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                    TILL HJÄLP FÖR ANLAGSBÄRARE
Varningskort – genom RMP:s försorg skrivs ett
varningskort till varje person som får en säkerställd
diagnos av någon form av akut porfyri. Kortet undertecknas av den diagnostiserande läkaren. Möjlighet
finns också för den som har diagnosen PCT eller EPP
att få ett liknande varningskort.
SOS-medaljongen är en medicinsk varningssymbol som
finns att köpa på apotek och även det internationella
varningssystemet MedicAlert i USA tillhandahåller
medaljonger, armlänkar mm. mot en viss kostnad v.g. se
www.medicalert.org
INFORMATION
RMP ger ut ”Läkemedel vid akut porfyri
2005” och som medlem får du två fria
exemplar och kan beställa fler för 40 kr
styck. För övriga kostar listan 80 kr. Det
finns även annan medlemsinformation
avsedd för de övriga formerna av porfyri.
Socialstyrelsens foldrar i serien ”Små
och mindre kända handikapp” finns utgivna när det
gäller AIP och EPP. Se länken
http://www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser
RIKSFÖRENINGEN MOT
PORFYRISJUKDOMAR
RMP bildades 1976.
RMP stödjer porfyripatienter i hela Sverige och
medverkar till att deras intressen tillvaratas.
RMP erbjuder någon att prata med när Du t.ex. undrar
över läkemedel, bedövningar, reseprofylax, arbetsmiljö.
RMP ger råd vid problem i skola, arbetsliv eller vid
fritidsaktiviteter.
RMP stödjer forskningen på porfyriområdet och sprider
information till sjukvården och berörda myndigheter.
Alla som har någon form av porfyri eller tillhör en
porfyrisläkt bör därför stödja RMP:s verksamhet genom
medlemskap.
Stöd RMP i detta viktiga arbete för de porfyrisjuka
med en gåva och genom att sprida denna broschyr.
PORFYRICENTRUM SVERIGE
Karolinska Universitetssjukhuset Solna
CMMS L7:05
171 76 Stockholm
Tel. 08-517 714 45
MEDLEMSKAP
Som medlem får Du två nyhetsbrev/år, riktad information om den aktuella formen av porfyri samt uppgifter om
de faktorer som bör undvikas, samt råd om kosthållning
och allmän livsföring och tips om egenbehandling.
Du kan anmäla dig som medlem på följande sätt:
− Ring till RMP:s kansli på telefon 08-711 56 09
må-fre kl 9-11
− Skicka ett mail eller vanligt brev eller fax med ditt
namn och adress och ange att du vill vara medlem.
− Gör en inbetalning på RMP:s plusgirokonto
19 11 70-0 och ange att du vill vara medlem.
Glöm inte att ange ditt namn och din adress!
Medlemsavgiften för 2014 är beslutad till 350 kr för
enskild medlem. För familjemedlem, boende på samma
adress som huvudmedlemmen, eller stödmedlem är
avgiften 175 kr.
Porfyricentrum Sverige är ett nationellt kunskapscentrum för sjukdomar som rör omsättningen av
porfyriner i kroppen.
• Laboratoriet står för diagnostiken av patienter från
hela landet. Det är ackrediterat av SWEDAC.
• Läkarna står till förfogande för rådfrågning. Den
konsultativa servicen utnyttjas av sjukvården i
landets alla landsting.
• Porfyriregistret upptar så gott som samtliga i Sverige
kända porfyrisläkter och anlagsbärare.
• Ett register över läkemedel som bör undvikas
respektive kan användas vid akuta porfyrier,
uppdateras löpande och publiceras regelbundet
tillsammans med RMP.
• Porfyricentrum Sverige samverkar med RMP när det
gäller att utforma och sprida information om
porfyrisjukdomarna.
Riksföreningen mot
Porfyrisjukdomar
Karolinska Universitetssjukhuset
Huddinge M 96, 141 86 Stockholm
Telefon 08-711 56 09 må – fre kl. 9 – 11
Plusgiro nr 19 11 70 - 0
[email protected]
www.porfyri.se
RMP:s UPPGIFT
HUR YTTRAR SIG SJUKDOMARNA?
HUR STÄLLS DIAGNOSEN?
RMP:s främsta uppgift är att ge stöd och information till
de porfyrisjuka och deras familjer. För att förhindra att
porfyripatienter utsätts för felbehandling riktar RMP sin
informationsverksamhet också till sjukvården eftersom
porfyrisjukdomarna är ganska sällsynta och därmed inte
så väl kända. Föreningen har ett nära samarbete med
Porfyricentrum Sverige, nationellt kunskapscentrum för
porfyrisjukdomar med landets enda laboratorium för
diagnostik av samtliga former av porfyri.
