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STRESZCZENIE

Wprowadzenie. Porfiria skórna późna (porphyria cutanea tarda – PCT) 
jest najczęstszym typem porfirii. Przyczyną schorzenia jest obniżenie 
aktywności dekarboksylazy uroporfirynogenu, co powoduje zwiększe-
nie jego poziomu. Porfiria skórna późna charakteryzuje się występo-
waniem pęcherzy w miejscu urazów mechanicznych, nadwrażliwością 
na promieniowanie ultrafioletowe, a  także łatwą urażalnością skóry, 
hipertrychozą skroni i  policzków oraz zaburzeniami barwnikowymi. 
W  przebiegu PCT mogą również wystąpić zmiany twardzinopodob-
ne, które w diagnostyce różnicowej można błędnie zaklasyfikować jako 
twardzinę ograniczoną do skóry (morphea) bądź twardzinę układową 
(systemic sclerosis).
Cel pracy. Przedstawienie przypadku 64-letniej pacjentki z PCT oraz 
stwardnieniami skóry na dekolcie i szyi imitującymi zmiany obserwo-
wane w morphea.
Opis przypadku. Kobieta, lat 64, zgłosiła się do poradni dermatologicz-
nej z powodu stwardnień skóry barwy woskowej w okolicy dekoltu,  
hipertrychozy okolicy skroni oraz pojedynczych prosaków i nadżerek 
na grzbietach rąk. Na podstawie obrazu klinicznego oraz wyników ba-
dań dodatkowych rozpoznano PCT. W leczeniu zastosowano chloro-
chinę oraz krwioupusty.
Wnioski. Porfiria skórna późna jest przewlekłą chorobą o  bogatej 
symptomatologii.

ABSTRACT

Introduction. Porphyria cutanea tarda (PCT) is the most common type 
of porphyria caused by decreased uroporphyrinogen decarboxylase 
activity, which results in its elevated level. Porphyria cutanea tarda is 
a skin disorder, present with either bullous skin fragility or nonbullous 
acute photosensitivity, as well as mechanical fragility, hypertrichosis, 
and hyper- or hypopigmentation. Sclerotic skin changes have also been 
described, rarely misdiagnosed as morphea or systemic sclerosis, and 
therefore may be challenging in differential diagnosis.	
Objective. Presentation of a case of a 64-year-old patient with PCT and 
sclerotic skin changes on the neck and neckline, mimicking morphea.

Postać twardzinopodobna porfirii skórnej późnej u 64-letniej 
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Case report. A 64-year-old woman was admitted to the outpatient cli-
nic due to sclerotic skin changes on the neckline, hypertrichosis on 
the temples and milia and erosions on the hands. Porphyria cutanea 
tarda was diagnosed based on clinical symptoms and laboratory tests. 
After treatment with chloroquine and phlebotomy, improvement was 
achieved.
Conclusions. Porphyria cutanea tarda is a chronic disease with a wide 
range of signs and symptoms.

WPROWADZENIE

Porfirie wątrobowe to grupa chorób spowodowa- 
nych zaburzeniami enzymatycznymi prowadzący-
mi do nieprawidłowej przemiany kwasu δ-amino
lewulinowego, co powoduje zaburzenia metabo-
lizmu porfiryn w  wątrobie, które w  większości 
przypadków są uwarunkowane genetycznie – dzie-
dziczone w  sposób autosomalny dominujący [1–3]. 
Należy zaznaczyć, że nie u  wszystkich nosicieli 
uszkodzonego genu występują objawy chorobowe. 
Prawdopodobnie potrzebny jest również udział 
czynników zewnętrznych. Do czynników środo-
wiskowych, które mogą mieć istotne znaczenie 
w ujawnieniu porfirii wątrobowej, należą: leki hepa-
totoksyczne (barbiturany, estrogeny, sulfonamidy), 
nikotynizm, chlorowane policykliczne węglowodo-
ry aromatyczne, alkohol, miesiączki, nieprawidło-
we odżywianie i  różne choroby [4]. Znaczącą rolę 
przypisuje się również zaburzeniom cytochromu 
P 450, ponieważ takie czynniki, jak alkohol, metale 
oraz toksyny metabolizowane w wątrobie, powodu-
ją jego indukcję, a w następstwie zmniejszenie ilości 
hemu i  ograniczenie hamowania syntetazy kwasu 
δ-aminolewulinowego – zasada sprzężenia zwrotne-
go [5]. Podłożem tych zaburzeń mogą być również 
infekcje. Wśród nich wymienia się zakażenie wiru-
sem zapalenia wątroby typu C [6–9] lub zakażenie 
wirusem HIV [4, 10, 11].

