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UVOD

Porfirijesugrupabolestikojenastaju
usledurođenognedostatkaenzimaučesni
kausintezihema,kojičiniprostetičnu
grupuhemoproteina[1].Odlikujusepreko
mernimstvarawem,nagomilavawemiizlu
čivawemprethodnikasintezehema.Glavna
mestasintezehemasujetraikoštanasrž,
teseporfirijedeleudvegrupe:hepatične
ieritropoezne.Najčešćioblikhepatične
porfirijejeakutnaintermitentnaporfi
rija,kojanastajeusleddelimičnogošteće
waporfobilinogendeaminaze,enzimako
jipretvaraporfobilinogenuuroporfi
rinogen[2,3].

Bolestseprenosiautozomnodominant
nogenomrazličitepenetrantnosti,teve
ćinanosilacanikadanedobijenapade[2].
Opisanoje258varijantimutacijeovoggena,
kojisenalazinadugomkraku11.hromozo
ma,kodrazličitihnaroda[1].Kod90%no
silacaizmewenoggenabolestprolazibez
simptoma.Kod10%nosilacaprvisimpto
misejavqajuupubertetu(koddevojčica)
ikasnije(kodmuškaraca)nakondelova
wanekogprovocirajućegfaktora[3].Ret
kosejavqaprepuberteta,štoseobjašwa
vaizostankomindukcionogefektagonad
nihsteroida.Smatrasedajeprevalencija
mutiranoggena1:500,alijezbogslabepe
netrantnostiprevalencijabolesti3,47,7
na100.000qudi,ičešćesejavqakodžena

[1,3,4].Uzroknastankanapadajerazličit,
apotičeodegzogenihiliendogenihfakto
ra.Običnosutolekovi(barbiturati,an
tiepileptici,psihostabilizatori,sul
fonamidi,hidantoin,tolbutamid,metil
dopa,oralnikontraceptivi,ergotprepa
rati),aliinekastawa,kaoštosuinfek
cija,febrilnost,hirurškeintervencije,
gladovawe,menstrualniciklus,stres,trud
noća,dugotrajnaputovawaikonzumirawe
alkohola,duvanaidroga[3,5].

Akutnaintermitentnaporfirijaseis
poqavaponavqawemsomatskih,psihija
trijskihineurološkihporemećaja.Obo
leleosobesemoguoporavitivećnakonne
kolikodana,ali,sdrugestrane,lečewemo
žetrajatiinedeqama,paimesecima.Bo
lestobičnopočiweiznenada.Boloviutr
buhusejavqajuuoko95%slučajeva,ponekad
uzproduženopovraćaweiopstipaciju[3].
Psihijatrijskasimptomatologijajeveoma
šarolikaimožepredstavqatiprvina
padbolesti,kojiseneprepoznakaopoče
takporfirije.Neurološkiporemećajise
ispoqavajuzahvatawemperifernogicen
tralnognervnogsistemauzizraženeauto
nomnefenomene[6].Epileptičninapadise
javqajukodoko5%bolesnikakaogenerali
zovanikloničkotoničkinapadi,madase
mogujavitiikompleksnifokalninapadi
sasekundarnomgeneralizacijom[7].Para
lizamuskulaturedisajnihorgana,kojase
beležiu30%slučajeva,najčešćijeuzrok
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smrti[3].Ostaliuzrocismrtisu:infekcija,arit
mijaiaspiracionisindromkojinastajeusledote
žanoggutawa,renalnainsuficijencija,hepatocelu
larnikarcinomisamoubistvo[1,3,5].

