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Om Erytropoietisk ProtoPorfyri (EPP) og andre porfyrisygdomme

EPP skyldes en enzymfejl. Den er arvelig, men der skal flere samtidige faktorer til, far sygdom
udvikles. EPP kan saledes springe generationer over. EPP viser sig oftest i den tidlige barndom, og
det kan veere sveert at finde ud af, hvad barnet fejler.

Symptomer pa EPP er breendende smerter i huden, efter udsasttelse for synligt lys i visse
bolgeleengder. Readme og heevelse kan optreede. Mange med EPP oplever ekstrem traethed.

EPP er én blandt flere, for det meste arvelige, sjeeldne sygdomme. De kaldes porfyrisygdomme,
eller porfyrier fordi forskellige porfyriner ophobes i kroppen, hvor de kan gare skade. Forskellige
porfyriner udlgser vidt forskellige symptomer.

Porfyrinerne udskilles med urin eller feeces. Maengden af de forskellige porfyriner kan undersgges
og giver et fingerpeg om porfyritypen. Iseer hvis sygdommen er kendt i familien, kan en genetisk
test give vished.

De mest “almindelige” porfyrisygdomme er PCT, AIP og EPP. | Danmark har maske 200 personer
en diagnose med porfyrisygdom. Flere er genetisk disponeret og kan risikere at fa porfyri, hvis de
udseettes for udlgsende faktorer.

Porfyri er mange forskellige sygdomme
Der er flere porfyrisygdomme, end der naevnes her. Men de er ekstremt sjeeldne.

”Hudporfyrier” (EPP og PCT) medfarer varierende grader af falsomhed for synligt lys. PCT giver
hudforandringer med blaerer og sar og med tiden misfarvninger og skrabelig hud, hvis den ikke
beskyttes mod lys. Almindelig solcreme med UV-filter beskytter ikke mod reaktioner i huden.
Cremen skal indeholde fysiske filtre (ler, zink mv).

”Akutte porfyrier” — ogsa kaldet ”leverporfyrier” (AIP, VP og HCP) giver akutte anfald med mave-
eller rygsmerter, kvalme, opkastninger og smerter eller lammelser i musklerne. Nogle af de
(endnu mere) sjeeldne porfyrier (HCP og VP), kan give bade akutte symptomer og lysfalsomhed.
Akutte porfyrier kan udlgses af hormoner, alkohol, faste eller stress, samt mange typer medicin.

Fordi porfyrisygdomme er sa sjeeldne, risikerer de at blive forvekslet. Det er derfor meget vigtigt,
at bade patienten og naermeste pargrende ved hvad der skal ggres og hvad man skal undga, nar
en person med en kendt porfyri kommer i kontakt med sundhedssystemet.

Eksempel
Nar PCT skyldes ophobning af jern i kroppen, kan man behandle det med gentagne areladninger.
En person med EPP ma derimod ikke arelades, idet det forvaerrer sygdommen.

Forkortelser

AIP: Akut Intermitterende Porfyri PCT: Porfyria Cutanea Tarda VP: Variegat Porfyri
EPP: Erytrotropoietisk Protoporfyri  HCP: Heriditeer CoproPorfyri



