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Порфирії — це група спадкових захворювань, 
зумовлених порушенням синтезу гему, з підви-

щенням рівня його попередників у крові та сечі. 
Синтез гему відбувається переважно (90 %) в кіст-
ковому мозку, де з гему формується гемоглобін, і в 
печінці, де з нього утворюються ферменти дихаль-
ного ланцюга, антиоксидантної системи та фер-
менти детоксикації (зокрема цитохром Р450).  
Гем — це небілкова частина складних білків гемо-
протеїнів, які залежно від функції, яку вони викону-
ють, поділяють на неферментні (гемоглобін, міогло-
бін) та ферментні (каталаза, пероксидаза, цито-
хром). Біосинтез гему складається з 8 етапів. Ви-
хідними речовинами є гліцин і сукциніл-КоА. За-
лежно від локалізації метаболічного дефекту виді-
ляють дві основні групи порфирій.
1. Печінкові порфирії:

а) гостра переміжна порфирія (ГПП);
б) порфирія, зумовлена дефіцитом дегідратази 

-амінолевулінової кислоти;
в) спадкова копропорфирія;
г) варієгатна порфирія;
д) пізня шкірна порфирія.

2. Еритропоетичні порфирії:
а) природжена еритропоетична порфирія (хво-

роба Гюнтера);
б) еритропоетична протопорфирія.

Усі печінкові порфирії, окрім пізньої шкірної, ви-
являються гострими атаками, тому їх називають 
гострими порфиріями. Найпоширеніша печінкова 
форма — гостра переміжна порфирія. До гострих 
форм належать також спадкова копропорфирія, 
яка дуже схожа з ГПП, за винятком того, що у паці-
єнтів розвивається надчутливість до сонячного світ-
ла, і варієгатна порфирія. Остання трапляється 
лише у «білого» населення Південно-Африканської 
Рес пуб ліки (вихідців з Голландії). Згідно з даними 
ретроспективного дослідження клінічної симптома-
тики на варієгатну порфирію хворів великий худож-
ник-імпресіоніст Вінсент Ван Гог. Еритро поетична 
порфирія трапляється вкрай рідко і виявляється од-
разу після народження дитини, супроводжується 
вираженим гемолізом та фотосенсибілізацією і за-
звичай швидко призводить до смерті. Існують та-
кож негострі форми захворювання, такі як пізня 
шкірна і протопорфирія. Проте їх симптоматика не 
настільки виражена, як при гострих формах і не 
становить загрози для життя пацієнта. У цій публі-
кації ми розглянемо гостру переміжну порфирію, 
оскільки вона виявляється вираженою неврологіч-
ною симптоматикою, зокрема тяжкою полінейро-
патією, судомами і вегетативними розладами.

Гостра переміжна порфирія — найчастіша і най-
тяжча форма порфирій. Лише у 20 % носіїв патоло-
гічного гена спостерігаються гострі атаки, у решти 
ніколи не виникають клінічні вияви (латентна суб-
клінічна порфирія). Для того щоб латентне носій-
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ство реалізувалося в клінічну стадію захворюван-
ня, необхідна не лише мутація гена, а й вплив екзо-
генних чи ендогенних провокаційних чинників (по-
рфириногенів): прийом лікарських засобів, алкого-
лю, тривала гіпоглікемія, вагітність, коливання 
рівня гормонів у жінок на тлі менструального ци-
клу, перевтома, стрес, операції, травми. Перший 
напад зазвичай розвивається у віці від 15 до 35 
років. У жінок захворювання виникає в 1,5 — 2,0 
разу частіше, ніж у чоловіків.

