
 "سواء كنت قد تلقیت للتو تشخیصًا جدیداً لمرض البورفیریا أو كنت تعاني من هذه الحالة لسنوات ، فقد یكون من الصعب التعامل
 معها. بغض النظر عن مدى خطورة حالتك ، فإن أعراض البورفیریا یمكن أن تجعل الأنشطة البسیطة تبدو وكأنها مهام لا تقهر."

 ما هو البورفیریا؟

 البورفیریا هو اضطراب نادر یؤثر في المقام الأول على الجهاز العصبي أو الجلد ویمكن أن یسبب أیضًا ألمًا في البطن. عادة ما یرث
 المرضى هذا الاضطراب لأن الوالدین ینقلون التشوهات الجینیة إلى أطفالهم. عندما یكون الفرد مصابًا بهذه الحالة ، تفشل خلایاهم في

 تغییر المواد الكیمیائیة البورفیرین والسلائف البورفیرین في أجسامهم إلى الهیم - وهي مادة تجعل الدم أحمر.

 ینتج الجسم الهیم في الغالب في الكبد ونخاع العظام. نخاع العظام هو نسیج رخو یشبه الإسفنج داخل عظامك مما یجعل الخلایا
 الجذعیة تتحول إلى أحد الأشكال الثلاثة لخلایا الدم: خلایا الدم البیضاء وخلایا الدم الحمراء والصفائح الدمویة.

 مسار التخلیق الحیوي للهیم هو عملیة صنع الهیم. تتحكم ثمانیة إنزیمات في كل خطوة في العملیة. إذا كان أي من الإنزیمات في
 مستوى منخفض ، فسیواجه الجسم مشاكل في صنع الهیم. یُعرف هذا بالنقص. تبدأ سلائف البورفیرین والبورفیرین الهیم بالتراكم في

 الجسم ، مما یسبب المرض.

 أعراض البورفیریا

 قد تختلف أعراض البورفیریا في مدى شدتها ، وكذلك حسب النوع وبین الأشخاص. بعض الأفراد الذین لدیهم طفرات جینیة تسبب
 البورفیریا لا تظهر علیهم أي أعراض.

 البورفیریا الحادة

 تشمل البورفیریات الحادة أنواعًا من الاضطرابات التي یمكن أن تسبب أعراضًا للجهاز العصبي تظهر فجأة ویمكن أن تكون شدیدة.
 یمكن أن تستمر الأعراض من بضعة أیام إلى عدة أسابیع وتتحسن بشكل عام تدریجیًا بعد النوبة. النوع الشائع من البورفیریا الحادة

 هو البورفیریا المتقطعة.

 قد تشمل أعراض وعلامات البورفیریا الحادة ما یلي:

 ألم في ساقیك أو صدرك أو ظهرك●
 ألم شدید في البطن●
 استفراغ و غثیان●
 الإسهال أو الإمساك●
 مشاكل التبول●
 مشاكل في التنفس●
 ألم عضلي ، تنمیل ، وخز ، ضعف أو شلل●
 ضغط دم مرتفع●
 عدم انتظام ضربات القلب أو تسارعها (خفقان)●
 بول بني أو أحمر●
 تغیرات عقلیة مثل الإرتباك ، القلق ، البارانویا ، التوهان أو الهلوسة●
 النوبات●

 

 

 



 أسباب البورفیریا

 كل شكل من أشكال البورفیریا له نفس السبب - مشكلة إنتاج الهیم. الهیم هو أحد مكونات الهیموغلوبین ، وهو بروتین في خلایا الدم
 الحمراء ینقل الأكسجین إلى الجسم كله من الرئتین.

 یمد الهیم الدم بلونه الأحمر ، ویحتوي على الحدید. یحدث إنتاج الهیم في نخاع العظام والكبد ویتضمن إنزیمات مختلفة متمیزة. عندما
 یكون هناك نقص في أي من هذه الإنزیمات ، فإنه یخلق تراكمًا زائدًا لمركبات كیمیائیة محددة مرتبطة بإنتاج الهیم. سیحدد نقص

 الإنزیم نوع البورفیریا المحدد.

 أنت ترث معظم أشكال البورفیریا. تحدث معظم البورفیریات عندما یمرر أحد الوالدین جینًا متغیرًا. سیحدد النوع المحدد خطر
 الإصابة بالبورفیریا أو إذا قمت بنقلها إلى أطفالك.

