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*1. Vad ar Kongenital erytropoetisk porfyri?

Kongenital erytropoetisk porfyri (CEP), som ocksa kallas Gunthers sjukdom efter lakaren som beskrev tillstdndet 1911, ar arftlig
och den mest sallsynta av huvudformerna av porfyri. Vid CEP ar aktivitet av ett enzym (ett protein som hjalper till att omvandla en
kemisk substans till en annan) som heter uroporfyrinogen-l11-syntas (UROS) mycket Iag. Detta leder tillbkad bildning av
porfyriner, som kallas I-isomerporfyriner i benmargen. Dessa porfyriner ansamlas i kroppen, speciellt i de réda blodkropparna, och
orsakar problemen som hér ihop med CEP.

*2. Hur vanlig ar CEP?

CEP ar extremt sallsynt. Eftersom den &r s ovanlig star det inte klart exakt hur manga som har sjukdomen. Det har uppskattats
att en person pa cirka 2-3 miljoner har CEP. CEP kan drabba man och kvinnor i lika stor utstrackning och oberoende av etnisk

grupp.

*3. Hur yttrar sig CEP?

Personer med CEP har inte alltid alla symtom som beskrivs nedan. Sjukdomen varierar ocksd individer emellan nar det galler
svarighetsgrad. Vanligen ger sig sjukdomen tillkanna strax efter fodseln eller tidigt i barnadren, men det forekommer att den
debuterar forst i puberteten eller i tidig vuxen alder.

® Ro6d urin &ar vanligen det forsta tecknet man lagger marke till hos nyfédda barn med CEP. Detta beror pa den stora mangden
porfyriner som gar ut med urinen. Intensiteten av den roda fargen i urinen kan variera fran dag till dag.

® Huden ar mycket kanslig for ljus, speciellt direkt solljus och det mycket starka lampljus som ibland anvénds for att behandla
gulsot i nyféddhetsperioden. Detta ger upphov till att huden blir skér och far blasor eller sér. Detta hander oftast pa solexponerade
hudpartier, som till exempel handryggar, ansikte, 6éron och skalp. Huden kan ta langre tid pa sig for att laka efter skada eller
blasbildning, och bli infekterad. Upprepad blasbildning, sarskador och sarbildning kan orsaka &rr i huden och kala flackar pa
skalpen.

® Hos en del personer kan huden bli mérkare déar den ar exponerad for sol.

® (Ogonen kan ockséa vara kansliga for direkt solljus eller artificiellt ljus, vilket kan orsaka sar och arrbildning i 6gonen. Med tiden
forlorar nagra patienter 6gonfransarna sa att deras skyddseffekt mot smapartiklar i luften faller bort, vilket leder till irritation i
ogats bindhinna.

® Anemi (ett l1dgt hemoglobin), som varierar i svarighetsgrad, &r en annan yttring av CEP. Anemin utvecklas beroende pa att
porfyrin skadar en del réda blodkroppar, som sedan bortférskaffas och forstérs av ett organ i buken som kallas mjalten.
Symtomen pa anemi inkluderar kansla av trétthet, andfaddhet efter minsta anstrangning och blekt utseende. Ett blodtest
bekraftar narvaron av anemi.

® Mjalten kan gradvis bli stérre och orsaka att blodbristen forvarras, och minska antalet blodplattar (blodcellerna som hjalper till att
bilda blodkoagel for att stoppa blédning), och vita blodkroppar (som bekdmpar infektioner), vilket leder till 6kad risk for blédning
(s8som upprepade nasblédningar) respektive infektioner.

® Tanderna blir missfargade av porfyriner som orsakar att de férefaller rodbruna, speciellt mjolktanderna.

® CEP kan undantagsvis orsaka att benstommen tunnas ur (osteoporos). Osteoporos kan leda till benbrott (fraktur) som foljd av
minimal skada.

® (Overskott av har kan upptrada, speciellt i ansiktet och p& handryggarna.

*4. Hur arvs CEP?

Den laga enzymaktiviteten av UROS beror pa forandringar (mutationer) i UROS-genen som kodar for detta enzym. Varje individ har
2 kopior av varje gen, en arvd frdn mamman, och en &rvd frdn pappan. For att utveckla CEP méste man ha tvd muterade gener, en
arvd fran vardera foraldern, som visas i diagrammet. Denna form av nedarvning kallas "autosomalt recessiv” ("autosomal” darfor
att genen ifraga inte ar lokaliserad pd kénskromosomerna). Aven om foraldrar till individer med CEP kan féra den muterade genen
vidare till sina barn, ar de sjalva inte drabbade av sjukdomen, darfoér att de ocksd har en normal gen. PA samma satt kan ocksa
broder och systrar till personen med CEP ha arvt en muterad gen fran en av foéraldrarna, men eftersom de ocksa arvt en normal gen
fr&n den andra foraldern har de inte CEP. Personer som har en muterad gen och en normal gen (s&som foéraldrarna och tva av
barnen i detta diagram), kallas "anlagsbéarare” for sjukdomen.

