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Teksti: Kaisa Timonen, LT, ihotautien erikoislaakari

Ihoporfyria — harvinainen valoyliherkkyys

Suomessa on noin 500 porfyriaa sairastavaa henki-
|6&. Heisté noin 250:114 on iho-oireinen porfyria, jonka
muotoja ovat porphyria cutanea tarda, porphyria
variegata ja luuydinperdinen eli erytropoieettinen
protoporfyria. Yleisin porfyriamuoto Suomessa on
kuitenkin akuutti jaksottainen porfyria (250 henkil6a),
johon ei liity lainkaan iho-oireita. Sen ainoa oire on
ajoittaiset akilliset kohtaukset, jossa vatsakipuun
littyy moninaisia hermoston oireita. |ho-oireisista
porfyrioista ainoastaan porphyria variegatassa esiin-
tyy samanlaisia &killisia kohtauksia.

Porfyriat ovat harvinaisia ja yleensé perinnéllisia
aineenvaihduntasairauksia, jotka johtuvat hemin
valmistushairidéstéa joko luuytimessd tai maksassa.
Hemi on valttdmatdén solujen hengitystoimintaan
osallistuvien valkuaisaineiden kuten hemoglobiinin ja
erilaisten entsyymien valmistuksessa. Ha&irid hemin
valmistuksessa johtaa porfyriinien ja niiden esiastei-
den lisdantyneeseen tuotantoon. Naiden kertyminen
verenkierron kautta ihoon, hermostoon tai maksaan
aiheuttaa porfyriaan liittyvat oireet.

Porfyriat periytyvat yleensa vallitsevan periytymis-
sdanndn mukaan, jolloin tauti periytyy joko isélta tai
aidilta tulleen geenivirheen eli mutaation vuoksi. Vain
50 %:lla henkildista, joilla on todettu mutaatio peri-
massaan, esiintyy porfyrian oireita.

Porfyrian iho-oireena on valoherkkyys. Kulkeu-
duttuaan maksasta tai luuytimesta verenkiertoon
porfyriinit reagoivat auringonvalon kanssa ihossa,
mik& aiheuttaa paikallisen kudosvaurion. Iho-oireita
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on kahden tyyppisia: porphyria cutanea tardassa
ja porphyria variegatassa kadenselkien iho rakkuloi
ja haavautuu véhéisistédkin kolhuista 1api kesan ja
syksyn. Erytropoieettisessa protoporfyriassa ihossa
esiintyy polttelevaa kipua ja turvotusta valittémasti
aurinkoaltistuksen yhteydessa.

Porfyrian diagnoosi perustuu aina laboratorio-
tutkimuksiin, joissa havaitaan huomattava hemin
aineenvaihduntatuotteiden ylimaara. Porfyriat luo-
kitellaan verestd, virtsasta ja ulosteesta mitattujen
porfyriinien ja niiden esiasteiden maarien perusteella.

Porfyrian diagnostiikkaan liittyvat tutkimukset
on Suomessa keskitetty HUS-laboratorioon. Gee-
nitutkimusta (DNA-test)) kéytetddn ensisijaisena
tutkimuksena oireettomien sukulaisten diagnoosin
selvittelyssa silloin, kun suvun mutaatio on tiedossa.
Porfyrioiden diagnostiikka ja potilaiden hoito ja seu-
ranta tapahtuvat tavallisesti keskussairaalan ihotau-
tien tai sisatautien poliklinikalla.

Porphyria cutanea tarda

Porphyria cutanea tarda (PCT) on yleisin porfyriamuo-
to maailmassa. Suomessa sairastavia on noin 100.
Vain osalla (25 - 50 %) sairastavista on perinndéllinen
alttius tautiin, mika voidaan todeta mittaamalla puna-
solujen alentunut uroporfyrinogeenidekarboksylaa-
si-entsyymin toiminta. Sen jdlkeen DNA-tutkimuksel-
la varmistetaan mutaatio tata entsyymia vastaavassa
geenissa.



