Porfyriattacker forekommer hos barn,
men symtomen kan vara vaga

[MPorfyriattacker hos barn &r ett oklart
och daligt utforskat omrade. Walden-
strom beskrev pa 1950-talet att attacker
hos barn var extremt ovanliga och att
barn inte hade forhdjd utsondring av
porfyrinprekursorer. Det finns nagra
overtygande fallrapporter dar barn haft
attacker av akut intermittent porfyri
(AIP) fore puberteten — ibland med pare-
ser, epilepsi och njurskada. Vid sadana
svéra attacker var symtomen liknande de
vuxnas.

Vart intresse vicktes av en ung kvin-
na med DNA-diagnostiserad AIP. Fran
14 till 20 ars &lder virdades hon pé barn-
klinik och pa medicinklinik totalt 14
ganger for attacker av buksmadrtor, illa-
méende och obstipation premenstruellt.
Porfyrinprekursorerna 5-aminolevulin-
syra (U-ALA) och porfobilinogen (U-
PBQG) var hela tiden normala. Men fran
20 érs alder blev U-ALA och U-PBG
klart férhojda, trots ofordndrad symtom-
bild.

Har barn och vuxna samma referens-
virden fér U-ALA och U-PBG? Har
barn med AIP-anlaget hogre nivéer av
U-ALA och U-PBG én icke anlagsbéra-
re? Kan porfyrinprekursorerna vara
markor for eventuella framtida attacker?
Vilken ar férekomsten av AlP-attacker
hos barn och hur ter sig attackerna kli-
niskt?

En populationsbaserad prospektiv
studie med cirka 2,5 ars uppfoljning har
genomforts i de fyra nordligaste lénen.
61 av totalt 78 kinda DNA-diagnostise-
rade anlagsbérare av AIP under 18 &r in-
gick i studien. Initialt gjordes en klinisk
undersokning med anamnes, status och
basvirden for U-ALA och U-PBG. In-
struktion gavs att féra dagbok vid miss-
tankt porfyriattack avseende symtom
och eventuellt utlosande orsak samt att
lamna urinprov for ALA- och PBG-ana-
lys de tva forsta dagarna av attacken.

Referensvérden for U-ALA och U-
PBG har berdknats fran 135 friska kon-
trollbarn i aldrarna 3—16 ar och redovi-
sas i artikeln. Man fann éldersvariatio-
ner och for U-ALA éven konsskillnader
i aldern 13—16 ar. Basvérden for por-
fyrinprekursorerna var hogre hos AIP-
barnen én hos kontrollbarnen men var i
det korta perspektivet inte markor for ut-
veckling av attacker senare.

Hos 10 av de 61 barnen rapporterades
19 misstinkta attacker av AIP. Efter
noggrann klinisk bedémning befanns
sex av barnen (10 procent) ha haft AIP-
attacker med buksmarta. Tre flickor i &l-
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Hos 10 av de 61 barnen med DNA-dia-
gnostiserade anlag fér akut intermittent
porfyri rapporterades misstdnkta attacker.
Efter noggrann klinisk bedémning be-
fanns sex av barnen (10 procent) ha haft
attacker med buksmadrta. Tre flickor i al-
dern 12 till 16 4r hade 2-3 dagars buk-
smadrta i relation till menstruation, infek-
tion eller p-piller. Tre pojkar i dldern 6-14
ar hade buksmérta i 1-5 dagar.

dern 12 till 16 &r hade 2—3 dagars buk-
smidrta i relation till menstruation, infek-
tion eller p-piller; i ett fall var U-ALA
forhojt. Tre pojkar i dldern 6—14 &r hade
buksmirta i 1—5 dagar. Hos en av de tva
6-aringarna var savial U-ALA som U-
PBG forhdjt. Hos den andra 6-aringen
var U-ALA forhgjt liksom hos 1 4-aring-
en, som hade en attack utlost av fysisk
anstrangning.

AlIP-attacker forekommer hos barn. Sym-
tomen hos barn kan vara vaga och kort-
variga, och porfyrinprekursorerna ér of-
tast latt eller inte alls forh6jda. Saledes
kan den kliniska bilden hos barn skilja
sig markant frdn den hos vuxna. Buk-
smértor i samband med menstruation
hos tonérsflickor med AIP kan l4tt miss-
bedomas. Barn till anlagsbirare med
AIP rekommenderas DNA-test samt
uppf6ljning och instruktion om preven-
tion for att undvika utveckling av onddi-
ga attacker. Det dr darfor angeldget att
barnldkare och distriktsldkare som har
barn med AIP i sitt upptagningsomrade
ar vélinformerade i dessa frigor.
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Forsiktighet med
p-piller vid porfyri

[Kvinnligt kdnshormon spelar en
nyckelroll for utlosande av attacker vid
akut intermittent porfyri (AIP). Kvinnor
ar hardast drabbade och symtomen mest
uttalade i fertil &lder. Premenstruella at-
tacker &r vanliga, dessa lindras ibland av
GnRH-agonister. P-piller kan utlésa por-
fyriattacker men har ndgon gang lindrat.

I en populationsbaserad studie be-
lyses anviandning av hormonell antikon-
ception och substitution vid menopaus
(HRT) och eventuell paverkan pa AIP
samt graviditet och AIP. En enkét besva-
rades av 166 kvinnor, 87 procent av alla
kvinnor med kénd AIP i Norrland. 91 av
kvinnorna (55 procent) hade ndgon gang
haft akut porfyriattack, manifest AIP; 75
hade aldrig haft attack, latent AIP.

Halften av kvinnorna hade anvént p-
piller, varav 50 hade manifest AIP. Av
dessa angav 12 (24 procent) att p-piller
utlost AIP-attacker. En kvinna upplevde
forbattring av p-piller. I nagra fall hade
minipiller eller depainjektion av gesta-
gen anvints, vilket oftare utlost attacker.
Levonova hade inte utldst attacker.

HRT hade anvénts av var fjarde kvin-
na 6ver 45 ar for behandling av klimak-
teriella besvir (oftast plaster) eller for
behandling av atrofiska slemhinnor (of-
tast lokalt). I inget fall utlostes porfyriat-
tack, trots att en del av kvinnorna tidiga-
re haft 4tskilliga AIP-attacker och p-pil-
lerutlosta attacker.

Kvinnor med manifest porfyri rap-
porterade missfall i 25 procent av gravi-
diteterna jaimfort med 15 procent vid la-
tent porfyri (P=0,032). Porfyrin forsim-
rades under graviditeten hos 10 procent
av kvinnorna men forbattrades hos 25
procent. Ingen relation till missfall sags,
inte heller 6kad risk for preeklampsi.

Sammanfattningsvis rekommenderas fort-
satt forsiktighet vad giller p-piller. Kop-
parspiral kan anvéndas och mdjligtvis
Levonova. I en uppf6ljning 2001 anvan-
de endast 4 procent p-piller.
Hormonsubstitution kring menopaus
innebdr forhallandevis ladga konshor-
monnivéer och péverkar sillan porfyri-
sjukdomen. I forsta hand rekommende-
ras plaster eller lokal behandling for
undvikande av forsta passagen i levern.
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