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Vazené kolegyné a kolegové,
v dnesnim Cisle Laboratornich listli vam pfinasSime podrobné informace o porfyrii.

Historicky také jako ,upifi nemoc” je souhrnné oznalovana skupina onemocnéni,
manifestujicich se v dusledku poruchy tvorby hlavniho krevniho barviva, hemu.

je prosteticka skupina hemoproteind, tvorena SCHe
tetrapyrolovym jadrem, do jehoz stfedu je navazan jeden
atom Zeleza Fe?. Jeho syntéza probiha ve viech bunkach
lidského téla, avSak drtivou vétSinu produkce zajistuji
erytroidni bunky kostni dfené a Caste¢né také bunky jater.
Vramci krvetvorby se hem stava soucasti transportniho p.c
proteinu hemoglobinu. Hemoglobin je vyznamnou slozkou
krve, kde je obsazen v Cervenych krvinkach, erytrocytech, a
zde zajiStuje jednu ze zasadnich funkci krve, kterou je 0% gy o” TOH
transport krevni plynd, kysliku a oxidu uhlicitého.
Vytvofeni samotného hemu predchazi série nékolika reakci, jejichz meziprodukty se
souhrnné oznacuji jako porfyriny. Jednotlivé kroky této reakéni kaskady jsou zajisStovany
prislusnymi enzymy, bez jejichz spravné funkce dochazi k preruseni fetézce reakci
a k hromadéni meziproduktu, ktery by byl v dané reakci substratem. Soucasné s tim
dochazi k zavaznému nedostatku vSech nasledujicich produkt, vietné hemu a
hemoglobinu.
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Jednou ze zasadnich vlastnosti vSech latek s porfyrinovym jadrem je, Ze jsou diky
konjugovanému systému dvojnych vazeb, schopny absorbovat Cast viditelného svétla a
jsou tedy barevné. (Cervena barva hemoglobinu je zpdsobena pravé touto vlastnosti.
Castd domnénka, Ze je krev &ervena kvdli navazanému Zelezu, je mylna). Absorpce
svetelné energie témito latkami je takeé pficinou jednoho z nejvyraznéjSich dlouhodobych
pFiznakd porfyrii, a to destrukce koznich tkani, vystavenych slunecnimu zareni.

Z pohledu pribéhu se porfyrie déli na dvé hlavni skupiny, akutni a chronické:
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Typ Nazev Enzymovy defekt Projevy
AKUTNI Plumboporfyrie ALA-dehydratasa neurovisceralni
Akutni intermitentni . . . )
, Porfobilinogendeaminasa neurovisceralni
porfyrie
Hereditarni = ) da neurovisceralni
koproporfyrie oproporfyrinogenoxidasa I
, ) . . neuroviseeralni
Porphyria variegata Protoporfyrinogenoxidasa o
a kozni
CHRONICKE Kongenitilni
= . . Uroporfyrinogen III kosynthasa kozni
erytropoeticka porfyrie
Porphyria cutaneca tarda Uroporfyrinogendekarboxylasa kozni
Hepatoe oeticka
= ) Tytop Uroporfyrinogendekarboxylasa kozni
porfyrie
Erytropoeticka porfyrie  Ferrochelatasa kozni

Zvlastni skupinou je porfyrie vyvolana otravou olovem (plumboporfyrie). Olovo svou
vazbou inhibuje funkci enzymu ALA-dehydratazy, ktery je nezbytny hned v pocatecni fazi
tvorby porfyrin(. ZvySené koncentrace tohoto tézkého kovu v krvi mohou tedy take
vyvolat jistou formu porfyrie.

Ostatni porfyrie, vyvolané &asto dédi¢nymi poruchami funkce enzymdi, se obecné
vyznacuji priznaky, které témto onemocnénim historicky vyslouzily lidovy nazev ,upifi
obsahujici zvySené mnozstvi porfyrind. Dale se porfyrie mnohdy vyznacuji ustupujicimi
dasnémi a obecnou chudokrevnosti a bledosti. Poslednim pfiznakem, ktery nemocné
spojuje s povestnym vampirismem, je intolerance Cesneku, jehoz neékteré slozky mohou
byt pro postizené toxické.

jako takova neexistuje. Mezi obecné kompenzacni techniky spadaji hlavné riizné
formy ochrany prfed sluneCnim zafenim (odév, specialni krémy...). U nékterych typU
porfyrii jsou vyuzivany napfiklad venepunkce (zbavujici télo nadbytecnych porfyrin( a
Zeleza), krevni transfuze Ci néktera LécCiva.

je nejCastéji provadéna ze sbirané moli nebo ze stolice
spektrofotometrickymi technikami, pripadné metodou vysokoucinné kapalinové
chromatografie s fluorescencni detekci, ktera poskytuje detailnéjsi pfehled o konkrétnich
metabolitech, a tedy i o konkrétni formé onemocnéni.
V nasi laboratofi je diagnostika porfyrii provadéna metodou vysokoucinné kapalinove
chromatografie ze sbirané moci. Dllezité je odebirany vzorek po celou dobu co mozna
nejlépe chranit pred svétlem.
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