European Porphyria Network E p@

Informationen baseras pd bdsta tillgdngliga bevis och konsensus frdn en grupp av
porfyrispecialister i European Porphyria Network (EPNET), https.//porphyria.eu.

Porfyria cutanea tarda (PCT)

Denna information &r till for att hjalpa dig och dina anhoriga att forsta mer om porfyria
cutanea tarda (PCT).
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1. Vad ar porfyria cutanea tarda (PCT)?

PCT &r den vanligaste formen av porfyri och drabbar ungefar en person pa 5 000 till en pa
70 000 i befolkningen. Vid PCT bildas porfyriner i 6verskott i levern, ansamlas i kroppen och
ger upphov till att huden blir kanslig for ljus.

2. Vad ar PCT orsakat av?

PCT orsakas av partiell inaktivering av ett enzym som kallas uroporfyrinogendekarboxylas
(UPGD). (Ett enzym ar ett protein inne i vara celler som omvandlar en kemisk substans till en
annan.) Detta leder till att porfyriner ansamlas i levern, fran vilken de lacker ut i blodet och pa
sa satt nar huden. Hudproblemen bérjar vanligen i vuxen alder; “tarda” betyder sen. Orsaken
till den partiella inaktiveringen ar inte helt klarlagd, men man tror att den uppkommer genom
samverkan mellan olika faktorer (predisponerande faktorer — se listan nedan), som 6kar den
individuella mottagligheten for PCT.
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3. Ar PCT arftligt?

De flesta patienter med PCT har en form av tillstandet som inte ar nedarvt. Denna typ av PCT
kallas sporadisk, eller PCT typ I. Ungefar en fjardedel av patienterna i Europa har en nedarvd
riskfaktor for PCT och har familjar, eller PCT typ Il. Denna orsakas av nedarvning av en
genforandring (mutation, variant) som inaktiverar en kopia av UROD-genen och lamnar den
andra att fungera normalt (var och en har tva gener for UROD i varje cell i kroppen; en arvd
fran mamman och en fran pappan). Inaktivering av en av kopiorna resulterar i en minskning
av UPGD-aktiviteten i varje cell till cirka 50 % av det normala. De flesta familjemedlemmar som
arver genmutationen kommer dock inte att utveckla PCT, darfor att detta krdver att andra
orsaker (predisponerande faktorer) ocksa medverkar som minskar aktivitetsnivan i lever till ca
20% av normalt.

4. Vilka faktorer gynnar uppkomsten av PCT?

Foljande ar de viktigaste faktorerna som har identifierats. De flesta patienterna har
atminstone en av dem.

e Ansamling av jarn i levern. Nastan alla PCT-patienter har en 6kning av jarn i levern,
vilket man tror ar den viktigaste faktorn involverad i inaktiveringen av UPGD-enzymet.
Nagra av dessa patienter kan ocksa ha arvt ett tillstand som kallas hemokromatos, som
ar ansvarigt for att for mycket jarn ansamlas i kroppen.

¢ Regelbunden alkoholkonsumtion.

e Virusinfektionerilevern. Hepatit C ar en viktig predisponerande faktor fér PCT i manga
av Europas lander.

e Rokning.

e Exponering for nagra industriella kemikalier.

o Ostrogenbehandling. Till exempel P-piller eller annan hormonbehandling.

o Dialys for nedsatt njurfunktion.

5. Vilka ar symtomen vid PCT?

Endast omraden pa huden som utsatts for solljus paverkas. Dessa ar oftast baksidan av
hdnderna, ansiktet och harbotten och alla andra hudomraden som regelbundet exponeras.
Porfyriner som cirkulerar genom blodkarlen i huden aktiveras nar de utsatts for ljus och avger
fria radikaler som skadar forbindelsen mellan hudens yttersta lager (epidermis) och det
underliggande lagret (dermis) vilket leder till en skor hud. Konsekvenserna &r att i
solexponerade omraden kan dven lindriga skador eller vardagliga sysslor fa huden att ga
sonder eller bilda stora vatskefyllda blasor som spricker och laker langsamt och lamnar arr och
sma vita upphojda flackar som kallas milier. Det kan forekomma fordndringar i hudens
pigmentering, som kan 6kas eller minskas, och en 6kad tillvaxt av fint har pa kinder och panna.
Forutom hudproblemen kan urinen anta en mork farg pa grund av dverskott av uroporfyriner.
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Akuta kriser (buksmartor och nervskador, ofta framkallade av Idkemedel eller hormoner), som
uppstar i en grupp av porfyrier som kallas akut porfyri, férekommer INTE vid PCT.

6. Hur diagnostiseras PCT?

PCT diagnostiseras genom att man mater porfyriner i blodprov, urinprov och avféringsprov.
Dessa test letar efter speciella monster av porfyriner kopplade till PCT. Detta ar mycket viktigt
darfor att andra porfyrier kan orsaka liknande hudproblem.

Din doktor skall ocksa testa forekomsten av de tillstand som beskrivs ovan, som &r kopplade
till PCT. Detta skall inkludera blodtest for:

- leverfunktion
- virushepatit
- jarnstatus och hemokromatos

Eftersom PCT ofta férknippas med vissa tecken pa leverskada — pa grund av alkohol,
overskott av jarn, hepatit C-virus eller sjalva porfyrin — kan din ldkare bestalla en
ultraljudsundersokning av din lever for att utesluta arrbildning, for mycket fett i levern eller
narvaron av en levertumor.

Beroende pa resultaten av dessa tester kan du fa radet att uppsoéka en annan lakare, till
exempel en leverspecialist eller hematolog.