Alkoholin k&yttéon ja raudan kertymiseen liittyva
maksan toimintah&irié on yleisin syy iho-oireille. Muita
syitd ovat estrogeenivalmisteiden kayttd (ehkaisypil-
lerit, vaihdevuosien hormonikorvaushoito) ja maksan
virusinfektiot (hepatiitti B ja C).

PCT:n iho-oireet ilmaantuvat tavallisesti 50
ikdvuoden jalkeen. Yleisin oire on kasien ja sormien
selkapuolella esiintyvat rakkulat ja haavaumat, jotka
syntyvat pienistékin kolhuista. Oireita voi esiintyd
myds kasvoissa, niskassa, kyynarvarsissa ja sdarissa.
Rakkulat ja haavaumat paranevat hitaasti ja jattavat
punertavia arpia.

Iho-oireet eivat iimaannu valittémasti auringossa
oleskelun jalkeen, vaan ne tulevat esiin hiljalleen
kesan mydéta ja saattavat jatkua myohaiseen syk-
syyn, vaikka valoaltistus on jo loppunut. Karvankasvu
voi lisdantya silmien ymparilla ja poskipaiden alueella
sekd kasvojen iho voi tummua.

PCT:hen liittyy l&hes aina maksan toimintahéairio,
myds sellaisilla henkiléilld, jotka eivat kayta alkoholia.
Maksavian vaikeusaste vaihtelee lievastd maksaent-
syymiarvojen noususta maksakirroosiin. Tavallisin
|6ydds on rasvamaksa. Maksavaurio ei yleensé alku-
vaiheessa aiheuta oireita. Valtaosalla potilaista rau-
dan maéara maksassa on kohonnut. Raudalla onkin
keskeinen osuus taudin synnyss3, koska se estaa
maksan uroporfyrinogeenikarboksylaasin toimintaa.

Virtsan porfyriinien mittaus on tarkein tutkimus
PCT:n diagnostiikassa ja sen avulla seurataan hoidon
tehoa. Raudankertymista ja maksan toimintaa selvi-
tetdan laboratorio- ja kuvantamistutkimuksien avulla
ja tarvittaessa otetaan kudosnadyte maksasta, jos
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epailladn vaikeaa maksavauriota.

PCT:ssé porfyriinien ylituotanto korjaantuu rauta-
kuormaa vahentamalla tai porfyriinien eritysta tehos-
tamalla. Alkoholin ja estrogeeni- ja rautavalmisteiden
kayttd tulee lopettaa. Ensisijaiseksi hoidoksi suosi-
tellaan rautakuorman vahentamistd venesektioilla
(punasolujen poisto). Hoito toteutetaan siten, etta
verta poistetaan 300 - 500 ml kahden viikon vélein
kyynéarvarren laskimosta, kunnes veren ferritiiniarvo
(rautavarastoja mittaava tutkimus) laskee viitearvon
alarajalle. Hoito kestaa yleensa 6 - 12 kuukautta.

Tabletteina otettava klorokiini on hyva hoitovaihto-
ehto silloin, kun liiallista rautakuormaa elimistdssa ei
todeta tai sairastava ei sieda venesektioita. Klorokiini
muodostaa maksassa porfyriinien kanssa vesiliukoi-
sen yhdisteen, joka erittyy virtsaan. Talléin maksan
porfyriinivarastot vahenevat. Hoidossa kéaytetdan
pienta klorokiini-annosta ja 1a8ke otetaan vain kahte-
na paivané viikossa maksavaurioiden valttamiseksi.

Sekd venesektiohoito ettd klorokiini-lakitys
tehoavat yleensa vuoden sisalla. Hoidon vaikutukses-
ta myds maksan toimintah&irié yleensa korjaantuu,
mikali PCT:ta sairastava on lopettanut alkoholin tai
estrogeenia sisaltavien valmisteiden kayton.

