Zpravy z odbornych akci

Klinicke forum expertov: Diagnostika a lietha akutnych
porfyrii. 11.—12. juna 2010, PariZ (Francuzsko)

M. Mydlik

Préaca bola prednesena na XVI. vedeckej pracovnej sch6dzi kosického Spolku lekdrov, v Dome kultdry v Ruskove, diia 5. oktébra 2010.

V drioch 11.-12. jina 2010 sa konalo
v Parizi, vo Franclzsku, ,Diagnos-
tické expertné férum“ o diagnostike
a lie¢be akdtnych porfyrii. Hlavnym
organizdtorom tohto podujatia bol
prof. Jean-Charles Deybach z bioche-
mického a molekulového oddelenia,
z francizskeho Nérodného porfyric-
kého centra, Univerzitnej nemocnice
Louis Mouriera v Parizi, v spolupraci
s firmou Orphan. Tohto podujatia
sa zUcastnilo viac ako 100 ucastnikov
z Francuzska, Anglicka, Nemecka, Svéd-
ska, Norska, Holandska, Belgicka, Ta-
lianska, §panie|ska, §vaj(:iarska, z USA,
Juznej Afriky a Slovenska. ,Diagnos-
tické expertné férum“ sa konalo v ho-
teli Meridien Etoile, v centre PariZa.
V tGvodnom prejave prof. Jean-Charles
Deybach zdéraznil vyznam tohto po-
dujatia z pohladu diagnostiky, kratko-
dobej a dlhodobej lie¢by akatnych por-
fyrif, z pohladu vymennych skisenosti
pritomnych expertov, z pohfadu manaz-
mentu tychto choréb a nakoniec z po-
hfadu prijatia niektorych spolo¢nych
opatreni v ramci eurépskych Statov.
Odborny program bol rozdeleny do
4 (Casti: |. ¢ast bola venovana akut-
nym atakdm hepatélnej porfyrie, v Il.
Casti sa prednésatelia zaoberali akdt-
nymi atakami pri S$pecidlnych klinic-
kych podmienkach, v IlIl. ¢asti odzneli
prednasky o dlhodobej lie¢be akitnych
porfyrii. Dlhotrvajtce tcinky akitnych
porfyrii na pecen, obli¢ky, srdce a iné
organy boli naplriou IV. &asti. Zvlast-
nostou ,Diagnostického expertného
féra“ o diagnostike a lie¢be akdtnych
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porfyrii z formalneho pohladu bolo, Ze
vacsina predndsok obsahovala okrem
iného aj detailné kazuistické prezenta-
cie, ktoré vyvolali bohatu diskusiu.

»Diagnostické expertné férum“ bolo
vefmi dobre zorganizované po stranke
formalnej, ale aj obsahovej. Za na-
jdolezitejSie povazujem nasledujlice
skuto¢nosti: vo vadsine zdpadoeurép-
skych Statov vykonavaju svoju ¢innost
tzv. ,porfyrické centrd®, kde sa sustre-
duje evidencia, diagnostika, ale aj liecba
chorych s porfyrickymi chorobami.
Vddsina z tychto centier ma vynikajtice
biochemicko-laboratérne zdzemie pre
kvantitativne vySetrenie napr. porfobili-
nogénu v plazme a modi, ostatnych por-
fyrinov a niektorych enzymov, zasahuju-
cich do metabolizmu porfyrinov, napr.
porfobilinogén-deamindzy. Okrem toho
vsetci chori a ich pribuzni sa podro-
buju genetickému vySetreniu. Hem-ar-
gindt (Normosang), liek, ktory je Zivot
zachrariujuci prostriedok, najma pri ak-
dtnej atake akdtnej intermitentnej por-
fyrie, je v zdpadoeurdpskych krajinach
bezne dostupny aj pri dlhodobej liecbe.
Okrem toho u indikovanych chorych je
mozZna aj transplantdcia pecene.

Sardh (Stokholm) v tvodnej pred-
naske sa zaoberal klinickymi prejavmi
pri akdtnych porfyridch (bolesti bru-
cha bez peritonitidy, nauzea, vracanie,
zédpcha, distenzia brucha, svalova sla-
bost, tachykardia, hypertenzia, hypo-
natriémia, hypomagneziémia, nepo-
koj, nespavost a iné). V diferencidlnej
diagndze je potrebné vylucit iné akitne
ochorenia v dutine brusnej, ale aj mi-