Dijagnozasepostavqanaosnovuanamnestičkihpoda
taka(početakitokbolesti,postojaweprovocirajućih
faktora,naslednaopterećenost),kliničkeslikeila
boratorijskihtestova(povišenekoncentracijepret
hodnikahemauurinuistolici,povišenevredno
stiserumskihenzimaiholesterola,hiponatremija).
Promenabojeurinajerezultatpostojawaporfirina.
Kvantitativnoodređivaweporfirinau24časovnom
urinujepouzdanadijagnostičkametoda[4].Ispiti
vaweporfobilinogendeaminazeucrvenimkrvnim
zrncimajeprecizantestzapotvrdudijagnoze[2,5].
Najosetqivijidiferencijalnodijagnostičkitestje
analizamutacijegenazaporfobilinogendeaminazu
[1,3,4].Boloviutrbuhumoguoponašatinapadežuč
nihibubrežnihkolika,apendicitis,pankreatitis
iliileus.Nijeretkostdaseoboleliodporfirije
operišupodsumwomnaakutnuupaluslepogcreva.
Sneurološkestrane,diferencijalnodijagnostički
trebapomislitinaakutnipoliradikuloneuritis,
senzorimotornepolineuropatijerazličiteetiolo
gije,nedostatakvitaminaB12,lezijekičmenemoždi
ne,različiteepileptičnesindromeinasledneob
likeepilepsija.

Pravovremenopostavqawedijagnozeiskrining
krvnihsrodnikaoboleleosobekqučnisuzaodgova
rajućelečewe.Osimpreparatahema(hematin,hemal
buminihemarginat),glikozasesmatraglavnimte
rapijskimsredstvomulečewuakutnihnapada.Akose
stawenavremeprepoznaizapočneodgovarajućele
čewe,običnosepostižepotpunioporavakbolesni
ka,madadiskretnineurološkideficitimoguop
statimesecima.Zaprognozubolestinajvažnijaje
prevencijaedukacijombolesnikaoizbegavawufak
torarizika[4].

PRIKAZ BOLESNIKA

Trećerotkastara23godinejenakonlečewauregio
nalnomzdravstvenomcentruupućenaunašuustano
vuzbogbolovautrbuhuikonvulzivnihnapadadevet
dananakonvaginalnogporođaja.Naprijemujedošlo
dotrominutnoggeneralizovanogkonvulzivnognapada
tipakloničkotoničkihgrčeva,kojisusuzbijeniin
travenskomprimenom10 mgdiazepama.Bolesnicajes
odeqewapremeštenaujedinicuintenzivnoglečewa.
Uličnojiakušerskojanamnezinijebiloznačajnih
oboqewa,alijewenmužsaopštiodawenasestraod
tetkeimajkabolujuodporfirije.Bolestje,heteroa
namnestički,počeladvadanapreprijemaubolnicu
jakimbolovimauepigastrijumukojisubilipraće
nikonvulzijama,nakončegajebolesnicaprimqenana
lečeweuregionalnomzdravstvenomcentru.

Bolesnicajenaprijemuujedinicuintenzivnog
lečewabilasvesna,somnolentna,bleda,afebrilna