PCT:t4 sairastava pysyy oireettomana yleensa muu-
taman vuoden hoidon jélkeen. Osalle hoidon vaikutus
on pysyva, varsinkin, jos altistavia tekijoité ei enda ole.
PCT:td sairastava sietdd auringonvaloa normaalisti,
mikali virtsan porfyriinieritys pysyy matalana. Hoidon
jalkeen seurataan harvakseltaan virtsan porfyriinieri-
tystd, maksan toimintakokeita ja veren rauta-arvoja
vahintdan 3 vuotta, vaikka iho-oireita ei esiintyisikaan.
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Jos virtsan porfyriinieritys lahtee selvdén nou-
suun, hoito uusitaan, jotta iho-oireita ei ilmenisi ja
maksan toiminta pysyisi normaalina. Koska taudilla
on uusiutumistaipumus, on alkoholin s&annéllista
kayttda véltettdva pysyvasti. Mikali sairastava ei
halua luopua hormonikorvaushoidosta, voidaan sen
aloitusta harkita ihon lavitse imeytyvalla valmisteella
(geeli) virtsan porfyriinieritysta seuraten.

Porphyria variegata

Suomessa on noin 150 porphyria variegataa (PV)
sairastavaa, joista vain 40 %:lla on oireita. 10 %:lla
sairastavista on myds &killisia porfyriakohtauksia, jot-
ka voivat olla henked uhkaavia, ellei oireita tunnisteta
porfyriasta johtuviksi ja hoitoa aloiteta ajoissa.

Porfyriakohtauksen oireita ovat vatsa- ja raajaki-
vut, ummetus, oksentelu, tihed syke ja verenpaineen
nousu. Sairastavilla on my®ds muita neurologisia ja
psyykkisia oireita kuten sekavuutta ja unettomuutta.
Kohtauksen aikana virtsa voi muuttua tavallista tum-
memmaksi.

Kohtauksia laukaisevia tekij6éitd ovat infektiot,
paasto, kuukautiset, alkoholi ja tietyt |d3keaineet.
Akilliset kohtaukset saattavat olla PV:n ainoa oire tai
esiintya henkildillg, joilla on myds iho-oireita. Akilliset
kohtaukset eivat valttdmattd kuitenkaan esiinny
iho-oireiden kanssa samanaikaisesti.

Iho-oireita esiintyy noin kolmasosalla PV:ta sai-
rastavista. Oireet alkavat murrosién jalkeen, yleensa
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20 - 40 ik&vuoden valilla, ja ne ovat aivan samanlaisia
kuin PCT:ssa. Yleisintd on kadenselkien ihon haura-
us, mika ilmenee ihon haavautumisena vahaistenkin
kolhujen jalkeen. Rakkuloita esiintyy k&denselissa 50
%:lla. Oireet ovat pahimmillaan kesalla ja syksyll3,
mutta osalla niit4 esiintyy ympé&rivuotisesti.

Vaikka PV:n iho-oireet ovat samanlaisia kuin
PCT:ss4, niihin ei ole tismé&hoitoa. lho-oireiden esta-
miseksi kdsien ihoa ei tule altistaa auringonvalolle
ja kasien ihon rikkoutumista tulee valttda. Kesalla
pitdd kayttda suojakasineitd, hattua ja pitkdhihaista
vaatetusta. Tehokkaistakaan valosuojavoiteista ei ole
riittavasti hyotya.

Akillisten kohtausten valttamiseksi PV:ti sairas-
tavan tulee aina saada henkilokohtaiset ohjeet, jotka
siséltavat myds listan sopimattomista ladkeaineista,
vaikka kohtauksia ei olisi koskaan esiintynyt. Vai-
keiden porfyriakohtausten hoitona kaytetdan hemia
(hemiarginaattivalmiste Normosang®) suonensiséi-
sena tiputuksena 3 - 4 perakkéisenad paivana. Laa-
keaine vahentaa porfyriinien tuotantoa ja siten mydés
kohtauksessa esiintyvié oireita.