momaternicovl graviditu, syndrém
Guillain-Barrého, syndrém neprime-
ranej sekrécie adiuretinu (arginin-va-
zopresinu), pouZivanie diuretik a men-
talne syndrémy. Diagnéza akutnych
porfyrii musi byt véasnd, musi sa zame-
rat na vylicenie liekov, ktoré moézu vy-
volat porfyrickd ataku, na lie¢bu bo-
lesti, na dpravu metabolizmu sodika
a vody a na ind symptomatickd lie¢bu.
V lie¢be odporucal podavat infliziu glu-
kézy 300-500 mg denne, intravendzne
podanie 10% NaCl a Heminu (Normo-
sang alebo Panhematin) v inftzii, spolu
s albuminom, 3-4mg/kg vahy denne
pocas 4-5 dni. V tazkych pripadoch
a pri opakovanych atakdch prichadzala
do Uvahy aj transplantécia pecene.
Ventura (Modena) prezentoval 27-ro¢-
ného muza s opakovanymi atakami
akutnej intermitentnej porfyrie (AIP)
potom, ¢o sa pacient podrobil apendek-
témii pre nespravne uréenu diagnézu.
Klinicky stav sa zlep3il az po opakova-
nom podani Normosangu a po i.v. lie¢be
s NaCl. Pri zavere¢nom vysetreni hod-
nota porfobilinogén deamindzy v eryt-
rocytoch bola 35% normalnej hodnoty.
Neskorou diagnézou AIP sa zaoberal
Stein (Cambridge). I5lo 0 22-ro¢nd gra-
vidnu Zenu, ktord dostala néhle bolesti
brucha a opakovane vracala. Pri urolo-
gickom vySetreni sa zistila bilaterdlna
hydronefréza, ktoru liecili v celkovom
znecitliveni zavedenim bilaterdlnych
ureteralnych stentov. Po 5 diioch chora
dostala opét bolesti brucha, vracala,
Na+ v sére bolo 132 mmol/l. Pérod
v tejto situdcii realizovali cisdrskym
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rezom a narodilo sa zdravé dievéatko.
Po daldich 3 drioch Na' v sére bolo
126 mmol/I a klinicky stav bol inter-
pretovany ako syndrém Guillain-Barré.
V mo¢i sa zistila vyznamna poziti-
vita porfobilinogénu, a preto zacali
lie¢bu Normosangom. Celkove ju liecili
24 dni, ale intermitentne pokracovali
v lie¢be az 7 mesiacov, pocas ktorych
dostala celkove 18 g Normosangu. Po
tejto dlhodobej lie¢be chora bola bez
tazkosti. Okrem toho, chora prekonala
infekciu mocovych ciest.

Tazky priebeh AIP opisala Cuquemel-
lova (Créteil). 13lo o 26-ro¢nu cernosku,
ktord sa podrobila apendektémii pre bo-
lesti brucha, ale po laparatémii sa ob-
javila u chorej motorickd neuropatia
dolnych konéatin, bolesti brucha po-
kracovali a pri dehydratécii sa vyvinulo
nédhle zlyhanie obli¢iek s hypertenziou
a poruchami vizu. Okrem toho chord
mala halucindcie, opakované kf¢e a mu-
sela sa podrobit umelej ventilacii. Pri la-
boratérnom vysetreni sa zistilo, Ze chora
mala v mo¢i porfobilinogén 523 pmol/I
a 6-ALA 620 pmol/l. Pocas liecby AIP
Normosangom, po dobu 1 tyzdna, upra-
vili sa klinické priznaky a laboratérne
ukazovatele AIP k norme. Klinicky stav
bol u vyssie spominanej chorej kompliko-
vany pseudomonadovou sepsou. Okrem
antibiotickej lie¢by pokracovali v liecbe
Heminom aZz do davky 2 500 mg. Nako-
niec sa stav pacientky definitivne upravil.

Marsdenova (Londyn) prezentovala
2 gravidné choré s AIP. Podla tejto au-
torky AIP nie je nebezpec¢né ochorenie
pre gravidné Zeny. Akutne priznaky AIP
pocas gravidity mbzu byt pritomné aj
v dosledku zvy3enej hodnoty progeste-
rénu v plazme. Pocas gravidity u cho-
rych s AIP je treba wylucit z pouzivania
niektoré lieky, najma barbiturany, po-
zitie etylalkoholu, zabréanit znizenému
prijmu kalérii a vzniku réznych infek-
cif. Pouzitie hem-argindtu pocas gra-
vidity bolo bezpe¢né. Maillot (Pariz)
liecil 19-ro¢ného mladika s opakova-
nymi atakami AIP glukézou a hem-ar-
gindtom. Pacientov stav sa vyznamne
zlepsil az po Uprave Zivotospravy, ked
chory pribral na vahe a prestal fajcit.

