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Rodina vzácných genetických onemocnění
AJP se vyznačuje akutními, potenciálně život ohrožujícími atakami a u některých pacientů chronickými, oslabujícími příznaky. 
Může způsobit roky trápení a snížení kvality života.1-3,5

AJP je způsobena enzymatickou poruchou v různých stupních biosyntetické dráhy hemu v játrech. Tyto poruchy vedou 
ke kompenzační nadprodukci ALA syntázy 1, což způsobuje neurotoxické hromadění ALA a PBG a vede k projevům 
onemocnění.1,3

Neurotoxické působení ALA a PBG
ALA a PBG jsou normální prekurzory syntézy porfyrinů, ale ve vysokých koncentracích jsou neurotoxické.1
ALA je považována za hlavní neurotoxin odpovědný za chronické příznaky, akutní ataky a dlouhodobé komplikace. 
PBG je méně toxický, ale citlivý diagnostický marker AJP.2,3

ALA a PBG by měly být testovány spolu s odpady celkových porfyrinů do moči pro potvrzení diagnózy AJP. Normální hladina 
PBG v moči u symptomatických pacientů vylučuje 3 nejběžnější podtypy AJP jako příčinu příznaků. 
Protože ALA a PBG jsou nejvíce zvýšené v době symptomů nemoci, je načasování testování zásadní.1,2,6

Oslabující příznaky, převážně u žen
Symptomatické onemocnění se nejčastěji vyskytuje u žen v reprodukčním věku. Hlavní příznaky jsou způsobeny 
účinky na nervový systém.2,3

Onemocnění je v projevech velmi variabilní, ale hlavním příznakem bývá těžká, difúzní bolest břicha až u 92 % pacientů. 
Mezi další běžné příznaky patří nevolnost a zvracení, tmavá nebo načervenalá moč, zmatenost a úzkost, bolest 
nebo slabost končetin.3,5

V kohortě pacientů s častými exacerbacemi až 65 % pacientů uvádělo chronické příznaky a 46 %  každodenní 
příznaky nemoci.5

Důsledky opožděné diagnózy
AJP často uniká diagnóze, protože příznaky jsou nespecifické a překrývají se s mnoha běžnými onemocněními.3
Bez včasné diagnózy mohou být pacienti vyšetřováni řadou různých specialistů, být opakovaně hospitalizováni a v některých 
případech i zbytečně operováni. Nepoznané onemocnění přináší dlouhodobé komplikace jako například onemocnění 
ledvin a hypertenze.2,3

Pacienti s opakovanými atakami mohli být dříve diagnostikováni jako:
Virová gastroenteritida, syndrom dráždivého tračníku, cholecystitida, apendicitida, endometrióza, deprese, psychóza, 
stres, epilepsie, Guillain-Barrého syndrom, otrava olovem nebo abstinenční příznaky.2,6-8

Akutní j�terní porfyrie (AJP)
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Pokud přízn�ky n�zn�čují možnost AJP, objednejte tyto testy moči�-³
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