isaspontanimdisawem.Vrednostiarterijskogkrv
nogpritiskabilesu160/120 mm Hg,apulsa98otku
cajauminuti.Kliničkimpregledomjeutvrđenoda
jegrlićmatericedug2 cm,prolazanzaprst,uterus
razmekšaniuadekvatnojinvoluciji.Odmahjepod
vrgnutakompletnomlaboratorijskom,bakteriolo
škom,ultrazvučnomikliničkomispitivawu.Po
prispećunalazapozvanjeneurolognakonsultaci
ju.Analizomkrvneslikeutvrđenajeanemija(hemo
globin91 g/l),doksuvrednostiostalihparametara
hemogramabilenormalne(leukociti9,9×109/l,trom
bociti333×109/l).VrednostCreaktivnogproteina
bilajepovećana(14,4μg/l).Biohemijskeanalizekr
visuukazivalenapatološkostawe(hiponatremija
122,5 mmol/l,hipokalijemija3,1 mmol/l,hipohlore
mija94,8 mmol/l,hiperglikemija13,0 mmol/l),uzpo
višenevrednostiuree(8,2 mmol/l),kreatinina(144
μmol/l),mokraćnekiseline(425μmol/l),holesterola
(7,88 mmol/l),amilaze(152U/l)ilaktatdehidrogenaze
(506U/l).Testovihemostazenisuukazalinaporeme
ćajkoagulacije.Urinjebiobojemaline,uzizrazito
prisustvourobilinogenaiporfirinogena(trikr
sta).U24časovnomurinuvrednostkoproporfirina
jebila0,656μmol/l,uroporfirina6,40μmol/l,porfo
bilinogena124,73μmol/l,aaminolevulinskekiseline
344,60μmol/l.Neurologjeindikovaouvođewefolne
kiseline,slatkihrastvora(desetoprocentnagliko
ze),klonazepama(zaprekidaweepileptičnihnapada),
magnezijumsulfata,nadoknaduelektrolitnogdisba
lansaimidazolamuslučajuponovnogkonvulzivnog
napada.Elektrokardiogramjeotkriotahikardijuuz
povremeneventrikularneekstrasistole,tejeutera
pijuuvedenpropranololhlorid.Konsultovanjekar
diolog,kojijeindikovaostalnoelektrokardiograf
skopraćewestawabolesnice.Zbogbolovautrbuhu
datisuiomeprazoliketorolaktrometamin.Ultra
zvukomjeustanovqenoproširewekavumauterusaod
23 mm,tesuulečeweuvedeniisintocinonudoziod
5IJnaosamsatiiantibioticivankomicinicef
tazidim.Urađenjerendgenskisnimakplućanakojem
nisuuočenepatološkepromene.Zbognalazahidroa
eričnihnivoanativnimrendgensnimkomtrbuha,u
terapijujeuvedenineostigmin.Drugogdanapopri
jemubolesnicajebilasubfebrilnaiporedprime
weneantibiotske,uterotoničneineurološketera
pije.Konsultovanjeneurolog,kojijeindikovaodase
ulečeweuvedehemarginat(Nor mo sang®)narednače
tiridanaujednokratnojdnevnojdozi,jerjebolesni
cainakonprepisaneneurološketerapije(klonaze
pam,midazolam,hlorpromazin,vitaminiBkomplek
sa,magnezijumsulfat)unekolikonavrataimalakon
vulzivnenapade.Trećegdanabolničkoglečewa,po
sleponovqenogkliničkogiultrazvučnogpregleda,
odlučenojedaseuradiinstrumentalnarevizijaka
vumamatericeukratkotrajnojopštojintravenskoj
anesteziji.Ukiretmanuhistopatološkimpregle
domnisudokazanehorionskeresice.

Poprimenihemarginatakrvnipritisak,pulsi
funkcijacrevasusenormalizovali.Bolesnicajei
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daqepovremenoimalapovišenutelesnutemperaturu
(do39,3°C).Hemokultureuzeteupetnavratasuosta
lesterilne,aostalebakteriološkeanalize(brise
viobedojke,lohija,vagineiurinokultura)bilesu
normalne.Oddesetogdanabolničkoglečewabole
snicajebilaafebrilna.Primewenisuampicilin
iamikacin,alijedošlodoospekože(diseminova
neisliveneeritematoznemakuleipapule).Konsul
tovanjedermatolog,kojijeindikovaolokalnupri
menukremafluocinolonacetonidaiiskqučivawe
penicilinskihpreparata,nakončegajeospanestala.

Bolesnicajetimskilečenaujediniciintenziv
nenege(neurolog,anesteziolog,ginekolog,interni
sta,radiolog,dermatolog)četrnaestdanaiprimala
lekovekojisudozvoqenikodakutneporfirije.Še
snaestogdanaodprijemaonajenormalnogneurolo
škogstawaiginekološkogiultrazvučnognalaza
upućenanadaqeambulantnolečewe.

