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Porfyri och graviditet

Riktlinjen ar skriven av Porfyricentrum, Kl, och géller for Obstetriken SU.

Revideringar i denna version
Ersatter version fran 2023-02-16.

2025-03-18 forlanger rutin, inga medicinska &ndringar gjorda.

Medicinsk radgivare

Erica Ginstrom Ernstad, medicinsk ledningsansvarig, sektionschef
obstetrik/SU.

Bakgrund

Akut intermittent porfyri (AIP), hereditar koproporfyri (HCP) och
porfyria variegata (PV) ar akuta hepatiska porfyrier (AHP), en grupp
sallsynta arftliga metabola sjukdomar som orsakas av en brist pa ett av
enzymerna som ar involverade i hemsyntesen i levern. Detta kan leda till
ansamling av forstadier till hem som kan orsaka en rad olika symtom.
AIP ar den vanligaste AHP-typen, med en hdg prevalens pa 100/1 000
000 i Sverige, pa grund av en sa kallad genetisk founder effect med
ursprung i Arjeplogs-trakten. PV och HCP &r mindre vanliga och deras
prevalens &r &nnu inte helt k&nd.

Akuta attacker av AHP &r vanligare hos kvinnor &n hos man och ar
sdllsynta fore puberteten. Akuta attacker kan utldsas av faktorer som
Okar behovet av hem i levern, till exempel vissa ldkemedel, hormoner,
svalt, infektioner, fysisk och psykisk stress.

Historiskt har graviditet hos kvinnor med AHP varit forknippad med hdg
morbiditet och dven viss mortalitet. Numera ar morbiditeten lag och
mortaliteten lyckligtvis obefintlig i lander med adekvat médravard. Dock
kvarstar risken for komplicerade forlopp, da gestagener &r starkt
porfyrinogena och de hormonella férandringarna under en graviditet kan
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Oka risken for att drabbas av en akut porfyri attack. De kansligaste
perioderna ar de tva forsta manaderna efter konceptionen samt
puerperiet, dvs da hormonomstallningen &r mest uttalad.

AHP forefaller enligt resultat fran nya studier 6ka risken fér hypertension
och preeklampsi, med hdgre risk vid hdg sjukdomsaktivitet.

Syftet med ett multiprofessionellt omhéndertagande for denna
patientgrupp ar att minimera risken for porfyriattacker, som kan vara
svarbehandlade under en graviditet, och att forekomma
graviditetskomplikationer. Forlossningen maste planeras mycket noga
for att undvika att den metabola stressen leder till ett katabolt tillstand
som utloser en porfyriattack. Aven i puerperiet &r det viktigt med rutiner
for 6vervakning for att tidigt uppmarksamma tecken pa en porfyriattack.

Prekonceptionell radgivning

Alla kvinnliga anlagsbarare i fertil alder ska vara informerade om
symtom pa akut porfyriattack, samt om forebyggande och behandlande
atgarder. De bor halla sig till de rad om medicinering och livsféring som
géller vid akuta porfyrier.

Alla patienter med faststélld akut porfyri ska ha varningsmaérkning i
journalen dar diagnos framgar.

Vid faststalld graviditet

Patienter med faststalld akut porfyri ska kontakta sin ansvariga lakare vid
graviditetshesked. Patienter med akut porfyri bor féljas pa
specialistmodravarden under sin graviditet.

Sa fort graviditeten ar faststalld bor hemprekursorerna
aminolevulinsyra/ALA och porfobilinogen/PBG kvantifieras i stickprov
av morgonurin. For provtagningsanvisningar se
http://www.karolinska.se/KUL/Alla-anvisningar/Anvisning/9582.
(Remiss i Take Care — Multidisciplinar — CMMS- Porfyriutredning U).
Vérdena blir referens vid kontroller under graviditeten, liksom vid
nytillkomna besvar som skulle kunna vara orsakade av en akut attack.
Utsondringen av ALA och PBG okar normalt nagot under forsta och
sista trimestern. Hos anlagsbdarare som inte tidigare haft kliniska
symptom av sin porfyri, inte har en kroniskt stegrad utsondring av
hemprekursorer i urin och ar valmaende réacker det med kontroller av U-
ALA/PBG en gang/trimester samt i puerperiet. | alla andra fall
rekommenderas provtagning var 4:e vecka under graviditeten samt vid
porfyrisymptom.
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Graviditetsillamaende ska uppmarksammas tidigt da det kan orsaka
katabolism och ¢ka risken for akuta attacker. Vid illamaende ska
patienten, i forekommande fall med stéd av dietist, férses med
kolhydratrika néaringsdrycker. (Exempelvis: Nutrical, 120 g kolhydrat per
forpackning, 2-3 forpackningar dagligen, under nagra dagar). Vid
langvarigt graviditetsillamaende rekommenderas inlaggning frikostigt for
behandling med 10% buffrad glukos intravendst.