Зазвичай напад ГПП починається з вегетативних 
симптомів, до яких приєднуються психічні розлади і 
моторна полінейропатія. Першим симптомом у біль-
шості випадків є біль різного характеру в животі, 
іноді — в попереку чи кінцівках. Іноді біль настільки 
сильний, що є підставою для встановлення діагнозу 
гострого живота та госпіталізації в хірургічний стаці-
онар. Нерідко у таких хворих настає тахікардія (до 
120 — 160/хв), підвищення артеріального тиску, 
аритмія, субфебрилітет. Під час нападу в більшості 
пацієнтів розвиваються ті чи ті психічні розлади 
(тривога, депресія, розлади сну тощо), у тяжких ви-
падках — делірій, пригнічення свідомості. Іноді пси-
хічні розлади можуть бути єдиним симптомом напа-
ду. У деяких хворих виникають генералізовані судом-
ні напади, мігренеподібні головні болі та минущі по-
рушення зору за типом геміанопсії або кіркової слі-
поти. Найнебезпечніші ускладнення порфирії 
пов’язані з розвитком полінейропатії, яка дуже час-
то виникає через 2 — 3 дні після появи гострого болю 
в животі або психічних розладів. Її основними симп-
томами є наростання млявого тет рапарезу (перши-
ми часто уражаються руки; проксимальні відділи 
страждають більше, ніж дистальні), що може супро-
воджуватися ураженням черепно-мозкових нервів з 
розвитком бульбарного синдрому (в тяжких випад-
ках). Усі клінічні вияви порфирії пов’язані з уражен-
ням вегетативної та соматичної нервової системи. 
Проте механізм ураження остаточно не з’ясовано. 
Імовірно, порфирини та їх попередники чинять цито-
токсичну дію на нейрони. Під час загострення в крові 
підвищується рівень катехоламінів та адренокорти-
котропного гормону, що пов’язано з ураженням гіпо-
таламуса і призводить до гіпонатріємії та зниження 
осмолярності плазми крові. Чітким маркером го-
стрих порфирій є виділення сечі різних відтінків чер-
воного кольору (порфирини — це органічні пігменти, 
які в кислих розчинах мають яскраво-рожеве за-
барвлення, а в лужних — червоно-коричневе). Три-
валість атаки варіабельна: від кількох днів до кіль-
кох місяців. У більшості випадків пік нападу припа-
дає на 4 — 5-й тиждень захворювання. Іноді на його 
висоті хворі помирають (переважно у разі тяжкої по-
лінейропатії та бульбарних розладів).

Клінічний випадок

Хвора В., 20 років, госпіталізована у відділення 
реанімації та інтенсивної терапії (ВРІТ) Львівської 
обласної клінічної лікарні (ЛОКЛ) 29.01.2013  р. по 

лінії санавіації в середньотяжкому стані з діагнозом 
«Гострі генералізовані тоніко-клонічні судомні напа-
ди». З анамнезу відомо, що 21.01.2013  р. з’явилися 
скарги на біль у грудній клітці та лівій половині жи-
вота, підвищення температури тіла до 38,2 °C. 
23.01.2013  р. хвору було госпіталізовано до хірур-
гічного відділення Радехівської ЦРЛ з діагнозом 
«Лівобічна ниркова колька. Гострий пієліт». На тлі 
проведеної антибактеріальної терапії 25.01.2013  р. 
у пацієнтки виникло багаторазове блювання, пси-
хічні розлади, істеричний синдром, а 27.10.2013  р. 
розвинувся напад серійних, з інтервалом в одну го-
дину, генералізованих тоніко-клонічних судом з ми-
мовільним сечовипусканням та прикусом язика, які 
повторювалися до семи разів на добу. У зв’язку з 
погіршенням стану з ознаками набряку мозку та 
розладами свідомості її було переведено в обласну 
клінічну лікарню, де вона перебувала у відділенні 
інтенсивної терапії з 29.01.2013  до 30.01.2013  р. 
За цей період її консультовано неврологом, офталь-
мологом, нефрологом, гінекологом, хірургом, га-
строентерологом, інфекціоністом, ендокринологом, 
кардіологом, терапевтом, психіатром. Жодних змін 
з боку органів і систем не виявлено. На комп’ютерній 
томограмі головного мозку (29.01.2013  р.) — озна-
ки набряку мозку.

