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ANAMNEZA

RODINNA: bez jaternich a koZnich onemocnéni

OSOBNI: solitarni ledvina — vrozena vyvojova vada, v mladi bez zavaznych nemoci, karcinom prostaty
- operace, ICHS, infarkt myokardu, hypertenze, dyslipidemie, hyperurikemie

Medikace: Pyridoxin, Purinol, Tritace, Anopyrin, Ketosteril, Tardyferon, Furon, Atoris

Alergie: alergii na Iéky neguje, jiné alergie neguje

Nynéjsi onemocnéni (NO): od jara 2022 puchyre na rukou. Zatim bez histologickeé verifikace. Lokalni
terapie. Belogent s ¢asteénym efektem. Poranéni neguije.

Alkohol pouze prilezitostne.



Klinicky obraz

Na hrbetech rukou misty patrné vezikuly az buly na nezanétlivé spodine,

hypo/hyperpigmentace, milia, eroze a krusty







Laboratorni vysetreni

Mineraly+Osmolalita: Na: 134 [137..146], K: 4,5 [3,8..5,0],
Dusikové metabolity: Urea: 9,1 [2,8..8,0], Kreat.: 171 [44..110], Kys. mo¢.: 194 [220..420],

Jaterni testy: Bilirubin: 12,3 [22,0..17,0], ALT: 1,55 [0,10..0,78], AST: 2,65 [0,10..0,72], GGT: 3,17
[0,14..0,84], ALP: 2,52 [0,67..2,15],

Bilkoviny: CB: 73,4 [65,0..85,0],

Lipidy: Chol: 3,52 [2,90..5,20], TAG: 1,15 0’45"1’70](5 HDL-chol: 1,52 [1,00..2,00], Cholesterol LDL: 1,71
EObO[Od.g,OSOE]Cholesterol LDL-vypocCet: 1,48 [1,20..3,00], Index aterogenity: 1,3 [0,0..4,2], non-HDL-vypocet:

Diabeticky profil: Glykemie: 5,8 [3,9..5,6],
Mo¢: Objem moci: nedodano, Doba sbéru: 24,00,

Krevni obraz-R/Ierifer: Leu: 3,79 [51,00..10,00], Ergz 3,56 [4,00..5,80]_,| HGB: 117 [135..175], HCT: 0,370
0,400..0,500], MCV: 104,0 [82,0..98,0], MCH: 32,8 [28,0..34,0], MCHC: 315 [320..360], RDW: 14,6

10,0..15,2], PIt: 130 [150..4 OE), MPV: 11,5 [7,8..12,8], Dif.stroj. relativni: Ne: 54,8 [45,0..70,0], Ly: 26,3
20,0..45,0], Mo: 12,6 [2,0..12,0], Eo: 5,5[0,0..5,0], Ba: 0,8 [0,0..2,0], Nezralé granulocyty: 0,0 [0,0..0,6],

Dif.stroj. absolutni: Ne abs.: 2,08 52 00..7,00], Ly abs.: 1,00 [0,80..4,00], Mo abs.: 0,48 [0,08..1,20], Eo
abs.: 0,21 [0,00..0,50], Ba abs.: 0,03 [0,00..0,20],"Nezralé granulocyty: 0,00 [0,00..0,09]




Doporuceno histologickeé vysetreni

Hrbet levé ruky.

V excizi zastizen subepidermalni puchyr s nekrotickou

parakeratotickou krytbou bez patrnych zanétlivych

Zmén v koriu s &etnymi silnosté&nnymi kapilarami.

Barveni metodou PAS bez pozoruhodnosti.

Zaver: nalez odpovida dg. porfyria cutanea tarda
(PCT)







Prima imunofluorescence

(imunoglobulin: IgG, IgA, IgM, komplement C3, fibrinogen Fb)
« dorsum leve ruky - perilezionalné

* IgA, IgM, C3, fibrinogen: imunofluorescence stén nékterych drobnych
kapilar horniho koria.

« Ostatni frakce negativni.

« Zavér: Necharakteristicky nalez



Etiopatogeneze PCT

* NejCastéji typ porfyrie
 Deficit uroporfyrinogen dekarboxylazy

- ziskany typ I: porucha jen v jatrech — alkohol, estrogeny, |éky- Fe
dialyzovani pacienti, hepatitida C, HIV

- vrozeny typ ll: porucha ve vSech bunkach — AD dedicnost
- mutace HFE genu : hemochromatosis/hemostatic iron regulator
(mUze zpusobovat PCT, hemochromatdzu, sideroblastickou anemii)



Diagnostika typu porfyrie

* Klinicky obraz + anamnéza vcetné rodinné

* Porfyriny v moci, v erytrocytech, ve stolici

- mocC tmavneé na vidit. svétle do nékolika hodin tmavohnédé az do
cervena, svétélkuje v UVA svétle ruzové az Cervené

* Genetické vysetreni



Diferencialni diagnoza
* Jiné typu koznich porfyrie s tvorbou puchyru: CEP, HEP, VP, HCP
* Jind puchyrnata onemocnéni bez nebo s fototoxycitou:
- polymorfni svételna erupce
- |ékové puchyrnaté/fototoxické reakce
- epidermolysis bullosa acquisita — autoiprotilatky proti kolagenu VII
pri jincych onemocnénich M. Crohn, SLE, nadory (mnohocetny
myelom,...)
- pseudoporfyrie — pri dialyze, polékové, solaria...



Dalsi prubeh

* Doporucena dukladna fotoprotekce

[ V4

 \/lySetreni na hepatologii k zjisténi pricCiny jaterniho postizeni

- t.€. probiha
» Porfyriny moc ( patologicka hodnota nad 200):

. Porfyriny celkové: 5603
. Porfyriny celk.odpad: 12887

HEPATOLOGICKA LABORATOR

Centralni vyzlosmne laboratofe UKBLD YFI a 1. LF UK Ma Bojisti 3, 121 08 Praha 2 vyzledky: 124 964 191, konzultace 224 964 203, 192
ZAKLADNI PORFYRICKA VYSETRENT SPECIALNI PORFYRICKA VYSETRENI
Numeé objednat na 224 964 191
moé - 10 ml stolice -2 g krev nesrazliva - 5 ml
ferstvi moé Czllcové porfyriny + Spaltrum porfvrind (mstodou Porfobilinogendzaminasza - telefon
Porfobilinosen (PBG) Dehywdrataza k. 3-aminclevulove - telefon
Krzelina 3-aminolavulovd (ALA) Protoporfyrin v ervtrocytech - telefon
Dieta: ofi dy pred vaietfenim je nutne
shirani moé dodriovar dietn bez masa, masmich JINA VYSETRENI
Czlicové porfriny + Spektruom porfyring (metodon wrobkn a dietnich doplik © absahem jaterni biopsaie - 10 mg
pivevarskych kvasmic Lad v jatermi biopsi (AAS)

Zelazo v jaterni bopsii (AAT)

krev nesrazliva - 5 ml krev srazliva - 5 ml

Plazm. fluorescenéni maximum Cellcové Zudové koyseliny + Spektrvm Fluiovveh koyvselin (GC)




/droje

* Fotografie archiv dermatovenerologické kliniky 1.LF UK a VFN

 Bolognia JL., Schaffer JV., Cerroni L.:Dermatology, Elsevier, 4""Edition,
2017
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