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Porfiriával foglalkozó szervezetek

• International Porphyria Network
• https://ipnet.org/laboratory-diagnosis/

• Orphanet
• https://www.orpha.net/en/expert-

centres/network/611846?name=&country=&mode=pat#menu

• European Porphyria Registry
• https://www.porphyriaregistry.org/Home/About

• British Porphyria Association
• http://porphyria.org.uk/
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porphyria.hu/orszagos-porphyria-kozpont/



A hemoglobinról



Az emberi sejtekben előforduló hem molekulák

Fehérjékhez kovalensen 
kötődik: pl. citokróm C

Vörösvértestek 
(hemoglobin)

Hem A Hem B Hem C

Mitokondriummal rendelkező 
eukarióta sejtek

(citokróm C-oxidáz)



A hem B-ről







Neurotoxikus!



Enzim Defektus előfordulási 
gyakorisága

Öröklődés típusa Megjelenési forma

ALAS2 1:1 000 000 X kromoszómához kötött, 
recesszív

Szideroblasztos anémia 
férfiakban

ALAD < 1:10 000 000 Autoszomális recesszív (ALAD 
gén, 9. kromoszóma)

Akut neuroviszcerális 
porfiria

PBGD 1:2 000 Autoszomális domináns 
(HMBS gén, 11. kromoszóma)

Akut intermittens porfiria
<50% enzimaktivitás + 
trigger

UROS 1:1 000 000 Autoszomális recesszív 
(UROS gén, 10. kromoszóma)

Kongenitális 
eritropoietikus porfiria

UROD 1:1 000 – 1: 2 000 Autoszomális domináns 
(UROD gén, 1. kromoszóma)

Porphyria cutanea tarda, 
felnőttkori megjelenés

CPO(X) 1:10 000 – 1:50 000 Autoszomális domináns 
(CPOX gén, 3. kromoszóma)

Hereditaer koproporfiria 
(Günther-kór), felnőttkori 
megjelenés

PPOX 1:10 000 – 1:20 000 (Dél-Afrikai 
fehér populáció: 1:300)

Autoszomális domináns 
(PPOX gén, 1. kromoszóma)

Porphyria variegata

Ferrokelatáz 1:75 000 – 1:200 000 Autoszomális recesszív 
(FECH gén, 18. kromoszóma)

Eritropoietikus 
protoporfiria

*



Porfiriák megjelenési formái

Akut porfiriák

Aminolevulinsav-dehidratáz hiány (ALAD)

Akut intermittens porfiria (AIP)

Hereditaer koproporfiria (HCP)

Porphyria variegata (VP)

Krónikus porfiriák

Kongenitális eritropoietikus porfiria (CEP)

Porphyria cutanea tarda (PCT)

Eritropoietikus protoporfiria (EPP)

Porfiria: akut neuroviszcerális tünetek, hólyagképződéssel járó fotoszenzitivitás, vizeletben ALA, PBG, uroporfirinek
Protoporfiria: nincsenek akut tünetek, hólyagképződés nélküli fotoszenzitivitás, vizelet értékek nem emelkedettek





https://emedicine.medscape.com/article/1389981-overview
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Vizsgálati minták feldolgozása

• Vizelet (ALA, PBG): extrakció, származékképzés (fotometria), LC-MS/MS

• Vizelet (porfirin profil): hígítás

• Széklet: porfirinek extrakciója szerves oldószerrel

• Vörösvértestek: centrifugálás, reszuszpendálás és mosás 5% glukóz oldatban, hemolízis

• Plazma: hígítás

A mintákat fénytől óvni kell!



https://doi.org/10.3390/diagnostics11081343





https://recipe.de/products/5-
aminolevulinic-acid-porphobilinogen-
urine/

Watson-Schwartz teszt



ALA, PBG meghatározás vizeletben és plazmában LC-MS/MS-sel

https://doi.org/10.1093/clinchem/hvad117



Cypriani MGSC et al. J Braz Chem Soc 2014;25:1918. 

EX: 400 nm
EM: 620 nm





https://doi.org/10.3390/diagnostics11081343



Porfirinek stabilitása vizeletben



Szép, meghitt Ünnepet kívánok!
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