Akutni jaterni porfyrie (AJP)

Zvy$ené hladiny ALA a PBG mohou VYSVETLIT BOLEST

Rodina vzacnych genetickych onemocnéni
AJP se vyznacuje akutnimi, potenciélné Zivot ohrozujicimi atakami a u nékterych pacientl chronickymi, oslabujicimi pfiznaky.
Miize zplsobit roky trapeni a snizeni kvality Zivota.”**

AJP je zplisobena enzymatickou poruchou v rliznych stupnich biosyntetické drahy hemu v jatrech. Tyto poruchy vedou
ke kompenzacéni nadprodukci ALA syntdzy 1, coz zplisobuje neurotoxické hromadéni ALA a PBG a vede k projeviim
onemocnéni.”®

Neurotoxické pusobeni ALA a PBG

ALA a PBG jsou normalni prekurzory syntézy porfyrind, ale ve vysokych koncentracich jsou neurotoxické.

ALA je povazovana za hlavni neurotoxin odpovédny za chronické pfiznaky, akutni ataky a dlouhodobé komplikace.
PBG je méné toxicky, ale citlivy diagnosticky marker AJP.?3

ALA a PBG by mély byt testovany spolu s odpady celkovych porfyrini do moci pro potvrzeni diagndzy AJP. Normalni hladina
PBG v moci u symptomatickych pacienti vylucuje 3 nejbéznéjsi podtypy AJP jako pficinu pfiznakd.
Protoze ALA a PBG jsou nejvice zvy$ené v dobé symptom{ nemoci, je nacasovani testovani zasadni."*®

Oslabujici priznaky, prevazné u zen
Symptomatické onemocnéni se nejcastéji vyskytuje u Zen v reprodukénim véku. Hlavni piiznaky jsou zptsobeny
ucinky na nervovy systém.?3

Onemocnéni je v projevech velmi variabilni, ale hlavnim priznakem byva tézka, difuzni bolest bficha az u 92 % pacient.
Mezi dalSi bézné priznaky patfi nevolnost a zvraceni, tmava nebo nac¢ervenala moc, zmatenost a Uzkost, bolest
nebo slabost koncetin.**

V kohorté pacienttl s ¢astymi exacerbacemi az 65 % pacientl uvadélo chronické priznaky a 46 % kazdodenni
pfiznaky nemoci.®

Dusledky opozdéné diagnézy

AJP ¢asto unika diagndze, protozZe pfiznaky jsou nespecifické a prekryvaji se s mnoha béZnymi onemocnénimi.?

Bez v¢asné diagn6zy mohou byt pacienti vySetifovani radou riiznych specialistd, byt opakované hospitalizovani a v nékterych
pripadech i zbytecné operovani. Nepoznané onemocnéni pfinasi dlouhodobé komplikace jako napfiklad onemocnéni

ledvin a hypertenze.??

Pacienti s opakovanymi atakami mohli byt drive diagnostikovani jako:
Virova gastroenteritida, syndrom drazdivého tracniku, cholecystitida, apendicitida, endometriéza, deprese, psychdza,
stres, epilepsie, Guillain-Barrého syndrom, otrava olovem nebo abstinenéni pfiznaky.5®

Pokud priznaky naznacuji moznost AJP, objednejte tyto testy mocit-3

PBG ALA Porfyriny
(porfobilinogen)* (delta-aminolevulova kyselina)* nespecificky test, nemél by byt

pouzit samostatné
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