DISKUSIJA

Premapodacimaizliterature,svastawapraćenapo
višenimnivoomsteroidnihhormona(menstruaci
ja,trudnoća,oralnahormonskakontracepcija,stimu
lacijaovulacije)mogubitifaktorkojiučestvujeu
pojavinapadaakutneintermitentneporfirije[8].
Provocirajućifaktorzanastanaknapadakodpri
kazanebolesnicebilajetrudnoća.Postpartalnuin
fekciju,kaomogućiuzrok,iskqučujunalazilabora
torijskihibakteriološkihanalizauovomsluča
ju.Povišenatelesnatemperaturabolesnicesemo
žeobjasnitidisfunkcijomautonomnognervnogsi
stemasobziromnatodasusvibakteriološkibri
seviihemokulturabilinegativni.Imajućiuvidu
dajebolesnicaprethodnoimaladvavaginalnapo
rođaja,pojavaakutneintermitentneporfirijeupu
erperijumunakontrećegporođajanijetipičnama
nifestacijabolesti.Većinaautorajesaglasnadase
tokbolestinemožetačnopredvidetikodnuligra
vida,doksekodmultigravidamožeočekivatisličan
tokbolestikaouprethodnimtrudnoćama,štojoš
jednomukazujenanetipičnukliničkuslikuporfi
rijeuprikazanomslučaju[9,10].Regan(Re gan)isa
radnici[11]suprikazalislučajtridesetosmogodi
šweženeoboleleodakutneintermitentneporfi
rije,bezpsihijatrijskeistorijebolesti,sakutnim
razvojemdepresijeiapatijenakonspontanogpobača
ja.Kodwesusekroznekolikodanarazvilepsihotič
neepizodeuzobiqevizuelnihhalucinacijairazvoj
akutnogGiqen–Bareovog(Gu il lain–Ba rré)sindromasa
disfagijom,anartrijomioduzetošćurukuinogu.I
uovomslučajuprovocirajućifaktorzanapadpor
firijebilajetrudnoća,iakojekliničkaslikabo
lestibiladrugačija,sobziromnatodabolesnica
kojusmomilečiliuopštenijeispoqilasimptome
nekogpsihijatrijskogoboqewa.

Značajsteroidnihhormonaunastankubolestipo
tvrđujeipodatakdapostojebolesnicekojeurepro

duktivnomperioduimajucikličnepremenstrualne
egzacerbacijenapada,kojiobičnoprolazedandvaod
početkamenstrualnogkrvarewa[1].Uovakvimslučaje
vimasesavetujeprimenaanalogagonadotropinoslo
bađajućeghormonaradiinhibicijeovulacijeipre
vencijepremenstrualnihnapadabolesti[5].Tipič
no,ikodprikazanebolesnicebolestjepočelabolo
vimautrbuhukojeje–kakosemnogokasnijesaznalo
–imalaodmahpoporođaju,aliimnijepridavalane
kiznačaj.Ovetegobesekodporodiqamoguzameniti
sfiziološkimsenzacijamakojedoživqavajutokom
involucijematerice,kojepojedinebolesnicedoži
vqavajukaointenzivneboloveutrbuhu.

Iakojetrudnoćaznačajanfaktorkojiučestvuje
unastankunapadaakutneintermitentneporfirije
(zbogpovišenihvrednostiestrogenaiprogestero
na),uzadekvatnepreventivneiterapijskemeretrud
noća,porođajipuerperijummoguprotećiibezkom
plikacija[9].Trebaimatiuvidudasenapadibole
stijavqajuu16%slučajevaantenatalno,au8%upu
erperijumu,štoukazujenapotrebunadzoraovihže
nainakonporođaja[12].Većinaautorajesaglasnada
suzapovoqanishodtrudnoćeneophodnineodložno
lečeweeventualnegravidarnehiperemeze,sprečava
weilečeweinfekcije,odgovarajućahidratacijaupo
rođaju,kojijepožeqnoizvestivaginalnimputemu
periduralnojanalgeziji,iizbegavaweporfirogenih
medikamenata(metoklopramid,ergotpreparati,bar
biturati,sulfonamidi,lidokain)[7,13,14].

