DIAGNOSTISCHE PFADE IN DER LABORMEDIZIN

Diagnostik-Pfad «Porphyrie»
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Der Diagnostik-Pfad «Porphyrie» ist gedacht als Unter-
stiitzung fiir Nicht-Fachexperten zum strategischen
Einsatz von Labordiagnostik bei der klinischen Frage-
stellung Verdacht auf Porphyrie bei akuten schweren
Abdominalschmerzen eines Patienten wéahrend einer
symptomatischen Phase bis maximal eine Woche nach
Schmerzbeginn.

Der Diagnostik-Pfad «Photodermatose» ist gedacht als
Unterstiitzung fiir Nicht-Fachexperten bei der klinischen
Fragestellung «Verdacht auf Porphyrie bei typischer
Hautverdnderung eines Patienten wédhrend einer sym-
ptomatischen Phase».

Typische Hautverdnderungen sind auf Sonnenlicht-expo-
nierte Hautstellen begrenzt. Dabei sind Handriicken und
Gesicht am haufigsten befallen. Die Verdnderungen be-
stehen entweder aus 1-2 cm grossen, mit klarer Fliissig-
keit gefiillten Blasen mit schlechter Heilungstendenz und
verletzlicher Haut oder aus einer akuten, sehr schmerz-
haften Hautreaktion, unmittelbar ausgelést durch Son-
nenlicht, die in schwereren Attacken mit Erythem und
Odembildung und in den schwersten Attacken mit Pete-
chien, Blasen und Hautldsionen einhergeht.

Die sehr seltenen Formen von Porphyrie mit rezessivem
Erbgang sind bei diesen Zusammenstellungen nicht be-
riicksichtigt.

Wie in allen Diagnostik-Pfaden der AG DRG der SGKC ist
die krankheitshezogene Labor-Diagnostik griin unterlegt,
die Begleitdiagnostik im Sinne der allgemeinen Unter-
suchungen, die bei Spitalaufnahme veranlasst werden,
gelb unterlegt und die weiterfithrenden Parameter fiir
Differential- und Stadiendiagnostik rot unterlegt darge-
stellt.

Mit Einfithrung des DRG-Vergiitungssystems ist es wich-
tig, Patienten auf den «richtigen Pfad» zu bringen. Wir
haben das Augenmerk vor allem auf hdufige oder be-
sonders kritische Krankheitsbilder gelegt, wobei uns be-
wusst ist, dass wir nicht alle moglichen Fragestellungen
erfassen konnen. Grundlagen fiir die Pfad-Entwicklung
bildeten bestehende Guidelines, klinische Inputs flos-
sen aus Kommentaren und Vorschldgen von Kollegen
und Vertretern von Fachgesellschaften ein.
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Klinische Fragestellung: akute Abdominalkoliken (Verdacht auf Porphyrie)

Diagnostik:
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PBG: Porphobilinogen; KP: Koproporphyrin; HMBS: Hydroxymethylbilane synthase (porphobilinogen deaminase
or uroporphyrinogen | synthase); PPOX: Protoporphyrinogenoxidase; CPOX: Coproporphyrinogen-Oxidase;
PPIX: Protoporphyrin IX

Schweiz Med Forum 2012;12(41):797-799 798



DIAGNOSTISCHE PFADE IN DER LABORMEDIZIN

DIAGNOSTISCHE PFADE LABORMEDIZIN
Klinische Fragestellung: Photodermatose (Verdacht auf Porphyrie)
Diagnostik:
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CPOX: Koproporphyrinogen-Oxidase; FECH: Ferrochelatase; KP: Koproporphyrin; PPOX: Protoporphyrinogenoxidase;
PPIX: Protoporphyrin IX; UROD: Uroporphyrinogendecarboxylase;
nwb.: nachweisbar
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