Nar bdde mamman och pappan &r anlagsbarare kommer vart och ett av deras (ofédda) barn att ha 1 risk p& 4 att ha CEP, och 1
risk pd 2 att vara anlagsbarare. Risken for att barnet till en anlagsbarare skall ha CEP ar extremt 1&g, darfor att det ar mycket
osannolikt att dennes partner ocksa skulle vara anlagsbarare (genmutationen som orsakar CEP ar mycket sallsynt i befolkningen),
sdvida denne inte ar en nara slakting. Alla barnen till en person med CEP kommer att bli anlagsbarare men det &r mycket
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osannolikt att de skall ha CEP.
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Nar bdde mamman och pappan &r anlagsbarare kommer vart och ett av deras (ofédda) barn att ha 1 risk p& 4 att ha CEP, och 1
risk p& 2 att vara anlagsbarare. Risken for att barnet till en anlagsbarare skall ha CEP ar extremt &g, darfor att det 4r mycket
osannolikt att dennes partner ocksa skulle vara anlagsbarare (genmutationen som orsakar CEP &r mycket sallsynt i befolkningen),

sdvida denne inte ar en nara slakting. Alla barnen till en person med CEP kommer att bli anlagsbarare men det ar mycket
osannolikt att de skall ha CEP.

*5. Hur diagnostiseras CEP?

CEP kan misstankas hos barn (eller sallsynt hos vuxna) som visar de ovan beskrivna symtomen. Diagnosen sakerstélls genom att
maéata porfyrinniverna i personens blod, urin och avféring. Dessa prov behover skyddas mot ljus tills de undersoks. Ett blodprov
kan ocksa tas for att leta efter genmutationer.

*6. Kan CEP diagnostiseras under graviditeten?

Testning for CEP under graviditeten erbjuds inte rutinmassigt. CEP kan emellertid diagnostiseras under graviditeten i familjer dar
det redan finns ett barn med CEP. | denna situation utférs en undersdkning som kallas “amniocentes” vid ungefar 12:te
graviditetsveckan. Alternativt, kan en annan undersdkning kallad “chorion-villiprov” géra vid ungefar 16:de graviditetsveckan, for

att samla blodkroppar frin moderkakan som utgér fran fostret. Dessa celler underséks med avseende p& UROS genmutationer som
orsakar CEP.

Back to top

*7. Finns bot mot CEP?

For narvarande &r den enda boten mot CEP benmargstransplantation (BMT). Detta innebar transplantation av frisk benmarg fran en
annan person (givaren) till benmargen hos personen med CEP (mottagaren). Efter lyckad BMT forsvinner symtom p& CEP sadsom
ljuséverkanslighet och anemi. Arrbildning fran féregédende skada p& huden ar dock permanent.

For att BMT skall lyckas behdovs att benmargen fran givare passar ihop med den hos mottagaren. BMT &r en hogriskbehandling dar
kraftfulla behandlingar till att bérja med kravs for att undertrycka mottagarens immunsystem for att undvika avstotning.

»*8. Vilka andra behandlingar finns tillgangliga for CEP?

Behandlingen av CEP syftar till att forhindra arrbildning i huden och égonen, och de komplikationer som namnts ovan. Nagra eller
samtliga av de foljande atgarderna kan behoévas:

® Skydd av exponerad hud mot direkt solljus kravs for att forhindra blasbildning och &arrbildning. Strangt ljusskydd inkluderar
rutinmassigt bruk av kladsel, handskar, bredbrattad hatt, halsduk, l&nga armar, héga kragar och langbyxor. Vanliga
solskyddsmedel (som blockerar ultraviolett ljus) ar inte effektiva vid CEP, dar ljuséverkéansligheten géaller synligt ljus.
Reflekterande solskyddsmedel konstruerade for att reflektera synligt ljus frdn huden kravs. Fargade reflekterande
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solskyddsprodukter finns tillgangliga, som kan blandas pa ett satt som passar patientens individuella hudfarg. Exempel* pa
reflekterande solskyddsprodukter inkluderar:

- Ambre Solaire® lotion SPF 60 - RoC total Sunblock® lotion SPF 25
- Delph® lotion SPF25 - Sunsense® Ultra SPF 60

- Delph® lotion SPF 30 - Uvistat® cream SPF 22

- E45 Sun® lotion SPF25 - Ultrablock® cream SPF30

- E45 Sun® lotion SPF50
*dessa preparat finns inte alltid hos svenska apotek men kan finnas i allman handel eller bestallas pa Internet

® Gardiner eller persienner kan behovas i huset eller pa arbetsplatsen for att minska intensiteten av synligt ljus. Dessutom finns
fargad fonsterfilm for huset och/eller bilen. Det ar viktigt att bekréafta att den film du valjer for bilen ar laglig att anvanda i ditt
land.