Porfiria skórna późna (porphyria cutanea tarda – 
PCT) jest przewlekłą chorobą metaboliczną. Należy 
do kręgu porfirii wątrobowych. Wyróżnia się dwie 
postacie PCT: rodzinną (wrodzoną) oraz nabytą 
(sporadyczną). U  podłoża opisywanego schorze-
nia leży defekt lub niedobór dekarboksylazy uro-
porfirynogenu III. Wynikiem tego zaburzenia jest 
zmniejszona aktywność enzymów biorących udział 
w przemianie hemu, co prowadzi do nagromadzenia 
w organizmie uroporfiryny I i III [12–14].

Porfiria skórna późna jest najczęstszą postacią porfi-
rii wątrobowych – może dotyczyć 80–90% wszystkich 
chorych na porfirię [5]. Mężczyźni chorują częściej niż 
kobiety. Objawy choroby zwykle występują po okre-

sie pokwitania. Porfiryny gromadzące się w tkankach 
wchodzą w  stan pobudzenia, głównie w  wyniku 
kontaktu z promieniowaniem ultrafioletowym, a po-
wstałe wolne rodniki tlenu uszkadzają struktury ko-
mórkowe [12]. Braun Falco podaje, że u 20% chorych 
na postać nabytą PCT udaje się stwierdzić rodzinne 
występowanie tej choroby, a czynniki prowokujące są 
takie same jak w porfirii wątrobowej [5]. 

Pierwsze objawy choroby rozwijają się zwykle 
w wieku 40–70 lat. Zmiany o charakterze pęcherzy po-
jawiają się na skórze eksponowanej na promieniowa-
nie ultrafioletowe oraz w miejscach nawet niewielkich 
urazów mechanicznych. W tych okolicach mogą wy-
stępować również przebarwienia, odbarwienia i pro-
saki (milia). Zmianom nie towarzyszą dolegliwości 
podmiotowe. Częstym objawem jest nadmierne owło-
sienie w okolicach skroni, policzków i uszu, rzadziej 
stwierdza się przebarwienie i obrzęk w środkowej czę-
ści twarzy oraz powiek, a także zapalenie spojówek.

Poza zmianami skórnymi u chorych na PCT wy-
stępuje ciemniejsze zabarwienie moczu spowodowa-
ne wydalaniem uroporfiryn.

Rozpoznanie ustala się zwykle na podstawie ob-
razu klinicznego i wyników badań laboratoryjnych.

W  porfirii skórnej późnej stwierdza się również 
zmiany twardzinopodobne. Najczęściej pojawiają się 
one na klatce piersiowej, karku i twarzy. Mają charak-
ter stwardnień skóry z jej żółtawym zabarwieniem.

CEL PRACY

Przedstawienie przypadku 64-letniej pacjentki 
z PCT oraz stwardnieniami skóry na dekolcie i szyi 
imitującymi zmiany obserwowane w morphea.

OPIS PRZYPADKU

Kobieta, lat 64, zgłosiła się do poradni dermato-
logicznej z  powodu pojawienia się kilka miesięcy 
wcześniej stwardnień skóry barwy woskowej w oko-
licy dekoltu (ryc. 1). Zmianom nie towarzyszyły żad-
ne dolegliwości podmiotowe. Z podejrzeniem twar-
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dziny ograniczonej pacjentkę skierowano do Kliniki 
Dermatologii i  Wenerologii Uniwersytetu Medycz-
nego w Łodzi w celu diagnostyki i leczenia. W trak-
cie badania przedmiotowego u  chorej zwrócono 
uwagę na wyraźną hipertrychozę w okolicach skroni  
(ryc. 2), a także brunatnawe zabarwienie skóry twarzy 
i rąk. Na grzbietowych powierzchniach rąk i palców 
stwierdzono pojedyncze prosaki i nadżerki (ryc. 3).  
Ze względu na podejrzenie PCT przeprowadzono 
dalszy dokładny wywiad i uzyskano informację, że 
od kilku miesięcy pacjentka obserwowała zwiększo-
ną urażalność skóry rąk – łatwe tworzenie się nadże-
rek pokrywających się krwistymi strupami, a  także 
fotonadwrażliwość, która poprzedziła wystąpienie 
zmian skórnych na szyi. Pacjentka nie zauważyła, 
aby zabarwienie moczu było ciemniejsze.