Objavqenipodacioakutnojintermitentnojpor
firijiutrudnoćisuuglavnomprikazislučajevaili
malihserijabolesnika[9,10,14,15].Kodženasakut
nomintermitentnomporfirijomvećajeučestalost
pojavegravidarnehiperemeze[16].Nijedokazanuti
cajporfirijenatelesnumasunovorođenčadi,pojavu
hipertenzijeizazvanetrudnoćom,spontanihpoba
čajaiprevremenihporođaja[16].Riziknasleđivawa
mutiranoggenaje50%,alizbogslabepenetrantno
stigena,nemaindikacijazaprenatalnudijagnosti
ku.Skriningkrvnihsrodnikaprobandasesavetuje
radiprevencijeakutnihnapadabolesti.

Diferencijalnodijagnostički,pojavakloničko
toničkihgrčevaihipertenzijeupuerperijumunaj
češćepostavqasumwunaeklampsiju,kojajekodpo
rodiqaznačajnočešćeoboqeweodporfirije[9,17].
Konvulzijeupuerperijumumogubitiizazvaneiin
trakranijalnimkrvarewem,trombozomvenskihsi
nusaiishemijommozga,kojetakođemogunastupiti
kaoposledicahipertenzivnogsindromautrudnoći,
aliimetaboličkihporemećaja,oboqewajetreiin
fekcije[17,18].

Prikazanislučajpokazujetežinupostavqawadi
jagnozeakutneintermitentneporfirijeupuerperi
jumuineophodnostmultidisciplinarnogpristupa
ulečewuovebolesti.Iakojeuvećinislučajevapo
rodičnaanamnezapozitivna,naakutnuintermitent
nuporfirijutrebamislitikodnejasnogibolautr
buhupraćenogneuropsihijatrijskimporemećajima.
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SUMMARY
Introduction Acute intermittent porphyria emerges as a result 
of partial defect of porphobilinogen deaminase and is mani
fested by repeated episodes of somatic, psychiatric and neuro
logical disorders. The disease is conducted via the autosomal
dominant gene of variable penetration, so most of the carriers 
never experience seizures. Timely making of diagnosis, screen
ing of blood relatives of the patient and education of patients 
on avoidance of provoking factors are the key to adequate 
treatment.
Case Outline A 23yearold patient having born the third child 
was hospitalized due to pains in the abdomen and convulsive 
seizures nine days after the vaginal delivery. At admittance, she 
suffered a generalized convulsive seizure of clonictonic type. 
The patient immediately underwent a complete clinical, labo
ratory, bacteriological and ultrasound examination. Bearing in 
mind the fact that the patient had several convulsive seizures 
even after the given neurological therapy, haemarginate was 

introduced into therapy during four days. The administration 
of haemarginate led to the normalization of blood pressure, 
pulse and bowel function. The administration of haemargin
ate led to the normalization of blood pressure, pulse and bowel 
function. The patient was treated by a team of doctors, in the 
intensive care ward, with the use of medicaments, which are 
allowed in the case of acute porphyria. Sixteen days after the 
admittance, with clean neurological status and gynaecologi
cal and ultrasound findings, she was released for ambulatory 
treatment.
Conclusion The presented case exhibits the gravity of making a 
diagnosis of acute intermittent porphyria in puerperium and the 
necessity of multidisciplinary approach in treating this disease. 
Acute intermittent porphyria should be considered in cases 
of ambiguous abdominal pain, as well as in patients having 
abdominal pains followed by neuropsychiatric disorders.
keywords: acute intermittent porphyria; puerperium; haem; 
diagnosis
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