Akut porfyriattack under graviditeten

Vid misstankt akut attack under graviditet skall patienten laggas in pa vid
indikation for observation och behandlingsstart med 10% glukos (med
Na, K tillsatser, CAVE hyponatremi). Urinprov for kontroll av
hemprekursorer ska sékras omedelbart i samband med inlaggning da
analysresultat svaras ut med nagot/nagra dygns fordréjning! | samrad
med lakare pa

Porfyricentrum och vid utebliven forbattring kan specifikt lakemedel
(Normosang®) ges for att behandla verifierad akut porfyriattack. Se PM
Akut handlaggning av misstankt porfyriattack.

Graviditetskomplikationer

Da risken for hypertoni bedoms vara hdgre hos kvinnor med AHP under
en graviditet, och da observations- och registerdata aven talar for hogre
risk for preeklampsi skall blodtryckskontroller géras tatare under
graviditeten, forslagsvis en gang per vecka fran graviditetsvecka 24.
Prelimindra data talar &ven for en viss 6kad risk for SGA; om denna risk
foreligger enbart hos kvinnor med sjukdomsaktivitet eller ej ar inte helt
klarlagt. Ett extra tillvaxtultraljud rekommenderas av denna anledning,
forslagsvis under graviditetsvecka 32. Under graviditet skall kvinnorna
foljas av internmedicinare och obstetriker i samarbete.
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Likemedel

Alla lakemedel ska kontrolleras med avseende porfyrinogenicitet innan
de ordineras/administreras. Se www.drugs-porphyria.org

LAKEMEDEL MED LAG PORFYRINOGENICITET

INDIKATION PREPARAT

Smartlindring/beddvning Paracetamol
Morfin
Lustgas

Sufenta (sufentanil)

Marcain (bupivakain)

Insomni

Halcion

Illam&ende

Ondansetron

Uteruskontraktion/cervixmognad

Cytotec (misoprostol)

Oxytocin

Prostinfenem

Uterusrelaxation

Bricanyl

Tractocile

Nitroglycerin (Nitrolingual)

Hypertoni/preeklampsi

Trandate

Stesolid

LAKEMEDEL SOM SKA UNDVIKAS HOS GRAVIDA PORFYRIKER

INDIKATION

PREPARAT

Smartlindring/beddvning

Xylocain (lidokain)

Illam&ende

Postafen

Uteruskontraktion

Methergin

Hypertoni

Dihydralazin (Nepresol)
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Handlaggning vid forlossning

Anlagsbarare for akut porfyri bor i mojligaste man forlosas pa
universitetssjukhus. Kolhydratrik kost rekommenderas infor
forlossningen.

Direkt vid inskrivning for forlossning (spontana varkar, induktion eller
planerat kejsarsnitt) ska glukosinfusion pabdrjas och paga under hela
forlossningen fram till efterskotningen (10% glukos med tillsats av Na
80mmol och K 40mmol /L, 2 liter/dygn).

Vid planerad induktion eller kejsarsnitt bor kvinnan dessutom inta
kolhydratrik kost under 2—3 dagar fore inlaggning.

Om akut/omedelbart kejsarsnitt blir aktuellt direkt vid inkomsten ska
glukosinfusionen pabdrjas snarast och avbrytas forst efter diskussion
med porfyrispecialist.

Vid graviditetskomplikation ska patienten observeras inneliggande med
avseende pa tillkomst av porfyrisymtom och samrada med porfyrikunnig
lakare. Observera att exempelvis huvudvark, buksmértor, konfusion och
stigande blodtryck ocksa kan vara tecken pa akut porfyriattack.
Provtagning av hemprekursorer i urin ska ske pa vid
indikation/misstanke och porfyrikunnig lakare ska kontaktas utan
dréjsmal.

Da akuta porfyrier arvs pa autosomalt dominant satt
rekommenderas provtagning pa det nyfodda barnet for
anlagsbararskapsbedémning. Provet tas i samband med
nyfoddhetsscreening (EDTA-ror endast 0,5ml réacker) — ange
foralderns namn och fodelsear pa remissen. OBS! EJ
NAVELSTRANGSBLOD!

Fragor?

Kontakta Endokrinkonsult SU Sahlgrenska, alternativt:

Vardagar 08:00-16:00 Endokrinkonsult, tfn 08-12370451
Vardagar 09:00-17:00 CMMS/Porfyricentrum, tfn 08-12371445
Vardagar 16:00-20:00 Endokrinbakjour, tfn 08-12372400
Helger 08:00-20:00 Endokrinbakjour, tfn 08-12372400
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Ansvar
Galler for personal inom de enheter/verksamheter som berdrs av rutinen.
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