® Kosmetiskt kamouflage kan anvandas for att dolja arrbildning. (se t ex British association of Skin Camouflage www.skin-
camouflage.net)

® (Ogonen bér skyddas mot solljus med hjalp av fargade kringslutande solglaségon. Specialistbehandling hos oftalmolog
(6gonlakare) och optiker kan behdovas.

® Solexponerade hudpartier skall skyddas mot sméaskador for att forhindra arrbildning i det langa loppet. Detta kan astadkommas
med fuktbevarande kram och genom att bara handskar.

® Sar p& handerna behover hallas rena och vara lampligt bandagerade, och varje infektion skall behandlas med antibiotikakram eller
tabletter for att skynda pa lakningen.

® Upprepad arrbildning i huden, speciellt fingrarna, kan begransa ledrorligheten. Regelbundna latta handévningar kan hjélpa till att
senarelagga eller férhindra detta.

® RAd fran arbetsterapeut kan behovas for patienter som utvecklar begransad handfunktion pa grund av arrbildning i huden.

® Blodtransfusioner kan behovas for att behandla anemin. Regelbundna blodtransfusioner kan dock resultera i jarnoverskott.
Jarndverskott behandlas med tabletter eller injektioner. Férstoring av mjalten kan forvarra anemin och géra det nédvandigt att
operera bort mjéalten.

® Om benskodrhet observeras vid rontgenundersodkning eller isotopunderokning, finns tablettbehandling som stérker skelettet.

® God munhygien &r nédvandig for att forhindra att tanderna forfaller. Om mdjligheten att 6ppna munnen &r begransad pa grund av
arrbildning, kan en mjuk barntandborste, eller en elektrisk tandborste vara lattare att anvanda och orsaka mindre skada pa
gommens slemhinna.

*9. Kommer det att finnas nya former av behandling for CEP i framtiden?

Forskning pagéar for att bota CEP med genbehandling. Detta skulle innebdra att skadan i den drabbade personens gen skulle
korrigeras. Det ar realistiskt att tro att signifikant framgang i denna forskning &r att vanta under nasta decennium.

»10. Kan vissa lakemedel forvarra CEP?

CEP &r en erytropoetisk porfyri. Den skiljer sig frdn de akuta hepatiska porfyrierna som kan forsamras av vissa lakemedel. CEP
forsamras inte av dessa lakemedel. Om personen inte ar allergisk mot lakemedlet, eller av andra skal skall undvika det, finns
det inga begréansningar for personer med CEP att anvédnda den medicin deras hélsa kraver.

»11. Vilka forsiktighetsmatt bor personer med CEP vidta?

Om en person med CEP skall opereras kan dennes inre organ komma att utséattas for mycket starkt ljus i operationssalen. Detta
kan resultera i skada pa de inre organens vavnader, precis som huden reagerar med blasbildning nar den utsatts for starkt ljus.
Kirurgen skall vara medveten om denna risk, for att minimera ljusexponeringen till exempel med speciella ljusfilter.

»12. Var kan jag f4 mer information om CEP?

Eftersom CEP &r ett sallsynt tillstind kommer de flesta allmanpraktiker att ha liten erfarenhet av sjukdomen. Dermatologer och
hematologer traffar de flesta med personer CEP och konsulterar vanligtvis porfyrispecialistcentra som finns de flesta av Europas
lander.

Om du oroar dig for risken att éverfora sjukdomen till dina barn, kan du fa remiss till genetiker eller porfyrispecialistcentrum for
information.

Innehallet pa den har webbsidan baserar sig sig pa samsyn mellan parterna i EPNET. Aven om det finns ett antal andra kallor med
information, av vilka majoriteten finns pa internet, har de kanhanda inte granskats av porfyrispecialister. De flesta ger detaljer om
alla former av porfyri.

Internetkallor med inriktning pa alla former av porfyri.

*13. Avtackning

Patientinformationen pa& denna webbsida utgar fran information och rdd om CEP som utformats av hudspecialisten Dr R
Katugampola. Den &r grundad p& erfarenhet vunnen inom ramen fér hennes forskning och kliniska verksamhet, dar hon har
intervjuat och undersokt mer &n 20 CEP-patienter.
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