Suomessa on noin 25 PV-sukua ja niissa esiintyvat
mutaatiot protoporfyrinogeenioksidaasin geenissa
tunnetaan. Koska sairastavan sisaruksilla ja lapsilla
on 50 %:n riski sairastua porfyriaan, tulisi 1&hisuku-
laisille tehda DNA-tutkimus viimeistddn murrosidssa.
Tutkimusta varten tarvitaan verindyte, josta voidaan
eristdd DNA ja tunnistaa suvussa esiintyvé geenivirhe.

Jos naytteestd |6ytyy mutaatio, tutkitaan myos
plasman, virtsan ja ulosteen porfyriinit ja niiden
esiasteet taudin aktiivisuuden arvioimiseksi. Jos por-
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fyriinien ja niiden esiasteiden ma&arat ovat koholla, on
selvitettdvd, onko myds porfyrian oireita. Porfyriinien
maaralla on myods ennustearvoa: jos méaérat ovat nor-
maalit, oireiden ilmaantuminen on epatodennakodista
my&hemmink&an. Jos oireita tulee vasta mydhem-
mall4 ialla, on syyté tehdd maksan toimintakokeet ja
kuvantamistutkimukset.

Erytropoieettinen protoporfyria

Suomessa on todettu noin 50 luuydinperéista eli
erytropoieettista protoporfyriaa (EPP) sairastavaa
henkil6a eli tdAma porfyriamuoto on Suomessa vield
harvinaisempi kuin PCT ja PV. lho-oireiden ilmene-
minen edellyttds, ettd toiselta vanhemmalta periytyy
EPP:n aiheuttava mutaatio ja toiselta vanhemmalta
lievd normaalista poikkeava emadsparin muutos
(polymorfia) vastaavassa ferrokelataasin geenissa.
Koska molemmat muutokset tarvitaan, vain pieni osa
mutaation kantajista saa oireita.

EPP:n iho-oireet alkavat yleensa varhaislapsuu-
dessa ensimmadisten ikdvuosien aikana. Yleisin oire
on aurinkoaltistuksen aikana ilmeneva polttelu ja
kipu paljailla inoalueilla. Mydés ikkunalasin lapi tuleva
auringonvalo voi aiheuttaa oireita. Kivun liséksi iho
voi turvota ja punoittaa, mutta nakyvat ihomuutokset
saattavat puuttua kokonaan.

Oireet voivat olla varsin tuskallisia ja rajoittaa huo-
mattavasti elamaa kesdaikana. Hankalatkin iho-oireet
havidvat muutaman vuorokauden sisélld. Taman



johdosta diagnoosi saattaa viivastya jopa vuosia.

EPP:ssd punasolujen protoporfyriinipitoisuus on
lisdantynyt 10 - 100 kertaisesti normaaliin verrattu-
na. Protoporfyriinit voivat kertyd maksasoluihin ja
sappiteihin ja aiheuttaa maksan toimintaan hairi6ita,
jotka ovat useimmiten lievid. Vaikea maksakudoksen
vaurio on erittdin harvinainen. Lievaa anemiaa ja rau-
danpuutetta todetaan melko yleisesti.

EPP:hen ei ole sellaista hoitoa, joka alentaisi
punasolujen protoporfyriinipitoisuutta ja siten estéisi
iho-oireet. Aikaisemmin on suositeltu iho-oireiden
ehkéisyyn beetakaroteenia, josta hy6tyy 20 - 30 %
sairastavista. Beetakaroteeni tulisi aloittaa kevaalla ja
valmisteen kayttéa tulisi jatkaa loppukesaén. Paivit-
taisen annoksen tulee olla riittdvan suuri (aikuiset 80
- 180 mg/vrk, lapset 30 - 120 mg/vrk iasta ja koosta
riippuen). Hoitoa varten tarvitaan ladkemaarays.

Valokaraisuhoidosta, jossa kaytetdadn kapeakais-
taista ultravioletti B-valoa, saattaa olla joillekin apua.