Är man bärare av anlag för någon form av porfyri har
man goda chanser att helt undgå sjukdomsyttringarna,
om man undviker att utsätta sig för de många yttre
faktorer som kan få sjukdomen att bryta ut.
Om en person hör till en porfyrisläkt eller har symtom
på porfyri, bör porfyriutredning göras. Diagnosen ställs
med hjälp av blod-, urin- och avföringsprov, som
skickas tillsammans med remiss till Porfyricentrum
Sverige för analys.
VAD ÄR PORFYRI?
Porfyrier är benämningen på de ämnesomsättningsrubbningar som berör bildningen av det röda blodfärgämnet, häm. Gemensamt för dem är att de uppträder
släktvis och att cirka hälften av barnen riskerar att ärva
anlaget. I en familj förekommer i allmänhet bara en
form av porfyri. Porfyrierna kan delas in i akuta
porfyrier och hudporfyrier.
AKUTA PORFYRIER
Vid de s.k. akuta porfyrierna kan olika symtom från
nervsystemet uppträda.
De akuta formerna av porfyri är:
Akut intermittent porfyri – AIP
Porfyria variegata – PV
Hereditär koproporfyri – HCP
ALAD-bristporfyri – ALAD-P
PORFYRIER MED HUDSYMTOM
Vid ett par av de akuta formerna förekommer också
hudsymtom:
Porfyria variegata – PV
Hereditär koproporfyri – HCP
Tre former av porfyri ger sig endast till känna i form av
symtom från huden:
Porfyria cutanea tarda – PCT
Erytropoetisk protoporfyri -EPP
Kongenital erytropoetisk porfyri -CEP
Motsatt gäller att en anlagsbärare, som inte vet om sin
sjukdom eller inte känner till hur man skall leva med
den, löper stor medicinsk risk. Kunskap om sjukdomen
och hur den ska bemästras är därför viktig.
SYMTOM FRÅN NERVSYSTEMET
När sjukdomsanlaget ger sig till känna vid de akuta
porfyrierna dvs. AIP, PV, HCP, ALAD-P uppträder
symtom från nervsystemet: smärtor, oftast i buken,
förlamningar, påverkan av psyket, hjärtklappning,
förstoppning.
Under en porfyriattack kommer ibland alla symtom
samtidigt. De kan också uppträda med enbart t.ex.
buksmärtor, psykisk påverkan eller muskelsvaghet.
Under en attack är det vanligt att urinen blir röd eller
portvinsfärgad.
Remiss och provtagningsinstruktioner finner du på
www.karolinska.se/porfyri
I urin- och avföringsproverna undersöks mängden och
typen av utsöndrade porfyriner.
I blodprovet mäts om enzymnivåerna är sänkta vilket
kan tyda på att man är anlagsbärare.
Om man vet med sig att porfyri finns konstaterad
tidigare i släkten kan man för de flesta typer av porfyri
göra ett anlagstest med hjälp av ett enkelt blodprov.
Känd anlagsbärare bör i så fall anges på remissen med
namn och födelsenummer.
KAN PORFYRIERNA BEHANDLAS?
Attacker av akut porfyri inträffar ej före puberteten.
Den bästa behandlingen vid porfyri är att undvika allt
som kan få sjukdomen att bryta ut. Det finns många
värdefulla råd att ta till sig.
Varken vid PCT eller EPP förekommer akuta
porfyriattacker.
Kontakta RMP!
HUDSYMTOM
Vid PV och HCP liksom vid PCT upplever en del
patienter att huden, speciellt på händerna, är skör och
skadas lätt. Det kan också uppstå blåsor i huden där den
utsätts för solljus.
Vid EPP kommer reaktionen på solbestrålningen
omedelbart eller inom någon timme med brännande
smärta i huden samt klåda och ibland svullnad. På
längre sikt kan huden bli kroniskt förändrad. I motsats
till de övriga porfyrierna bryter EPP nästan alltid ut
redan i småbarnsåldern.
LEVERPÅVERKAN
Levern kan på olika sätt påverkas vid alla former av
porfyri. Den bör därför undersökas regelbundet med
t.ex. ultraljud, speciellt efter medelåldern.
Om sjukdomssymtom ändå skulle uppträda finns
behandling att tillgripa. Den skiljer sig dock åt beroende
på vilken typ av porfyri det är fråga om. Den har alltid
syftet att minska bildningen av de
ämnesomsättningsprodukter som orsakar symtomen.
MEDICINSKA RÅDGIVARE
Till RMP:s förfogande står ett antal läkare och forskare
som är verksamma inom allmänmedicin, hud, anestesi
och klinisk kemi med specialkunskaper på
porfyriområdet.
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