Lie¢ba psychickej depresie, ktora méze
byt priznakom AIP, je moZna s pouZitim
hem-argindtu (Vermeij et al, Deven-
ter). Meersseman (Leuven) dlhodobe
dspesne lie¢il 52-ro¢ného pacienta s AIP
a poskodenim pecene (hemachromaté-
zou) opakovanymi infiziami hem-argi-
natu a transplantdciou pecene.

Mydlik a Derzsiova (Kosice) sa zao-
berali poskodenim obliciek pri AIP. Vy-
Setrili 11 chorych (8 Zien, 3 muzov) s AIP
a 1 muza s porfyriou variegata. Chorf
boli lie¢eni pocas 15-20 rokov. Funkéné
vySetrenie oblic¢iek bolo vykonané pocas
remisie choroby. Hypertenzia sa zistila
u vsetkych chorych a tubulointersti-
cidlne poskodenie oblic¢iek u 10 chorych
(hypostentria a porucha exkrec¢nej fazy
na izotépovom renograme). Okrem
toho bol zisteny vyznamny deficit vita-
minu B, v erytrocytoch s ndslednou hy-
peroxalémiou a hyperoxaltriou u vet-
kych chorych [1,2].

Pri AIP spojenej s rendlnou insufi-
cienciou bola sutcasne vzdy pritomna
aj porfyria cutanea tarda, v rdmci por-
fyrie variegata s pocetnymi pluzgiermi
na kozi (Biolcati, Rim).

Indikdciou pre transplantaciu pecene
pri AP je zdvazny klinicky nalez, ktory
je refrakterny na konzervativnu liecbu.
V popredi klinického obrazu boli opa-
kované ataky s bolestami brucha, zvy-
Senou sympatickou aktivitou a perifér-
nou neuropatiou. U 3 chorych autor
pozoroval quadruplegiu s respira¢nou
insuficienciou, ktord vyzadovala umelt
ventildciu. Celkove vykonali trans-
plantdciu pec¢ene u 13 chorych. Pocas
26 mesiacov 3 chori zomreli na mul-
tiorgdnové zlyhanie a 6 chorf boli po
transplantécii pecene vo vefmi dob-
rom stave. Jeden chory sa podrobil ne-
skor aj transplantacii oblicky pre pro-
gresiu hypertenzivnej nefropatie, ktord
bola potencovand opakovanym po-
danim Tacrolimusu. Vd&ina chorych
sa podrobila transplantécii pecdene
s pouzitim redukovaného Stepu (do-
mino trasplantation) (Newsome, Bir-
mingham). Podfa Minderovej (Ziirich)
klinicko-laboratérne kritéria pre opa-
kované ataky AIP su: zvySenie porfobi-
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linogénu v modi 5-ndsobne, opakované
bolesti brucha alebo stehien, vracanie,
tachykardia, hyponatriémia, hyperten-
zia, rozne mentélne poruchy a parézy.

V rdmci spolocenského programu
sa Ucastnici tohto podujatia zddast-
nili na gala veceri, ktord sa konala na
vyletnej lodi, na Seine a pocas plavby
organizatori demonstrovali krasy ve-
&erného osvetleného Pariza, za velmi
prijemného pocasia. Niektori téastnici
po ukonceni ,Diagnostického expert-
ného féra“ navstivili niektoré turisticky
nekonvencné miesta, ako napr. gotickd
baziliku Saint-Denis, v ktorej st po-
chovani mnohi francdzski kréli, okrem
inych bolo mozno vidiet ndhrobky Lu-
dovita XVI. a jeho manzelky Mdrie An-
toinetty, dcéry Mdrie Terézie, ktorf boli
popraveni roku 1793, na zaciatku Fran-
cltizskej revoltcie. Pariz je uz od XVII.
storocia, okrem iného, miestom slav-
nych kaviarni, kde sa stretdvali a disku-
tovali mnohf spisovatelia, umelci, vedci
a politici. Niektoré z nich su v prevad-
zke az do sucasnej doby. Jedna z nich,
»La Rotonde“ na Bulvdri Montpar-
nasse, je zndma castymi navstevami He-
mingwaya, Francisa-Scota Fitzgeralda,
[lju Erenburga, ale aj revolucionarov
Leva Trockého a V. I. Lenina. Po 2. sve-
tovej vojne sa umeleckd bohéma presu-
nula severnejsie v centre Pariza na Bul-
vér Saint-Germain de Prés do kaviarni
Les Deux Magots a Café de Flore, kde
seddvali spisovatelia Jean-Paul Sartre,
Simone de Beauvoir, Albert Camus, ale
aj Boris Vian, ktory bol v jednej osobe
vyznamny dZezovy hudobnik, spisovatel
a dramatik a spevécka Juliette Greco.
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