Uusin ladkevalmiste EPP:n iho-oireiden ehkaisyyn
on afamelanotidi, joka on ihon pigmenttituotantoa
lisddva hormoninkaltainen valmiste. Afamelanotidin
on todettu lisddvan auringonsietokykya ja vahenta-
van iho-oireita. Valmiste laitetaan ihon alle pienessa
kapselissa kahden kuukauden valein. Alle 18-vuoti-
aille hoitoa ei suositella. Afamelanotidi (Scenesse®)
on tulossa erityislupavalmisteeksi ja sen kayttd
keskitetddn ainakin alkuvaiheessa HUS:n |ho- ja
allergiasairaalan ihotautien poliklinikalle.

Ihon viilentdminen kylmalld vedelld tai vesikaa-
reelld lievittdd kipua ja turvotusta. Myds tulehdus-
kipulddkkeistd saattaa olla apua. Koska EPP:ta
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sairastavat joutuvat vélttdmaan auringonvaloa, on
D-vitamiinilisd tarpeen ympaérivuotisesti.

Tautiin liittyvan maksavaurioriskin vuoksi s&an-
noéllista alkoholin kayttda on syyta valttaa. Mikali sai-
rastavalle kehittyy vaikea maksan toiminnanvajaus,
hoitona on maksansiirto. Anemiaan suositellaan rau-
talddkitysta vain silloin, kun laboratoriotutkimuksissa
todetaan selva raudanpuute, koska muutoin rautalisa
saattaa pahentaa iho-oireita.

Vatsan alueen leikkauksissa leikkaussalin valaisi-
missa tulee kayttaa keltaista suodatinta, joka poistaa
aallonpituudet 380 - 420 nm sisaelinten kudosvaurion
estdmiseksi.

EPP:t4 sairastavan hoito ja seuranta tapahtuu
keskussairaalan ihotautien poliklinikalla.

lhon suojaaminen auringolta
Tehokkaimmin iho suojataan peittavalla vaatetuksel-
la. Lierihattu tai lippalakki auttaa kasvojen, kaulan ja
korvien suojauksessa. Tummat tiukkakuosiset keino-
kuiduista valmistetut vaatteet suojaavat auringolta
paremmin kuin puuvillasta valmistetut. Marka vaate
suojaa huomattavasti vahemman kuin kuiva. Saata-
villa on my6s erikoiskasiteltyja aurinkosuojavaatteita
kuten hattuja, kasineit4, paitoja, housuja ja uima-asu-
ja, joita myydaan verkkokaupoissa.

Ikkunoiden suojakalvoista saattaa olla hyo6tya
vaikeasti oireileville EPP:t4 sairastaville. Visiiri-tyyp-
pinen kasvosuojus, joka on paallystetty keltaisella
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erityissuodattimella voi olla hyddyllinen esimerkiksi
talviulkoilussa ja kesélla pitempaan ulkoillessa.

Aurinkosuojavoiteessatulee ollakorkean UVB-ker-
toimen (SPF 50) lisdksi fysikaalinen UVA-suodatin
kuten titaanidioksidi, jolla on tehoa myds nakyvan
valon aallonpituuksilla. Voidepakkauksesta [6ytyva
UVA-logo kertoo, ettd voiteessa on EU-komission
suosituksen mukainen UVA-suojataso.

Suojavoidetta levitetddn iholle runsaasti puoli
tuntia ennen ulosmenoa. Ké&sittely uusitaan parin
tunnin véalein sek& aina uinnin jalkeen, vaikka voide
olisi vedenkestdva. Kuitenkin tehokkaimmistakin
aurinkosuojavoiteista on vain rajoitetusti hyotya, kos-
ka porfyrian iho-oireet aiheutuvat nakyvasta valosta.
Suojavoiteet suojaavat ihoa padasiassa ultravioletti-
sateilyltéd (UVB ja UVA).
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Risto Heikkinen, erityissuunnittelija, Iholiitto ry

Tuet ja palvelut ihoporfyriaa sairastavalle

Pitkdaikainen sairaus voi vaikuttaa heikentavasti
eldménlaatuun ja eldménhallintaan. lhoporfyrian
aiheuttama tarve suojautua auringolta nakyy eri
tavoin jokapéaivaisessa eldmassa. Myds opiskelu-
paikan valinnassa, tydurasta suoriutumisessa ja
tydsséjaksamisessa tulee ottaa huomioon sairauden
aiheuttamat erityishaasteet. Oman eldmantilanteen
kartoitus on hyva tehdd moniammatillisesti yhdesséa
sosiaali- ja terveydenhuollon ammattilaisten kanssa.

