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P orfyriat periytyvät yleen-
sä vallitsevan periytymis-
säännön mukaan, jolloin 
tauti periytyy joko isältä 

tai äidiltä tulleen geenivirheen eli 
mutaation vuoksi. Kuitenkin mu-
taation kantajista vain alle puolel-
la esiintyy porfyrian oireita. Suo-
messa on noin 500 porfyriapotilas-
ta, joista puolella on ihoporfyria: 
porphyria cutanea tarda, porphy-
ria variegata tai erytropoieettinen 
protoporfyria.

Yleisin porfyriamuoto meillä 
on akuutti jaksottainen porfyria, 
johon ei liity lainkaan iho-oirei-
ta, vaan sen ainoa oire on akuut-
ti porfyriakohtaus. Ihoporfyrioista 
ainoastaan porphyria variegatassa 
esiintyy akuutteja kohtauksia.  

Porfyriinit ”räjähtävät” 
auringossa 

Porfyrian iho-oireena on valoherk-
kyys. Tämä johtuu siitä, porfyrii-
neilla on kyky sitoa auringonva-
lon energiaa näkyvän valon alueel-
la. Kulkeuduttuaan verenkierron 
myötä ihoon porfyriinit reagoivat 
auringonvalon kanssa ja energian 
purkautuminen aiheuttaa valotok-
sisen kudosreaktion. 

Porfyrian iho-oireet ovat kahden 
tyyppisiä: kädenselkien iho rakku-
loi ja haavautuu mitättömän pie-
nistä kolhuista koko kesän ajan ku-
ten porphyria cutanea tardassa ja 

porphyria variegatassa, tai ihossa 
esiintyy polttelevaa kipua ja turvo-
tusta välittömästi aurinkoaltistuk-
sen yhteydessä kuten erytropoieet-
tisessa protoporfyriassa.

Porfyriadiagnoosi perustuu 
laboratoriotutkimuksiin

Porfyriadiagnoosi perustuu ai-
na laboratoriotutkimuksiin, jois-
sa havaitaan huomattava porfyrii-
nien ylimäärä veressä, virtsassa 
ja ulosteessa. Jokaisessa porfyri-
amuodossa todetaan sille tyypilli-
set poikkeavuudet porfyriinmääri-
tyksissä, joiden avulla oireisen po-
tilaan diagnoosi selviää aina. 

Porfyriinimääritykset on Suo-
messa keskitetty HUS-laboratori-
oon. Plasman porfyriinien osoi-
tustesti voidaan kuitenkin tehdä 
useimmissa yliopistosairaaloissa. Se 
on tärkein seulontatutkimus  silloin 
kun valoihottumapotilaalla epäillään 
ihoporfyriaa.  Geenitutkimusta käy-
tetään rutiinisti  porphyria variega-
tassa oireettomien sukulaisten diag-
noosin selvittelyssä silloin, kun su-
vun mutaatio on tiedossa. 

Yleisin porphyria cutanea tarda 

Porphyria cutanea tarda (PCT) on 
yleisin porfyria maailmassa, mut-
ta Suomessa se on todettu vain 
noin 100 potilaalla. PCT:n perin-
nöllinen tausta on epäselvem-

pi kuin muissa porfyrioissa. Vain 
osalla potilaista on perinnöllinen 
alttius tautiin, mikä voidaan tode-
ta verikokeen avulla ja varmistaa 
sen jälkeen DNA-tutkimuksella. 

Taudin puhkeamiseen tarvitaan 
laukaisevia tekijöitä, joista alkoholin 
käyttö ja sen aiheuttama maksavau-
rio on merkittävin. Muita altistavia 
tekijöitä ovat estrogeenivalmistei-
den käyttö, maksan virusinfektiot, 
esimerkiksi hepatiitti B tai C sekä 
raudan kertyminen elimistöön.

