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PORPHYRIA

Porfiria paraget njé grup nga mé sé paku teté sémundje té ndryshme (té trashéguara apo té
fituara), karakteristikat e sé cilave dallojné shumé. Karakteristiké e pérbashkét e té gjitha
porfirive éshté grumbullimi i “porfirinave” ose prekursoréve té tyre né organizém. Edhe pse
porfirinat normalisht gjenden né organizém, por nuk grumbullohen né organizém té
shéndetshém.

Zhvillimi i porfirisé éshté i shkaktuar nga ¢rregullimi, né fakt mungesa e enzimés (proteiné qé i
stimulon reaksionet né organizém) e cila merr pjesé né biosintezén e hemit, dhe rezulton me
grumbullim e molekulave té porfirinés né organizém. Emri rrjedh nga fjala greke “porfirus” gé
do té thoté ngjyré vjollcé (ngjyré e hapur e kuge — vjollcé).

Porfiria éshté sémundje e rrallé shkaku kryesor i sé cilés jané mutacionet gjenetike.

Sipas té dhénave statistikore, incidenca éshté 2 raste né 100.000 banoré. Né vendet e Europés
veriore si Anglia, Irlanda dhe Suedia, porfiria shfaget mé shpesh — 2 té sémuré né 10.000
banoré. Porfiria gjithashtu njihet si sémundja vampire nga viti 1985 kur biokimisti Dejfin Dolfin
e vértetoi qé rréfimet pér vampirét jané né té vérteté rréfime pér njeréz gé vuajné nga porfiria.
Argumentet e tij jané kéta: pacientét jané jashtézakonisht té ndjeshém ndaj drités pasi qé ajo
mund shkaktojé njolla (madje edhe njé eksponim i vogél — shpesh dalin jashté vetém natén),
lékura mund té jeté e mbushur me shenja plagésh, dhémbét si té genit mund té jené shumé té
shprehura (nofulla dhe dhémbét mund té jené shumé té tendosura).

Porfiria - shkaqget



Porfiria mé shpesh shfaget si pasojé e mungesés sé cilésdo nga shtaté enzimat né rrugén e
sintezés sé hemit. Cdonjéra nga shtaté enzimat kodohet nga njé gjen specifik. Mutacionet
eventuale e ndérpresin aktivitetin e njérés nga enzimet. Shumica e porfirive jané trashéguese.
Eshté e mundshme té trashégohet gjeni abnormal nga njéri apo nga té dy prindérit. Por kjo nuk
do té thoté gé do zhvillohet porfiri, por béhet fjalé pér njé person gé e bart gjenin me
mutacion. Kjo gjéndje njihet si porfiri latente.

Simptomat e porfirisé

Ekzistojné dy lloje kryesore té porfirive — akute dhe té I€ékurés. Porfiria akute kryesisht ndikon
né sistemin nervor, kurse porfiria e I€kurés, si¢c sygjeron edhe veté emri, shkakton démtime té
Ieékurés. Disa lloje té porfirisé mund té jené kombinime nga kéto dy lloje dhe mund té prekin
edhe sistemin nervor edhe Iékurén.

Simptomat e porfirisé akute

Porfiria akute éshté karakteristike pér graté né periudhén nga menstruacioni i paré gjer te
menopauza.

Simptomat kryesore té porfirisé akute jané:

- dhimbje e forté barku,

- fryerje,

- dhimbje né gjoks, né kémbé dhe shpiné,
- kapsllék,

- nauze dhe vjellje,

- tahikardi (rrahje e shpejté e zemrés),

- tension té larté té gjakut,

- shqgetésim,

- té mundshme, por té rralla, ndryshime né sjellje (dezorientim dhe paranojé),
- ¢rregullime respiratore,

- uriné té kuqge ose ngjyré kafe.

Simptomat e porfirisé kronike:

Porfiria e |ékurés kryesisht i referohet sémundjeve simptomat e té cilave jané rezultat i
mbindjeshmérisé ndaj drités sé diellit. Sulmet te ky lloj i porfirisé mund té zgjasin disa ditég,
kurse simptomat e késaj sémundje shfagen gysh nga fémijéria.