Kunnalla, Kelalla ja tydvoimahallinnolla on tukia
ja palveluita, joihin oikeutusta arvioidaan sairauden
aiheuttamien haittojen ja ylimaaraisten kustannusten
seka arkipdivassa selviytymisen ndkékulmasta. Tukia
ja palveluita haetaan kaikkien henkildlla olevien pitka-
aikaisten sairauksien ja vammojen perusteella. Mika
tahansa pitk&aikainen sairaus tai vamma voi aiheuttaa
avun tarvetta tai haasteita omassa kodissa eldmisessa.

Kunnan vastuulla olevan vammaispalvelun tar-
koitus on edistdd vammaisen henkilén edellytyksia
elaéd ja toimia yhdenvertaisesti yhteiskunnassa seka
ehkaista ja poistaa vammaisuuden aiheuttamia hait-
toja ja esteitd. Vammaispalvelun asiakkaan tuloilla ja
varallisuudella ei ole vaikutusta tukien ja palveluiden
mydntamiseen. Vammaispalvelun tuet ja palvelut
ovat joko subjektiiviseen oikeuteen perustuvia tai
méa&rarahasidonnaisia.

Vammaispalvelu voi auttaa myds valolta suojautu-
misen tarpeissa. Vammaispalvelun kautta voi saada
tukea kodin ja auton ikkunoiden suojakalvoihin seka
erilaisiin aurinkosuojavaatteisiin tai -kankaaseen.
Kodin ikkunoiden suojakalvot ovat subjektiiviseen
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oikeuteen perustuvia, eli jos tarve niihin on todettu,
kunnan on asennettava kalvot. Auton suojakalvot
kuuluvat sen sijaan méaararahasidonnaisiin tukimuo-
toihin. Toisaalta kunnat ovat mydntaneet suhteellisen
hyvin my&s auton suojakalvoja, silla auringon valolta
suojautuminen hankaloittaa myds julkisten kulkuneu-
vojen ja taksin kayttda. Ihoporfyriaa sairastava lapsi
saattaa myos olla oikeutettu koulukuljetuksiin.

Kuntien k&ytdnnot ja suhtautuminen ihotautia sai-
rastavien tilanteeseen saattavat kuitenkin vaihdella
paljonkin. lholiitosta ja Valoihottumayhdistyksesta
voi kysyd kokemuksia vammaispalvelun tekemista
paatdksista ja saada tukea hakemuksen tekemiseen.

Kelalta haettavien vammaistukien tarkoitus on
tukea pitkdaikaissairaan tai vammaisen henkilén
itsendistd selviytymistd tai eldmanlaatua. Tukea
mydnnettdessa otetaan huomioon muun muassa toi-
mintakyvyn heikentyminen ja sairauden aiheuttamat
erityiskustannukset. Alinta vammais- tai hoitotukea
haetaan pelkastdaan toimintakyvyn heikentymisen
perusteella. Auringon valolta suojautumisen tarve voi
osaltaan heikentaa pitkaaikaissairaan tai vammaisen
henkildn toimintakykya.

Huomattavien erityiskustannusten perusteella
voidaan hakea korotusta vammaistuen tasoon. Eri-
tyiskustannuksina voidaan ottaa huomioon toiminta-
kykyd heikentavéstd sairaudesta aiheutuvat yleisim-
mat terveydenhuollon ja sairaanhoidon kustannukset.
Aurinkosuojavoiteet voidaan joissakin tapauksissa
hyvaksya erityiskustannuksiksi, jos 1&d8kéri voi todeta
niiden kaytdn perustelluksi.
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