PCT:hen liittyy lähes aina mak-
san toimintahäiriö, myös sellaisilla 
potilailla, jotka eivät käytä alkoho-
lia. Maksavian vaikeusaste vaihtelee 
lievästä maksaentsyymiarvojen nou-
susta kirroosiin. Tavallisin löydös 
on rasvamaksa. Valtaosalla potilais-
ta elimistön rautavarastojen määrä 
on kohonnut ja raudalla onkin kes-
keinen osuus taudin synnyssä. 

PCT:n iho-oireet puhkeavat ta-
vallisesti keski-iässä tai myöhem-
min. Yleisin oire on käsien ja sor-
mien selkäpuolella esiintyvät rak-
kulat ja haavaumat, jotka aiheutu-
vat pienistä kolhuista. Oireita voi 
esiintyä myös muilla valolle altistu-
villa alueilla kuten kasvoissa, nis-
kassa, kyynärvarsissa ja säärissä. 

Rakkulat ja haavaumat parane-
vat kiusallisen hitaasti jättäen pu-
nertavia arpia. Iho-oireet eivät tu-
le esiin välittömästi auringossa 
oleskelun jälkeen, vaan ilmaantu-
vat hiljalleen kesän myötä ja jatku-
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Ihoporfyria
– harvinainen valoyliherkkyys

Porfyriat ovat harvinaisia perinnöllisiä aineenvaihduntasairauksia, jotka johtuvat 
hemin valmistushäiriöstä joko luuytimessä tai maksassa. Hemiä tarvitaan solu-
jen hengitystoiminnalle välttämättömien valkuaisaineiden kuten hemoglobiinin ja 
sytokromientsyymien valmistukseen. Häiriö hemin valmistuksessa johtaa por-
fyriinien ja niiden esiasteiden lisääntyneeseen tuotantoon ja niiden kertyminen 
elimistöön aiheuttaa porfyrian.
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vat jopa myöhäisen syksyyn, vaik-
ka valoaltistus on loppunut. 

Muita iho-oireita ovat lisääntynyt 
karvankasvu silmien ympärillä ja 
poskipäiden alueella sekä kasvojen 
ihon lisääntynyt pigmentoituminen.

PCT:ssä maksa tuottaa runsaasti 
uroporfyriineja, jotka erittyvät virt-
saan. Virtsan porfyriinien mitta-
us on tärkein tutkimus PCT:n diag-
nostiikassa ja hoidon onnistumisen 
seurannassa. Koska PCT on myös 
maksan sairaus, tehdään potilaalle 
aina huolelliset maksatutkimukset 
taudin toteamishetkellä. Myös rau-
ta-aineenvaihduntaan liittyvät tut-
kimukset ovat tärkeitä ja antavat 
suuntaa hoitomuodon valinnalle.

PCT on ainut ihoporfyria, joka 
on hoidettavissa siten, että porfyrii-
nien ylituotanto estyy. Ensimmäi-
seksi potilaan tulee kuitenkin lopet-
taa alkoholin sekä estrogeeni- ja rau-
tavalmisteiden käyttö. Hoitona käy-
tetään joko toistuvia venesektioita 
(suonenisku), jolloin elimistön rau-
tavarastot tyhjenevät,  tai klorokii-
nia pienellä annoksella. Kumpikin 
hoito tehoaa yleensä vuoden sisällä. 
Hoitojen seurauksena myös maksan 
toiminta yleensä korjaantuu, jos po-
tilas on lopettanut alkoholin käytön.  

Hoidon jälkeen potilas sietää 
auringonvaloa normaalisti, mikäli 
virtsan porfyriinieritys pysyy ma-
talana. Koska taudilla on uusimis-
taipumus, alkoholin, estrogeeni- ja 
rautavalmisteiden käyttöä on syy-
tä välttää jatkossakin. Hoidon jäl-
keen tilannetta seurataan labora-
toriokokein. Jos virtsan porfyrii-
nieritys lähtee nousuun, hoito uu-
sitaan, jotta iho-oireiden ilmene-
minen estyisi ja maksan toiminta 
pysyisi normaalina. 

