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STRESZCZENIE

Wprowadzenie. Porfiria skérna pézna (porphyria cutanea tarda - PCT)
jest najczestszym typem porfirii. Przyczyng schorzenia jest obnizenie
aktywnosci dekarboksylazy uroporfirynogenu, co powoduje zwigksze-
nie jego poziomu. Porfiria skérna pézna charakteryzuje sie wystepo-
waniem pecherzy w miejscu urazéw mechanicznych, nadwrazliwoscia
na promieniowanie ultrafioletowe, a takze tatwa urazalnoscig skory,
hipertrychoza skroni i policzkéw oraz zaburzeniami barwnikowymi.
W przebiegu PCT moga réwniez wystapi¢ zmiany twardzinopodob-
ne, ktére w diagnostyce réznicowej mozna blednie zaklasyfikowacé jako
twardzine ograniczong do skory (morphea) badz twardzine ukladowsa
(systemic sclerosis).

Cel pracy. Przedstawienie przypadku 64-letniej pacjentki z PCT oraz
stwardnieniami skéry na dekolcie i szyi imitujacymi zmiany obserwo-
wane w morphea.

Opis przypadku. Kobieta, lat 64, zglosila sie do poradni dermatologicz-
nej z powodu stwardnierr skéry barwy woskowej w okolicy dekoltu,
hipertrychozy okolicy skroni oraz pojedynczych prosakéw i nadzerek
na grzbietach rak. Na podstawie obrazu klinicznego oraz wynikéw ba-
dani dodatkowych rozpoznano PCT. W leczeniu zastosowano chloro-
chine oraz krwioupusty.

Whnioski. Porfiria skérna pézZna jest przewlekla choroba 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.
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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 watrobowe to grupa choréb spowodowa-
nych zaburzeniami enzymatycznymi prowadzacy-
mi do nieprawidlowej przemiany kwasu &-amino-
lewulinowego, co powoduje zaburzenia metabo-
lizmu porfiryn w watrobie, ktére w wiekszosci
przypadkéw sa uwarunkowane genetycznie - dzie-
dziczone w sposob autosomalny dominujacy [1-3].
Nalezy zaznaczy¢, ze nie u wszystkich nosicieli
uszkodzonego genu wystepuja objawy chorobowe.
Prawdopodobnie potrzebny jest réwniez udzial
czynnikéw zewnetrznych. Do czynnikéw $rodo-
wiskowych, ktére moga mie¢ istotne znaczenie
w ujawnieniu porfirii watrobowej, naleza: leki hepa-
totoksyczne (barbiturany, estrogeny, sulfonamidy),
nikotynizm, chlorowane policykliczne weglowodo-
ry aromatyczne, alkohol, miesigczki, nieprawidlo-
we odzywianie i rézne choroby [4]. Znaczaca role
przypisuje sie réwniez zaburzeniom cytochromu
P 450, poniewaz takie czynniki, jak alkohol, metale
oraz toksyny metabolizowane w watrobie, powodu-
ja jego indukcje, a w nastepstwie zmniejszenie ilosci
hemu i ograniczenie hamowania syntetazy kwasu
d-aminolewulinowego - zasada sprzezenia zwrotne-
go [5]. Podlozem tych zaburzeri moga by¢ réwniez
infekcje. Wéréd nich wymienia sie zakazenie wiru-
sem zapalenia watroby typu C [6-9] lub zakazenie
wirusem HIV [4, 10, 11].

Porfiria skérna pézna (porphyria cutanea tarda -
PCT) jest przewlekla choroba metaboliczna. Nalezy
do kregu porfirii watrobowych. Wyréznia sie dwie
postacie PCT: rodzinng (wrodzona) oraz nabyta
(sporadyczng). U podloza opisywanego schorze-
nia lezy defekt lub niedobér dekarboksylazy uro-
porfirynogenu III. Wynikiem tego zaburzenia jest
zmniejszona aktywnos$é enzyméw bioracych udzial
w przemianie hemu, co prowadzi do nagromadzenia
w organizmie uroporfiryny 11 III [12-14].

Porfiria skérna péznajest najczestsza postacia porfi-
rii watrobowych - moze dotyczy¢ 80-90% wszystkich
chorych na porfirie [5]. MezczyZni choruja czesciej niz
kobiety. Objawy choroby zwykle wystepuja po okre-
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sie pokwitania. Porfiryny gromadzace si¢ w tkankach
wchodza w stan pobudzenia, gléwnie w wyniku
kontaktu z promieniowaniem ultrafioletowym, a po-
wstale wolne rodniki tlenu uszkadzaja struktury ko-
morkowe [12]. Braun Falco podaje, ze u 20% chorych
na posta¢ nabyta PCT udaje si¢ stwierdzi¢ rodzinne
wystepowanie tej choroby, a czynniki prowokujace sg
takie same jak w porfirii watrobowej [5].