Simptomat e porfirisé sé Iékurés:

- ndjeshméri e Iékurés ndaj drités sé diellit,

- skugje e dhimbshme e |ékurés (eritem) dhe énjtje (edem),
- flluska,

- kruarje,

- |ékuré e ndjeshme dhe fragile,

- shenja

- higroskopi e larté (aftési pér ta mbajtur ujin)

- uriné té kuge ose ngjyré kafe.



Porfiria — diagnoza:

Diagnoza vehet né bazé té pérdéftimit té porfirinés né uriné dhe gjak. Kjo analizé mund ta
caktojé edhe llojin e porfirisé. Disa pacienté kané vlera normale ose pak té rritura té porfirinés,
ashtu qé mostrat duhet té merren gjaté ose shkurt kohé pas krizés.

Analiza gjenetike éshté e sigurt dhe mé sé shumti e favorizon trajtimin diagnostik té familjeve
me mutacione té njohura té gjeneve. Gjithashtu éshté i mundshém testimi prenatal pér porfiri,
por praktikohet shumé rrallé.

Prognoza dhe trajtimi i porfirisé:

Tretmani i porfirisé do té varet nga forma e sémundjes. Rastet mé té véshtira té porfirisé kané
nevojé pér hospitalizim. Prognoza e pacientéve me simptome té porfirisé éshté dukshém mé e
favorshme me pérmirésimin e terapisé dhe me vetékontrollin. Sidogofté, numér i madh i
njerézve qé vuajné nga porfiria vazhdojné té kené kriza, gé shpie gjer te démtimi progresiv me
pasoja té pérhershme si¢ éshté insuficienca e veshkave.

Nevoja pér analgjetiké te porfiria mund té kalojé né varshméri. Glukoza, gé futet né trupin e
pacientit pérmes kateterit venoz central, ndihmon né lehtésimin dhe modifikim e simptomave.

Trajtimi i porfirisé akute pérfshin:

- pérdorimi i analgjetikéve dhe barnave kundér nauzesé dhe vjelljes (antiemetiké),
- trajtim i infeksioneve dhe sémundjeve tjera gé mund té shkaktojné simptoma,

- administrim intravenoz té glukozés

- administrim té heminés (Fe).

Tretmani i porfirisé sé Iékurés nénkupton shmangjen e diellit (UV drités) dhe tretmanet gé
vijojné:

- flebotomi (Iéshim i gjakut nga venat),
- pérdorim té antimalarikéve

- beta-karoten,

- suplemente té vitaminés D.

Té prekurit nga porfiria shumé shpesh kérkojné ndihmé psikologjike. Ndryshimet e trupit jané
burim i vazhdueshém i zhgénjimit, depresionit, trishtimit, frikés dhe pasigurisé né lidhje me
sémundjen. Pacientét me format progresive té porfirisé shumé véshtiré e pranojné sémundjen
dhe, dita dités pérpigen té mésojné té jetojné me “sémundjen e re”.

Porfiria - dieta

Njerézit gé kané predispozité gjenetike pér zhvillim té porfirisé, éshté e sigurt qé duhet ta
menjanojné ushgimin qé pérmban:

- glutamat té mononatriumit,

- pérbérje sulfurike (qepé, hudhér, brokoli, lakér dhe perime tjera),
- salicilate (shumé lloje té frutave),

- oksalate (shumé lloje té frutave, zarzavateve dhe ushgimi bimor),
- acidi sialik,



- ushgim qé ¢liron histaminég,

- gluten,

- lecitin (i fituar nga veza dhe soja),
- perime (domate, patate, speca),
- yndyréra dhe/ose vajéra.

Né rast se keni porfiri, duhet té konsultoheni me mjekun tuaj qé tu paralajméroj pér ushgimin

dhe shprehité gjaté jetés té cilat jané té€ démshme pér ju, kurse me ndihmén e nutricionistit,
duhet té fitoni plan adekuat pér ushqgimin tua;j.
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