Harvinainen porphyria variegata

Suomessa on diagnosoitu tähän 
mennessä noin 150 porphyria varie-
gataa (PV) sairastavaa potilasta, jois-
ta noin 40%:lla esiintyy oireita. Suo-
messa taudin esiintyvyys on toiseksi 
suurin maailmassa Etelä-Afrikan jäl-
keen, mutta keskimäärin vain noin 
yksi uusi potilas sairastuu vuosittain. 
Iho-oireiden lisäksi tässä porfyria-
muodossa esiintyy akuutteja por-
fyriakohtauksia, jonka johdosta oi-
kea diagnoosi on tärkeä. Kohtauksiin 
liittyy mentaalisia oireita, oksente-
lua, vatsa- ja raajakipuja. Lisäksi virt-
sa voi muuttua punaiseksi tai tum-
maksi kohtauksen aikana. Laukai-
sevia tekijöitä ovat infektiot, paasto, 
kuukautiset, alkoholi ja lääkeaineet. 
Akuutit kohtaukset eivät ole millään 
tavoin yhteydessä iho-oireisiin. 

Iho-oireita esiintyy noin kolmas-
osalla PV-potilaista. Oireet alkavat 
puberteetin jälkeen, yleensä 20–40 
ikävuoden välillä ja ne ovat saman-
laisia kuin PCT:ssä. Yleisintä on 
kädenselkien ihon hauraus, mikä 
ilmenee ihon haavautumisena vä-
häistenkin kolhujen jälkeen. Rak-
kuloita kädenselissä esiintyy noin 
puolella suomalaisista potilasta. 
Oireet ovat pahimmillaan kesällä, 
mutta osalla potilaista niitä esiin-
tyy ympärivuotisesti.

Vaikka PV:n iho-oireet ovat sa-
mankaltaisia kuin PCT:ssä, niihin ei 
ole erityistä hoitoa. Iho-oireiden es-
tämiseksi tulee välttää käsien ihon 
jatkuvaa altistumista auringonvalol-

le sekä käsiin kohdistuvia kolhuja. 
Kesällä tulee käyttää suojakäsineitä, 
hattua ja pitkähihaista vaatetusta. 
Tehokkaistakaan valosuojavoiteista 
ei ole riittävästi hyötyä. Potilaat saa-
vat aina ohjeet akuuttien porfyria-
kohtausten välttämiseksi, vaikka nii-
tä ei olisi koskaan esiintynyt. 

Ja vielä harvinaisempi 
erytropoieettinen protoporfyria

Suomessa on todettu noin 50 eryt-
ropoieettista protoporfyriaa (EPP) 
sairastavaa potilasta eli tämä por-
fyriamuoto on meillä vielä harvi-
naisempi kuin PCT ja PV. EPP:n 
taudinkuva poikkeaa selvästi muis-
ta ihoporfyrioista. 

Iho-oireet alkavat yleensä var-
haislapsuudessa. Yleisin oire on 
aurinkoaltistuksen aikana ilmene-
vä polttelu ja kipu ihossa. Oireet 
voivat olla todella tuskallisia ja ra-
joittaa huomattavasti potilaan elä-
mää kesäaikana. Kivun lisäksi iho 
voi turvota ja punoittaa, mutta 
silmin havaittavat ihomuutokset 
saattavat puuttua kokonaan. 

Myös ikkunalasin läpi tuleva 
auringonvalo voi aiheuttaa oirei-
ta. Hankalatkin iho-oireet häipyvät 
muutaman vuorokauden sisällä, jo-
ten potilaan tullessa vastaanotolle 
ihossa ei yleensä nähdä poikkeavaa. 
Tämän johdosta diagnoosi saattaa 
viivästyä jopa vuosikausia. 