Pierwsze objawy choroby rozwijaja sie zwykle
w wieku 40-70 lat. Zmiany o charakterze pecherzy po-
jawiaja sie na skérze eksponowanej na promieniowa-
nie ultrafioletowe oraz w miejscach nawet niewielkich
urazéw mechanicznych. W tych okolicach moga wy-
stepowac réwniez przebarwienia, odbarwienia i pro-
saki (miliz). Zmianom nie towarzysza dolegliwosci
podmiotowe. Czestym objawem jest nadmierne owto-
sienie w okolicach skroni, policzkéw i uszu, rzadziej
stwierdza sie przebarwienie i obrzek w srodkowej cze-
§ci twarzy oraz powiek, a takze zapalenie spojowek.

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

Rozpoznanie ustala si¢ zwykle na podstawie ob-
razu klinicznego i wynikéw badan laboratoryjnych.

W porfirii skérnej pdéznej stwierdza sie réwniez
zmiany twardzinopodobne. Najczesciej pojawiaja sie
one na klatce piersiowej, karku i twarzy. Maja charak-
ter stwardnien skory z jej zéttawym zabarwieniem.

CEL PRACY

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

OPIS PRZYPADKU

Kobieta, lat 64, zglosila si¢ do poradni dermato-
logicznej z powodu pojawienia sie kilka miesiecy
wczedniej stwardnieni skory barwy woskowej w oko-
licy dekoltu (ryc. 1). Zmianom nie towarzyszyly zad-
ne dolegliwosci podmiotowe. Z podejrzeniem twar-
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Rycina I. Woskowe stwardnienia na skorze okolicy dekoltu
Figure |. Waxy looking scleroderma-like skin changes on the neckline

dziny ograniczonej pacjentke skierowano do Kliniki
Dermatologii i Wenerologii Uniwersytetu Medycz-
nego w todzi w celu diagnostyki i leczenia. W trak-
cie badania przedmiotowego u chorej zwrécono
uwage na wyrazna hipertrychoze w okolicach skroni
(ryc.2),atakze brunatnawe zabarwienie skoéry twarzy
irak. Na grzbietowych powierzchniach rak i palcow
stwierdzono pojedyncze prosaki i nadzerki (ryc. 3).
Ze wzgledu na podejrzenie PCT przeprowadzono
dalszy dokladny wywiad i uzyskano informacje, ze
od kilku miesiecy pacjentka obserwowala zwiekszo-
na urazalnos¢ skory rak - latwe tworzenie sie nadze-
rek pokrywajacych sie krwistymi strupami, a takze
fotonadwrazliwosé, ktéra poprzedzita wystapienie
zmian skérnych na szyi. Pacjentka nie zauwazyta,
aby zabarwienie moczu byto ciemniejsze.

W trakcie hospitalizacji wykonano podstawowe
badania laboratoryjne (morfologia krwi, badanie
ogolne moczu, transaminazy - AspAT i AIAT), w kto-
rych nie stwierdzano odchyleri od normy. Przeprowa-
dzone badanie histopatologiczne wycinka ze zmian
stwardnieniowych potwierdzito obecnosé cech typo-
wych dla twardziny ograniczonej do skéry. W dobo-
wej zbiérce moczu stwierdzono zwigkszone wartosci
porfiryn - 1880 pm/l (norma < 400 pm/1). Wyniki
badania w kierunku wirusowego zapalenia watroby
typu B i C byly negatywne. Wykonano réwniez ba-
dania immunologiczne - wynik badania na obecnos¢
przeciwcial przeciwjadrowych byt ujemny, natomiast
w badaniu immunopatologicznym bezposrednim
stwierdzono obecnos¢ zlogéw immunoglobuliny G
w Scianach i wewnatrz naczyn krwionoénych skory
oraz na granicy skérno-naskorkowej (ryc. 4).

Na podstawie obrazu klinicznego oraz wynikéw
badarn dodatkowych ustalono rozpoznanie posta-
ci twardzinopodobnej PCT i zastosowano leczenie
chloroching w dawce 50 mg 2 razy w tygodniu oraz
krwioupusty. W ciggu kilku tygodni uzyskano wy-
razng poprawe stanu klinicznego. Zmniejszyto sie
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Rycina 2. Hipertrychoza na skorze twarzy
Figure 2. Facial hypertrichosis

brunatne zabarwienie skory, ogniska stwardnien
w okolicy dekoltu staly sie mniej nacieczone, a nad-
zerki sie wygoily. Poziom porfiryn w dobowej zbior-
ce moczu ulegl normalizacji.

OMOWIENIE

Zmiany przypominajgce twardzine ograniczona
do skory sg opisywane w przebiegu PCT, jednak nie
spotyka sie ich czesto. Znane sa opisy btednie rozpo-

Rycina 3. Prosaki oraz blizny po zagojonych nadzerkach na po-
wierzchni grzbietowej dfoni

Figure 3. Milia formation and scarring due to previous erosions on the
dorsum of the hand
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Rycina 4. Badanie immunopatologiczne bezposrednie: ztogi IgG
w scianach, wewnatrz naczyn krwiono$nych oraz na granicy skér-
no-naskérkowej

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

znanej twardziny ograniczonej do skoéry (morphea)
i twardziny ukladowej u chorych z postacia twardzi-
nopodobna PCT [15-17]. W przedstawianym przy-
padku obecnosé zéttawych ognisk stwardniatej skory
w okolicy obojczykéw i dekoltu oraz obraz mikro-
skopowy odpowiadal wstepnej diagnozie morphea,
jednak doktadne badanie dermatologiczne wykazalo
poza ogniskami stwardnieri zaznaczona hipertry-
choze w okolicach skroni i czola, a takze pojedyncze
nadzerki pokryte strupami na grzbietach rak. W wy-
wiadzie pacjentka podawata ponadto nadmierng ura-
zalnosc¢ skoéry, zwlaszcza w obrebie rak. W badaniach
dodatkowych stwierdzono duze stezenie porfiryn
w dobowej zbiérce moczu, co uznano za potwierdze-
nie rozpoznania postaci twardzinopodobnej PCT.

