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Porphyria cutanea tarda familiaris

Familial porphyria cutanea tarda
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OSSZEFOGLALAS

A DOTE Borklinika fényszakrendelésén
1968 6ta rendszeresen gondozott photoder-
matosisos beteganyaghan dsszesen 253 PCT-s
szerepel. Ezek kéziil hdrom csalddban fordult
elo PCT kér generdcion keresztiil. Az észlelt
esetek kapcsdn az irodalom tiikrében dssze-
foglaljak a familidaris PCT-re vonatkozo is-
mereteket.

’Kulcsszavak:
PCT-familiaris halmozddas
provokalo faktorok — UD-aktivitas

SUMMARY

Out of the 253 PCT cases in the photoder-
matology patient material followed up by the
Department of Dermatology Debrecen since
1968 familial PCT was diagnosed in 3 fami-
lies over 2 generations. The provoking fac-
tors were alcohol abuse, exposure to pestici-
des and estrogen containing contraceptives.
On the basis of enzymatic analysis a predis-
position to PCT was detected in 6 young fe-
males of one family. Attention is drawn to the
importance of prevention in such cases.
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A porphyria cutanea tarda (PCT) a hazank-
ban leggyakrabban el6fordulé cutan porphy-
ria, melyet klinikailag photosensitivitds,
borfragilitds, bullaképzddés. hypertrichosis
¢s hyperpigmentatio jellemez, neuroviscera-
lis dysfunkcidra utald tiinetek nélkiil. A bér-
timetekért a mdjban 1évd uroporphyrinogén
decarboxilase (UD) aktivitdsdnak a csokke-
nése felelés, minek kévetkeztében kéros
porphyrin metabolitok szaporodnak fel a
madjban, majd a bérben akkumuldlédva foko-
zott érzékenységet idéznek el6 a hosszi hul-
lamad UV-fénnyel, a porphyrinek {6 absorpci-
0s spektrumdval szemben (6, 10).

Az experimentalis és klinikai megfigyelé-
sek alapjdn ma a korképet olyan genetikusan
determinalt enzimdefektuson alapulé anyag-

csere-betegségnek tartjdk (1, 2, 6), amelyet
szdmos tényez6 — alkohol, dsztrogének, kii-
16nbizd gydgyszerek, vegyszerek, hepatitis
epidemica — tehet manifestté.

A korképet provokild agensek szerepének
tisztdzdsa fontos a relapsusok elkeriilése ér-
dekeben, mivel ismeretiik birtokdban tore-
kedhetiink elimindldsukra.

Napjainkban a PCT klasszifikdcidja az en-
zimdefectus alapjan a kovetkezd (2). PCT 1.
vagy sporadikus PCT: csalddi halmozddds
nincs, az UD-aktivitds a vvi-ben normalis
PCT II. vagy tamilidris PCT: csalddi halmo-
z0das, UD-aktivitds a normadlis 50%-a PCT
II1. pozitiv csalddi halmozodds, UD-aktivitds
normalis. A mdjban mindhdrom formdaban
csokkent az UD-aktivitds.

“Elsadis formdjdban elhangzott a ,,.Szodoray Emlékiilés™-en Debrecen, 1994, szeptember 29.~okiéber 1.
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Beteganyag
A DOTE Borklinika 253 gondozott PCT-s be-
tege koziil harom csalddban fordult elé PCT, két
genericién keresztiil, a csalddfdkat a kovetkezOk-
ben szemléltetjiik (1, 2. dbra).

Csaladfa

T

1. abra
1. csalad

70 éves férfi és 33 éves lanya. A férfibetegnek
1976 tavaszan jelentek meg a PCT-tipusos bortii-
netei. Anamnézisében rendszeres alkoholfogyasz-
tds szerepel. 33 éves ldnydn 4 éves oralis fogam-
zAsgdtld thl. szedés utdn alakult ki a PCT-je. Labo-
ratériumi leletei koziil jellemzd a magas uro-
porphyrin-iirités a vizeletben, az alig emelkedett
coproporphyrin excretio és vvt, illetve széklet-
porphyrinek normalis szintje.

Mindkettojiikben igazolhaté a hepatopathia,
észlelhetd a vérkép, illetve SeFe és TVK-értek
PCT-re karakterisztikus megvéltozdsa, valamint a
férfibeteg alkoholos mdjkdrosoddsdra jellemzd
magas IgG és IgA serumszint.

Csaladfa

2. csalad

71 éves férfi és 29 éves fia. Az idds férfibeteg
rendszeresen fogyasztott alkoholt, 1974-ben diag-
nosztizltuk porphyridjat. 29 éves fia alkalmi al-
koholfogyasztdsrél szamolt be, de bortiinetei ki-

alakuldsdt megel6z8en vegyszerrel is dolgozott. A
laboratériumi leleteikben emelkedett vizelet uro-
porphirin-iiritést taldltunk, kifejezetten emelkedett
méjenzimértékek mellett.