EPP:ssä punasolujen protopor-
fyriinipitoisuus on huomattavasti 
lisääntynyt. Osalla potilaista esiin-

Porfyriadiagnoosi perustuu  
aina laboratoriotutkimuksiin.
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tyy lievää anemiaa. Protoporfyriinien kertyminen mak-
sasoluihin ja sappiteihin voi aiheuttaa maksan toimin-
tahäiriöitä, jotka useimmiten ovat lieviä. Muutamalle 
prosentille potilaista voi kehittyä vakava maksakudok-
sen vaurio. Toisaalta, potilaalla saattaa esiintyä hyvin-
kin korkeita punasolujen protoporfyriinipitoisuuksia il-
man haitallisia vaikutuksia maksan toimintaan.

EPP:hen ei valitettavasti ole sellaista hoitoa, joka alen-
taisi punasolujen protoporfyriinipitoisuutta, jotta iho-oi-
reita ei tulisi. Aurinkoaltistuksen välttäminen ja huolelli-
nen valosuojaus ovat toistaiseksi paras apu. Tehokkaim-
min iho suojataan vaatetuksella. Lierihattu tai lippalakki 
auttaa kasvojen, kaulan ja korvien suojauksessa. 

Saatavilla on myös erikoiskäsiteltyjä aurinkosuoja-
vaatteita kuten hattuja, paitoja, housuja ja uima-asuja, 
joita myydään verkkokaupoissa. Tehokkaimmista au-
rinkosuojavoiteista on jonkin verran hyötyä. Voiteen tu-
lee sisältää fysikaalista UVA- (pitkäaaltoinen ultravio-
lettivalo) suodatinta kuten titaanidioksidia, jolla on te-
hoa myös näkyvän valon alueella. Suojavoidetta levi-
tetään iholle runsaasti puoli tuntia ennen ulosmenoa. 
Käsittely uusitaan 2-3 tunnin välein sekä aina uinnin 
jälkeen, vaikka voide olisi vedenkestävä.

Osa potilaista saattaa hyötyä beetakaroteenivalmis-
teesta, joka tulisi aloittaa noin kuukausi ennen oletet-
tua oireiden alkamista. Päivittäisen annoksen tulee ol-
la riittävän suuri, jonka johdosta hoitava lääkäri antaa 
lääkemääräyksen. Valokaraisuhoidosta, jossa käytetään 
kapeakaistaista ultravioletti B-valoa saattaa olla apua 
joillekin potilaille.

Lupaavana uutena hoitona pidetään afamelanotidia, 
joka on ihon pigmenttituotantoa lisäävä hormoninkal-
tainen valmiste. Äskettäisessä tutkimuksessa, johon 
osallistui kiitettävästi myös suomalaisia potilaita, sen 
havaittiin lisäävän potilaiden auringonsietokykyä. Val-
miste annostellaan kahden kuukauden välein ihon alle 
laitettavissa implanteissa. Afamelanotidia ei ole toistai-
seksi kaupallisesti saatavana. 

Ihon viilentäminen kylmällä vedellä tai vesikääreel-
lä lievittää kipua ja turvotusta. Myös tulehduskipu-
lääkkeistä saattaa olla apua. Koska potilaat joutuvat 
välttämään auringonvaloa, on D-vitamiinilisä ympäri-
vuotisesti tarpeen. 

Vaikka maksavaurion syntyä ei pystytä estämään, 
runsasta alkoholin käyttöä on syytä välttää. Jos potilaal-
le kehittyy vaikea maksan toiminnanvajaus, mikä on-
neksi on erittäin harvinaista, hoitona on maksansiirto. 
Anemiaan rautalääkityksestä ei välttämättä ole apua ja 
sitä suositellaan vain, jos potilaalla on selvä raudanpuu-
te. EPP-potilaan hoito sekä seuranta laboratoriokokei-
neen tapahtuu keskussairaalan ihotautipoliklinikalla. 
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