W  trakcie hospitalizacji wykonano podstawowe 
badania laboratoryjne (morfologia krwi, badanie 
ogólne moczu, transaminazy – AspAT i AlAT), w któ-
rych nie stwierdzano odchyleń od normy. Przeprowa-
dzone badanie histopatologiczne wycinka ze zmian 
stwardnieniowych potwierdziło obecność cech typo-
wych dla twardziny ograniczonej do skóry. W dobo-
wej zbiórce moczu stwierdzono zwiększone wartości 
porfiryn – 1880 µm/l (norma < 400 µm/l). Wyniki 
badania w kierunku wirusowego zapalenia wątroby 
typu B i C były negatywne. Wykonano również ba-
dania immunologiczne – wynik badania na obecność 
przeciwciał przeciwjądrowych był ujemny, natomiast 
w  badaniu immunopatologicznym bezpośrednim 
stwierdzono obecność złogów immunoglobuliny G 
w  ścianach i  wewnątrz naczyń krwionośnych skóry 
oraz na granicy skórno-naskórkowej (ryc. 4).

Na podstawie obrazu klinicznego oraz wyników 
badań dodatkowych ustalono rozpoznanie posta-
ci twardzinopodobnej PCT i  zastosowano leczenie 
chlorochiną w dawce 50 mg 2 razy w tygodniu oraz 
krwioupusty. W ciągu kilku tygodni uzyskano wy-
raźną poprawę stanu klinicznego. Zmniejszyło się 

brunatne zabarwienie skóry, ogniska stwardnień 
w okolicy dekoltu stały się mniej nacieczone, a nad-
żerki się wygoiły. Poziom porfiryn w dobowej zbiór-
ce moczu uległ normalizacji.

OMÓWIENIE

Zmiany przypominające twardzinę ograniczoną 
do skóry są opisywane w przebiegu PCT, jednak nie 
spotyka się ich często. Znane są opisy błędnie rozpo-

Rycina 1. Woskowe stwardnienia na skórze okolicy dekoltu
Figure 1. Waxy looking scleroderma-like skin changes on the neckline

Rycina 2. Hipertrychoza na skórze twarzy
Figure 2. Facial hypertrichosis

Rycina 3. Prosaki oraz blizny po zagojonych nadżerkach na po-
wierzchni grzbietowej dłoni
Figure 3. Milia formation and scarring due to previous erosions on the 
dorsum of the hand
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znanej twardziny ograniczonej do skóry (morphea) 
i twardziny układowej u chorych z postacią twardzi-
nopodobną PCT [15–17]. W  przedstawianym przy-
padku obecność żółtawych ognisk stwardniałej skóry 
w  okolicy obojczyków i  dekoltu oraz obraz mikro-
skopowy odpowiadał wstępnej diagnozie morphea, 
jednak dokładne badanie dermatologiczne wykazało 
poza ogniskami stwardnień zaznaczoną hipertry-
chozę w okolicach skroni i czoła, a także pojedyncze 
nadżerki pokryte strupami na grzbietach rąk. W wy-
wiadzie pacjentka podawała ponadto nadmierną ura-
żalność skóry, zwłaszcza w obrębie rąk. W badaniach 
dodatkowych stwierdzono duże stężenie porfiryn 
w dobowej zbiórce moczu, co uznano za potwierdze-
nie rozpoznania postaci twardzinopodobnej PCT.

U chorych na PCT w badaniu immunofluorescen-
cyjnym bezpośrednim można stwierdzić w  skórze 
obecność złogów immunoglobulin oraz komplemen-
tu w  otoczeniu i  w  świetle naczyń krwionośnych, 
a także w okolicy błony podstawnej [18], co jak poda-
ją Epstein i wsp. [19], nie potwierdza autoimmuno-
logicznego charakteru porfirii, lecz prawdopodobnie 
jest wynikiem odkładania się białek pochodzących 
z  uszkodzonych naczyń. U  opisywanej pacjentki 
wykazano obecność złogów IgG w ścianach i świetle 
naczyń krwionośnych skóry.