Porfyrinmonstret i PCT ar sa karakteristiskt att andra tester for att identifiera typen av
porfyri normalt inte krdavs. Medlemmar i familjer dar det finns mer an en patient med PCT
bor erbjudas genetisk radgivning och kan behova screening for PCT typ Il. Om en genetisk
orsak till jarnéverskott hittas bor nara slaktingar uppsokas for att avgéra om de ska féljas
upp eller behandlas for jarnéverskott.

7. Kan PCT botas?

Fastan den grundldggande rubbningen vid PCT inte kan botas, kan tillstandet hallas val under
kontroll och porfyrinnivderna minskas till de normala. Det ar viktigt att kanda
predisponerande faktorer halls under kontroll eller behandlas. Med lamplig behandling
minskar hudproblemen langsamt och forsvinner sa smaningom helt, fast de kan efterlamna
nagra arr. Aterfall 2-3 ar efter framgangsrik behandling kan intraffa.

Det ar darfor patienter med PCT, oavsett de bidragande eller predisponerande faktorerna, bor
fortsatta att traffa sin lakare regelbundet.

Nya behandlingar mot hepatit C-virusinfektionen med direktverkande antivirala lakemedel
(DAA) har gjort det mojligt att bota virusinfektionen och den tillhérande PCT-sjukdomen.

8. Hur behandlas PCT?
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Malet for behandling ar att avlagsna eller minska eventuella predisponerande faktorer, att
aterstalla aktiviteten av UPGD-enzymet och att avlagsna 6verskottet av porfyriner som har
ansamlats i kroppen._

Du kommer troligen att erbjudas en av tva specifika behandlingar:

e Regelbundna tappningar (vanligen varannan vecka) av en enhet blod (samma mangd som
tappas av blodgivare) for att minska jarnnivderna. Den medicinska termen fér denna
behandling ar venesectio. Kroppen anvander jarn for att géora mer blod och processen
upprepas tills tillrackligt med jarn har tagits bort. Detta tar atskilliga manader i de flesta
fall. Om du ocksa har hemokromatos kan venesectio behdvas under lang tid.

e Lag dos klorokin eller hydroxyklorokin (vanligen en halv tablett tva ganger i veckan). Det
ar viktigt att denna mycket laga dos anvands, eftersom hogre doser kan ge odnskade
biverkningar.

Bada behandlingarna ar effektiva hos de flesta patienter. Valet beror pa olika faktorer,
inklusive vad som beddms vara den viktigaste predisponerande faktorn hos varje patient.
Emellanat kan bada behandlingarna kravas. For patienter som inte kan tolerera nagon av
dessa tva behandlingar finns andra majligheter till hands, men ar mer komplicerade att ge.

Andra atgarder:

Alkohol. Alla former av alkohol skall undvikas.

Rokning bor undvikas.

Ostrogenbehandling. Kvinnor som behandlas med dstrogen kommer att rddas att gora
ett uppehall under det att deras PCT behandlas. Efter behandlingen kan det vara
mojligt att ateruppta hormonbehandlingen.

Jarntillskott ska inte tas om du inte har tydliga bevis pa jarnbrist.

Behandling av hepatit C. PCT hos patienter med hepatit C kan férsvinna med
behandling med antivirala lakemedel.

Det hdander att hudsymtomen forvarras och att urinen mérknar nar behandlingen paborjas.

9. Vad kan jag sjalv gora

Medan behandlingen borjar fa effekt: Undvik solljus och skydda din hud fran
ljusexponering. Huden kommer att forbli dmtalig och kanslig for starkt solljus i flera
manader tills behandlingen blir helt effektiv. Hudskadorna i PCT orsakas av den synliga
delen av solens ljusspektrum, vilket gor att vanliga solskyddsmedel (som skyddar mot
ultraviolett ljus) inte fungerar. Reflekterande solskyddsmedel baserade pa titandioxid
eller zinkoxidtackning kommer att vara mer effektiva. Att anvdnda en solkrdam som
innehaller dihydroxiaceton kan blockera ljuset i viss utstrackning. Du bér undvika att
skada huden genom att bara skyddsklader som handskar (helst vit bomull), en hatt
(helst bredbrattad), skor snarare dn sandaler och minimera din exponering for solen
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under denna tid. Sar eller trasiga blasor ska hallas rena och eventuell hudinfektion
behandlas omedelbart.

e Reaktioner pa annan medicinering: | motsats till andra typer av porfyri orsakar PCT
inte akuta attacker beroende pa annan medicinering. En del lakare och apotekare
sammanblandar tyvarr PCT och “akuta porfyrier” och kan rada dig att undvika vissa
ldkemedel. Generellt sett kan du anvanda vilken som helst medicin, som din hélsa
kraver.

10 Var kan jag fa mer information om PCT?

Eftersom PCT ar ovanlig, har de flesta allmanlakare liten erfarenhet av tillstandet. Hudldkarna
traffar de flesta personer som har PCT och kan ibland be om rad fran ett
porfyrispecialistcentrum.

Om du ar oroad nar det galler risken att dverfora tillstandet till dina barn (familjar PCT), kan
du be om remiss till genetiker eller porfyrispecialist for information.

Innehallet pa denna webbplats ar baserat pa ett samforstand som dverenskommits mellan
porfyrispecialister i EPNET.

Det finns manga andra informationskallor om porfyri, manga tillgangliga pa internet, men
betank att de inte nédvandigtvis har validerats av porfyrispecialister.

Patientforeningar kan vara en bra kontaktpunkt for information, natverk och stod.
Porfyripatientgrupper i olika europeiska lander ar upprdaknade pa EPNET:s hemsida och pa
webbplatsen for Global Porphyria Advocacy Coalition (GPAC; https://gpac-porphyria.org/).

Reviderad februari 2021
Oversatt till svenska av Porfyricentrum Sverige i november 2021.
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