaler pd ett gcket tidigt stadium ta
kontakt med tnsplantdonsenheten,
eftesom allmantillstandet foranais
oerho6t sndbt nar leersvikten statiat.

Referenser

1.Nordmann Y, Deybach JC. Human heredi

tary porphyrias. In: Dailey HA, ed. Biosyn
thesis of heme and chlorophylls. New York
McGraw-Hill, 1990: 491-542.
2.Wennersten G. Porfys biokemisk bak
grund, klinik och diagnostik. Lakartidning
en 1979: 76: 4792-7.
3. Sarkany RPE, Alexander GIMA, Cox TM.

Recessive inheritance of erythropoietic-pro

toporphyria with liver failure. Lancet 1994;
343: 1394-5.

4.Goerz G, Bolsen K, Bunselmeyer S,
Schirer NY. Recessive inheritance of eryth

ropoietic protoporphyria with liver failure.
Lancet 1994; 344: 337.

5. Mathews-Roth MM. The consequences of

not diagnosing erythropoietic protoporphy
ria. Arch Dermatol 1980; 116: 407.
6. Mathews-Roth MM, Bosner B, Benfell K,

Roberts JE. A double blind study of cys-
teine photoprotection in erythropoietic pro
toporphyria. Photodermatol Photoimmunol
Photomed 1994; 10: 244-8.
7.Romslo I, Gadeholt H, Havding G. Erythro
poietic protoporphyria terminating in liver
failure. Arch Dermatol 1982; 118: 668-71.
8. Sarkany RPE, Norris PG. Hepatic compli
cations of erythropoietic protoporphyria. Br
J Dermatol 1994; 130: 258-9.
9. Bloomer JR, Bonkovsky HL. The porphyr-
ias. Dis Mon 1989; 35: 1-54.
10.Sarkany RPE. The molecular genetics of
erythropoietic protoporphyria. In: Dahl
MV, Lynch PJ, eds. Current opinion in der
matology. Philadelphia: Current Science,
1995: 219-24.
11.Todd DJ. Erythropoietic protoporphyria. Br
J Dermatol 1994; 131: 751-66.
12.Bloomer JR, Hill HD, Kools AM, Straka
JG. Heme synthesis in protoporphyria. Curr
Probl Dermatol 1991; 20: 135-47.
13.Mooyaart BR, de Jong GMT, van der Veen
S, Driessen LH, Beukeveld GJ, Grond J et
al. Hepatic disease in erythropoietic proto
porphyria. Dermatologica 1986; 173: 120-
30.
14.Doss MO, Frank M. Hepatobiliary implica
tions and complications in protoporphyria.
A 20-year study. Clin Biochem 1989; 22:
223-9.

15.Frank M, Doss MO. Severe liver disease i

3055



protoporphyria. Curr Probl Dermatol 1991
20: 160-7.

16.Polson RJ, Lim CK, Rolles K, Calne RY,
Williams R. The effect of liver transplanta
tion in a 13-year-old boy with erythropeie

SARTRYCK ur LAKARTIDNINGEN

tic protoporphyria. Transplantation 1988
46: 386-9.

17.Meerman L, Verwer R, van Hattum J, Klei
beuker J, Slooff M, Haagsma E. Orthotopi
liver transplantation in erythropoietic preto
porphyria [abstract]. Gastroenterology
1993; 104: A952.

Summary

Risk of liver failure in erythropoietic
protoporphyria;

alertness for signs of developing
cholestasis essential

Pauline Harper, Stig Thunell, Bo-Géran
Ericzon, Rolf Hultcrantz, Anne-Marie Ros

Lakartidningen 1998; 95: 3051-6.

Erythropoietic protoporphyria (EPP) pre
sents clinically as a painful skin reaction to-sun
light exposure. The profoundly disabling
psychosocial consequences of the disease of
go unnoticed by the physician, and the need
monitor the patient for hepatic complications i
not generally recognised. The article describg
the clinical and biochemical course in a 51
year-old man with EPP, who within a few days
developed signs of acute hepatic failure. Th
case emphasises the importance of a well d
signed monitoring programme that allowg
close evaluation of the patient’s current por
phyrin metabolism, and indicates what meag
ures should be considered.
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Thunell, Porphyria Centre, Huddinge sjukhug
S-14186 Huddinge, Sweden.
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