U chorych na PCT w badaniu immunofluorescen-
cyjnym bezposrednim mozna stwierdzi¢ w skoérze
obecnos¢ zlogéw immunoglobulin oraz komplemen-
tu w otoczeniu i w $wietle naczynii krwionosnych,
a takze w okolicy btony podstawnej [18], co jak poda-
ja Epstein i wsp. [19], nie potwierdza autoimmuno-
logicznego charakteru porfirii, lecz prawdopodobnie
jest wynikiem odkladania sie bialek pochodzacych
z uszkodzonych naczyn. U opisywanej pacjentki
wykazano obecnos¢ ztogéw IgG w écianach i $wietle
naczyn krwionosnych skoéry.

Poszerzenie diagnostyki o badania genetyczne
i molekularne umozliwia wczesne rozpoznanie, usta-
lenie odmian PCT oraz wykrycie ewentualnych po-
wiklan, takich jak marskos¢ i rak watroby [13]. Jest
to wazne zaréwno z punktu widzenia postepowania
terapeutycznego, jak i profilaktyki. Wykrycie mutacji
w genie UROD (kodujacym dekarboksylaze uroporfi-
rynogenu) w postaci rodzinnej PCT pozwala na ziden-
tyfikowanie os6b z utajonym schorzeniem. W takich
przypadkach odpowiednia profilaktyka daje szanse
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na unikniecie choroby. Istnieja takze dane przema-
wiajace za wplywem genu hemochromatozy (HFE)
na przebieg choroby. U przedstawionej pacjentki nie
zostaly przeprowadzone badania genetyczne.

Podkredla sie, ze istotne znaczenie ma takze po-
ziom wysycenia watroby zelazem. Odpowiedzial-
ne za to moga by¢ rézne biatka biorace udziat we
wchlanianiu zelaza z jelit, jego transporcie oraz ma-
gazynowaniu w watrobie. Do tych biatek zalicza sie:
transferyne, receptor transferyny, ferrytyne, biatka
regulujace zelazo IRP-1 oraz IRP-2, a takze hepcydy-
ne, ktoéra reguluje wchlanianie zelaza z jelit oraz jego
wyzwalanie z makrofagéw [13].

W diagnostyce réznicowej PCT nalezy takze wzigé
pod uwage pelagre, ktéra jest spowodowana niedo-
borem witaminy PP (niacyny). Jednym z jej charakte-
rystycznych objawoéw sa zmiany skérne pojawiajace
sie w okresie zwiekszonego nastonecznienia, wyste-
pujace w okolicach eksponowanych na promienio-
wanie ultrafioletowe, ktére zwykle maja charakter
przebarwieri ze ztuszczaniem. Zlokalizowane w oko-
licy dekoltu i szyi nazywane sa objawem naszyjnika
Casala, ktéry moze przypominaé¢ zmiany obserwo-
wane u opisywanej pacjentki. Pelagra czesto wyste-
puje u 0s6b naduzywajacych alkoholu badz niedozy-
wionych (np. w wyniku intensywnego odchudzania,
zaburzen metabolizmu tryptofanu) [20, 21].

W terapii porfirii zaleca si¢ stosowanie preparatéw
chlorochiny lub hydroksychlorochiny oraz krwioupu-
sty. Hydoksychlorochina powoduje zahamowanie
chemotaksji eozynofiléw, migracji neutrofiléw, a chlo-
rochina poprzez efekt przeciwzapalny i supresyjny
wplyw na transformacje limfocytéw ma réwniez dzia-
tanie fotoprotekcyjne. W leczeniu miejscowym wska-
zane sa glikokortykosteroidy lub pimekrolimus [22].

W terapii przedstawionej chorej zastosowano
krwioupusty i chlorochine w dawce 50 mg 2 razy
w tygodniu. Uzyskano poprawe - zmniejszylo sie
brunatne zabarwienie skory, a takze stwardnienie
w okolicy obojczykéw i dekoltu oraz osiagnieto nor-
malizacje stezenia porfiryn w dobowej zbidrce moczu.

WNIOSKI

Przedstawiony przypadek wskazuje na koniecz-
nos¢ przeprowadzenia dokladnego badania podmio-
towego oraz przedmiotowego, jak réwniez diagno-
styki ré6znicowej zmian twardzinopodobnych, ktére
moga wspolwystepowaé w wielu jednostkach cho-
robowych.
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