Poszerzenie diagnostyki o  badania genetyczne 
i molekularne umożliwia wczesne rozpoznanie, usta-
lenie odmian PCT oraz wykrycie ewentualnych po-
wikłań, takich jak marskość i  rak wątroby [13]. Jest 
to ważne zarówno z punktu widzenia postępowania 
terapeutycznego, jak i profilaktyki. Wykrycie mutacji 
w genie UROD (kodującym dekarboksylazę uroporfi-
rynogenu) w postaci rodzinnej PCT pozwala na ziden-
tyfikowanie osób z utajonym schorzeniem. W takich 
przypadkach odpowiednia profilaktyka daje szansę 

na uniknięcie choroby. Istnieją także dane przema-
wiające za wpływem genu hemochromatozy (HFE) 
na przebieg choroby. U przedstawionej pacjentki nie 
zostały przeprowadzone badania genetyczne.

Podkreśla się, że istotne znaczenie ma także po-
ziom wysycenia wątroby żelazem. Odpowiedzial-
ne za to mogą być różne białka biorące udział we 
wchłanianiu żelaza z jelit, jego transporcie oraz ma-
gazynowaniu w wątrobie. Do tych białek zalicza się: 
transferynę, receptor transferyny, ferrytynę, białka 
regulujące żelazo IRP-1 oraz IRP-2, a także hepcydy-
nę, która reguluje wchłanianie żelaza z jelit oraz jego 
wyzwalanie z makrofagów [13].

W diagnostyce różnicowej PCT należy także wziąć 
pod uwagę pelagrę, która jest spowodowana niedo-
borem witaminy PP (niacyny). Jednym z jej charakte-
rystycznych objawów są zmiany skórne pojawiające 
się w okresie zwiększonego nasłonecznienia, wystę-
pujące w  okolicach eksponowanych na promienio-
wanie ultrafioletowe, które zwykle mają charakter 
przebarwień ze złuszczaniem. Zlokalizowane w oko-
licy dekoltu i szyi nazywane są objawem naszyjnika 
Casala, który może przypominać zmiany obserwo-
wane u opisywanej pacjentki. Pelagra często wystę-
puje u osób nadużywających alkoholu bądź niedoży-
wionych (np. w wyniku intensywnego odchudzania, 
zaburzeń metabolizmu tryptofanu) [20, 21].

W terapii porfirii zaleca się stosowanie preparatów 
chlorochiny lub hydroksychlorochiny oraz krwioupu-
sty. Hydoksychlorochina powoduje zahamowanie 
chemotaksji eozynofilów, migracji neutrofilów, a chlo-
rochina poprzez efekt przeciwzapalny i  supresyjny 
wpływ na transformację limfocytów ma również dzia-
łanie fotoprotekcyjne. W leczeniu miejscowym wska-
zane są glikokortykosteroidy lub pimekrolimus [22].

W  terapii przedstawionej chorej zastosowano 
krwioupusty i  chlorochinę w  dawce 50 mg 2 razy 
w  tygodniu. Uzyskano poprawę – zmniejszyło się 
brunatne zabarwienie skóry, a  także stwardnienie 
w okolicy obojczyków i dekoltu oraz osiągnięto nor-
malizację stężenia porfiryn w dobowej zbiórce moczu.

WNIOSKI

Przedstawiony przypadek wskazuje na koniecz-
ność przeprowadzenia dokładnego badania podmio-
towego oraz przedmiotowego, jak również diagno-
styki różnicowej zmian twardzinopodobnych, które 
mogą współwystępować w  wielu jednostkach cho-
robowych. 

PODZIĘKOWANIA

Praca została sfinansowana ze środków statutowych 
Kliniki Dermatologii i  Wenerologii Uniwersytetu Me-
dycznego w Łodzi (nr statutu: 503/1-152-01/503-01).

Rycina 4. Badanie immunopatologiczne bezpośrednie: złogi IgG 
w ścianach, wewnątrz naczyń krwionośnych oraz na granicy skór-
no-naskórkowej
Figure 4. Direct immunofluorescence findings of skin biopsy: deposits 
of IgG inside and in the walls of blood vessels and in the dermal-epi-
dermal junction
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