30.01.2013  р. у зв’яку зі стабілізацією стану 
хвору переведено у неврологічне відділення ЛОКЛ. 
На момент переводу: загальний стан хворої серед-
ньої тяжкості, стабільний, свідомість ясна, контакту 
доступна, в часі та просторі орієнтована, вислов-
лює скарги на незначний дискомфортний біль у епі-
гастрії, загальну слабкість. АТ — 140/80 мм рт. ст., 
пульс — 90/хв, частота дихання — 19/хв, темпера-
тура тіла — 36,9 °С. Черепно-мозкові нерви (ЧМН): 
зіниці D = S, фотореакція і конвергенція збережені з 
обох боків; рухи в очних яблуках в повному обсязі; 
ністагму не виявлено; обличчя симетричне, міміка 
не порушена; ковтання вільне; язик на середній лі-
нії. Мовлення не порушено. Сухожилкові та періос-
тальні рефлекси на руках та ногах ослаблені D = S, 
патологічних рефлексів не виявлено. Координаційні 
проби виконує тяжко, але правильно. Чутливість не 
порушена. Функція тазових органів збережена. Хво-
ра емоційно-лабільна. В неврологічному відділенні 
стан пацієнтки дещо поліпшився, проте зберігалися 
виражена загальна слабкість, та постійний тупий 
біль у животі, у зв’язку з чим хвора неодноразово 
була проконсультована хірургом для виключення 
симптомів гострого живота.

03.02.2013  р. загальний стан різко погіршив-
ся, хвора в свідомості, збуджена, кричить, спосте-
рігаються тонічні судоми. Артеріальний тиск — 
150/95 мм рт. ст., частота серцевих скорочень — 
92 за 1 хв. Проведено седативну терапію розчином 
Сибазону в дозі 2,0 внутрішньом’язово. Пацієнтку 
переведено до ВРІТ. Надалі стан хворої прогресив-
но погіршувався, протягом трьох діб — у висхідному 
напрямі, почали наростати явища глибокого мляво-
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го тетрапарезу з бульбарним синдромом та ура-
женням VII пари ЧМН з обох боків. У відділенні 
протягом доби проведено загальні аналізи крові та 
сечі, визначення рівня гормонів щитоподібної за-
лози, кортизолу, альдостерону, антитіл Ig M до CMV. 
Ви  явлено лише незначне підвищення рівня альдос-
терону: 285,7 пг/мл (норма — 10 — 160 пг/мл), зни-
ження рівня Na+ — 60,0  ммоль/л (норма — 130 — 
156 ммоль/л). МРТ головного мозку (05.02.2013 р.): 
вогнищеві зміни в лобно-тім’яних відділах, які мо-
жуть спостерігатися при енцефалітах (рисунок).

05.02.2013  р. зібрано консиліум та встановле-
но діагноз: «Демієлінізувальна енцефаломієлопо-
лінейропатія з ознаками млявого тетрапарезу. 
Дис цир куляторна енцефалопатія із судомним син-

дромом та когнітивними розладами». 06.02.2013 р. 
у зв’язку з наростанням явищ дихальної недостат-
ності хвору переведено на апарат штучної вентиля-
ції легень. 07.02.2013  р. виконано люмбальну 
пункцію, забрано ліквор для виявлення вірусів 
Епштейнa — Барр, герпесу 1 — 2 типу, CMV: резуль-
тат негативний. На тлі наведеного нижче лікування 
у відділенні інтенсивної терапії виявлено зміну рів-
ня трансаміназ та показників загального аналізу 
крові (табл. 1, 2).

11.02.2013  р. з огляду на відсутність позитив-
ної динаміки від лікування та наявність протягом 
усього періоду перебування в стаціонарі почерво-
ніння сечі (за відсутності в ній еритроцитів), судом-
ного синдрому, гіпонатріємії, психічних розладів і 
дисфункції вегетативної нервової системи у вигля-
ді артеріальної гіпертензії й тахікардії, лікар паці-
єнтки прийняв рішення про визначення наявності 
в сечі порфиринів для проведення диференційної 
діагностики з гострим нападом порфирії. 
12.02.2013  р. у профпатологічній лабораторії 
ЛОКЛ виявлено копропорфирин у сечі: 172 нмоль/г 
креатиніну (норма — 30 — 120 нмоль/г креатині-
ну), 13.02.2013  р. —  154 нмоль/г креатиніну, 
15.02.2013  р. — 132 нмоль/г креатиніну, 
20.02.2013  р.  — 128 нмоль/г креатиніну.