3. csalad

Az idGsebb nébetegnek 22 éves kordban, 1972~
ben egyéves Infecundin-szedés utdn jelentek meg
tipusos bortiinetei. A fiatalabb nétestvérénél 32
éves korban, 1986-ban Ovidon szedését kovetden
2 év milva diagnosztizdltuk PCT-jét. Laboratori-
umi vizsgdlataik koziil az emelkedett uroporphy-
rin-iiritést, illetve enyhén emelkedett méjenzimér-
tékeket emelnénk ki. A két ndbeteg csaladfdjat
elemezve érdekesnek tlint a vvt-ek UD enzimakiti-
vitdsdnak meghatdrozdsa (5). Vizsgdlatunk célja
az volt, hogy felderitsiik az esetleges UD-defec-
tust hordozékat a két nébeteg csalddjiban, ahol a
harmadik generdcigban 6 ldny van, akiknél el6bb-
utébb szilkség lehet az oralis fogamzasgatlasra.

A vizsgdlat eredményeit az 1. tdbldzat mutatja:
UD-meghatdrozds a két beteg, valamint 10 hozzé-
tartozdja esetében tortént.

Az 1. betegnél észlelt 24%-os enzimaktivitds
rendkiviil alacsony, ez lehet az életkor (4 €v) vagy
metodikai probléma miatt. A tobbi csalddtag vvt —
UD-aktivitdsa is joval alacsonyabb a normdlisnal,
tehdt valamennyien hordozzdk az UD-enzimde-
fectust.

1. tabldzat

UD aktivitas
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Beteg Plazma porphyrin  UD aktivitas
No. ug/dl %
1 0,8 24
2 2,0 67
3 1,6 59
4 <0,2 62
5 2,1 41
6 <0,2 59
7 1,8 97
8 1,3 108
9 2,1 46
10 1,1 29
11 0,2 81
12 0,7 47

A két nébeteg fittestvérénél nem tortént meg a
vizsgalat, pedig érdekes lett volna hiszen felesége
cgészséges és igy gyermekeik apai dgon 6rokoltek
az enzimdefectust.




Therapia: Mindhdrom csalddban a betegek ke-
zelését Ippen-kirdval kezdtiik, valamint a n6bete-
gek felfiiggesztették az oralis fogamzidsgatld tab-
letta szedését. Az Ippen-kira mellett Delagil thl.-t
allitottunk be. A kombindlt kezelés hatdsdra vala-
mennyi beteg remisszioba keriilt,

Megbeszélés

Waldenstrom mar évtizedekkel ezeldtt fel-
vetette az 6roklodés szerepét a PCT kapesdn
(14). Ezt kovetden szamos kozlemény jelent
meg familidris PCT-s eseteket ismertetve (1,
3.7,8,9,13). Simon és mtsai. (12) vizsgélatai
alapjan feltételezték a betegség poligénes
orokldését, dsszefiiggést keresve a hepato-
toxikus faktorok €s a kérkép manifesztacidja
kozott. Vizsgélatok igazoltak, hogy a PCT
karakterisztikus enzimdefektusa, az UD-ak-
tivitds csokkenése genetikailag meghatdro-
zott (11). A PCT familidris tipusaban minden
szdvetbdl kimutathato a csokkent UD-aktivi-
tds.

Az enzimdefectus 6nmagaban ugyan nem
vezet a PCT klinikai megjelenéséhez, de a tii-
netmentes UD defectust hordozok érzéke-
nyebben reagidlhatnak a PCT-t provokdld
exogén faktorokra, pl. alkohol, osztrogének,
vegyszerek stb., igy felderitésiik feltétleniil
indokolt a prevencié céljabdl (4).

Az ismertetett hirom csaldd érdekessége,
hogy két generdcion keresztiil, illetve egy ge-
nerdcio tobb tagjan észleltiik a PCT-t. Olyan
tipust csalddi el6forduldssal, mint az elsd két
csalddban, ahol az alkohol és Osztrogén, illet-
ve alkohol €s vegyszer véltotta ki a tipusos

34

tiineteket, csak ritkan taldlkozunk az iroda-
lomban is. Eseteink felhivjdk a figyelmet arra
az ismert tényre, hogy a latens enzimopathiat
kiilonbozo provokald faktorok tehetik mani-
festté. A prevencio érdekében ezért igen fon-
tos az enzimdefektust hordozé csalddtagok
id6ben torténd kisziirése.

Koszonetnyilvanitas: Az UD enzimaktivitds
meghatirozasit koszonjiik Kész6 Ferenc tandr tr-
nak.
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