20.02.2013  р. скликано консиліум і встановлено 
діагноз: «Гостра вторинна енцефаломієлополінейро-
патія (не виключено порфирійного генезу) з вираже-
ним млявим тетрапарезом та бульбарним синдро-
мом». Для достовірного підтвердження діагнозу 
12.02.2013  р. кров та сечу хворої відправлено в 
приватну лабораторію Києва для визначення рівня 

-амінолевулінової кислоти. 22.02.2013  р. отри-
мано результат: порфирини в крові — 248,5 мкг/дл 
(норма — до 60,0 мкг/дл), пор фирини у сечі за-
гальні (добова сеча) — 717мкг/дл (норма — до 
150 мкг/дл). Таким чином, з огляду на значне під-
вищення рівня -амінолевулінової кислоти в крові 

Т а б л и ц я  1
Показники активності трансаміназ у пацієнтки В. протягом періоду лікування у ВРІТ 

Показник 04.02.2013 22.02.2013 06.03.2013

АСТ, од./л 53,1 180,0 45,5

АЛТ, од./л 104,5 233,0 62,8

Т а б л и ц я  2
Показники загального аналізу крові хворої В. протягом періоду лікування у ВРІТ

Показник 29.01.2013 31.01.2013 11.02.2013 20.02.2013 05.03.2013

Гемоглобін, 109 кл. /л 153,0 114,0 86,0 107,0 80,0

Лейкоцити, 109 кл. /л 14,3 8,4 5,3 7,4 10,4

Паличкоядерні нейтрофіли, % 9 4 11 24 11

ШОЕ, мм/год 11 8 36 22 11

Рисунок. МРТ головного мозку пацієнтки В.
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та сечі 03.03.2013  р. хворій було встановлено діа-
гноз «Гостра переміжна порфирія з глибоким мля-
вим тетрапарезом, когнітивними розладами, су-
домним та бульбарним синдромом».

Протягом усього періоду перебування в стаціона-
рі хворій проведено лікування: глюкоза, Мільгама, 
Контролок, Муколван, Мезим, Ентерол, амоксици-
лін, Клексан, флуконазол, Ципринол, Метрогіл. Хво-
ра перебувала на парентеральному харчуванні. За-
стосовано плазмаферез. За час перебування в ста-
ціонарі стан пацієнтки дещо поліпшився: хвора в 
свідомості, контакту доступна, активізувалися пово-
роти голови в усі боки, висовує язик та закриває рот, 
дещо піднімає плечі, з’явилися незначні рухи в паль-
цях кистей та стоп. З огляду на незначний ефект та 
відсутність препаратів для патогенетичного лікуван-
ня порфирії хвору скерували на лікування в клініку 
гематології (Варшава, Польща). Термін перебування 
в клініці становив 4  міс. Лікування передбачало спе-
цифічні препарати гему та глюкозу, основний акцент 

зроблено на фізичну реабілітацію. Після проведено-
го лікування та реабілітації стан хворої поліпшився: 
відновилися активні рухи у кінцівках, мова, ковтан-
ня, проте на цей час вона ще не може самостійно 
пересуватися. Після повернення додому з хворою 
продовжують активно працювати реабілітологи.

Труднощі діагностики порфирії полягають у тому, 
що хворі з гострими атаками захворювання потра-
пляють у непрофільні відділення залежно від пере-
важання тих чи тих симптомів у клініці хвороби. 
Спеціалісти таких відділень здебільшого не знайо-
мі з виявами цього досить рідкісного захворюван-
ня, тому не вдається забезпечити належне лікуван-
ня на ранніх стадіях захворювання. Дуже часто такі 
хворі до моменту діагнозу отримують лікування по-
рфириногенними препаратами (наркоз з барбіту-
ратами, нестероїдні протизапальні препарати, 
анальгетики, антибіотики тощо), що може погірши-
ти стан пацієнта, призвести до розвитку тяжкої по-
лінейропатії з бульбарними розладами та смерті.
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тики и особенности течения данного заболевания. Методы диагностики порфирии и препараты для патогенети-
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Problems of diagnosis and treatment  
of acute porphyric polyneuropathy
The article presents a clinical case of acute porphyric polyneuropathy, the difficulty of timely diagnosis and 

peculiarities of this disease. Methods for diagnosis of porphyria and drugs for the pathogenetic treatment of disease 
are absent.
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