 یمكن أن تحدث نوبات البورفیریا الحادة ، والتي نادرًا ما تحدث قبل سن البلوغ ، بسبب بعض الأدویة ، بما في ذلك:

 أدویة الصرع●
 الباربیتورات●
 حبوب منع الحمل●
 المضادات الحیویة السلفا●

 المحفزات المحتملة الأخرى هي:

 شرب الكحول●
 التدخین●
 الصیام●
 التعرض للشمس●
 هرمونات الدورة الشهریة●
 الضغط العصبي●
 الالتهابات●

 أنواع البورفیریا

 هناك أنواع مختلفة من البورفیریا ، ولكن یمكنك تصنیفها إلى فئتین:

 الكبد:  یمكن أن تسبب مشاكل الكبد الأشكال الكبدیة للمرض. تشمل أعراض الأشكال الكبدیة مشاكل في الجهاز العصبي1.
 المركزي وآلام في البطن.

 مكون الكریات الحمر:  مشاكل خلایا الدم الحمراء تسبب أشكال الكریات الحمر.2.

 البورفیریا الكبدیة لها خمسة أنواع:

.1(AIP) المتقطعة حاد 

 البورفیریا المتنوعة2.

.3(HCP) كوبروبورفیریا وراثي 

.4(PCT) البورفیریا الجلدیة التاردا 

.5(AVADDP) نقص دیهیدراتاز حمض أمینولیفولینیك 

 النوع الأكثر شیوعًا هو PCT (البورفیریا الجلدیة التاردا).

 



 التأثیرات الفیزیائیة للبورفیریا

 یحدد شكل البورفیریا لدیك المضاعفات المحتملة التي قد تواجهها. إذا لم یتم علاجها على الفور ، یمكن أن تهدد البورفیریات الحادة
 حیاتك. أثناء تعرضك لنوبة ، قد تواجه:

 مشاكل في التنفس●
 جفاف●
 ضغط دم مرتفع●
 النوبات●

 غالبًا ما تتطلب نوبات البورفیریات الحادة العلاج في المستشفى. یمكن أن تكون هناك آثار جسدیة طویلة المدى أیضًا مع النوبات
 الحادة المتكررة التي تشمل الفشل الكلوي المزمن والألم المزمن وتلف الكبد المزمن.

 التأثیرات العقلیة لمرض البورفیریا

 وجدت إحدى الدراسات التي قیّمت المكونات النفسیة والاجتماعیة المصنفة ذاتیًا لدى الأفراد المصابین بالبورفیریا الحادة أن القلق (في
 الغالب) والإكتئاب أكثر شیوعًا لدى الأفراد المصابین بالبورفیریا منه لدى عامة السكان. أفاد ما یقرب من نصف (46 بالمائة) من

 الأشخاص الذین شملتهم الدراسة عن بعض المشكلات المتعلقة بالقلق و / أو الإكتئاب ، مع وجود 26 بالمائة یعانون من القلق و 13
 بالمائة یعانون من الإكتئاب.

 العلاجات الحالیة المتاحة للبورفیریا وآثارها الجانبیة

 یعتمد علاج البورفیریا على النوع الذي تعاني منه وشدة الأعراض. عادةً ما یتضمن العلاج تحدید العلامات وتجنب محفزاتها وإذا
 ظهرت الأعراض ، فسیتم تخفیفها.

 یمكن أن یشمل تجنب المثیرات ما یلي:

 عدم إستخدام المخدرات أو العقاقیر المخدرة (بدون وصفة طبیة) أو الكحول●
 عدم إستخدام الأدویة المعروف أنها تسبب نوبة حادة - یمكن لطبیبك أن یزودك بقائمة من الأدویة غیر الآمنة والآمنة●
 لا تدخن●
 تجنب إتباع نظام غذائي وصیام یتضمن تقییدًا شدیدًا للسعرات الحراریة●
 التقلیل من التعرض لأشعة الشمس - إرتدِ ملابس واقیة عندما تكون في الهواء الطلق ، وإستخدم واقیًا من أشعة الشمس معتمًا●

 مثل واقي الشمس بأكسید الزنك وإستخدم مرشحات (فلاتر) النوافذ عندما تكون في الداخل
 تناول هرمونات معینة لتجنب نوبات ما قبل الحیض●
 إتخاذ خطوات للحد من التوتر العاطفي●
 معالجة الأمراض والإلتهابات على وجه السرعة●

 البورفیریا الحادة

 یركز علاج البورفیریا الحادة على تخفیف الأعراض بسرعة والوقایة من المضاعفات. یمكن أن تشمل العلاجات:

 حقن Hemin: الدواء الذي هو شكل من أشكال الهیم سیحد من إنتاج البورفیرینات في الجسم. قد تواجه آثارًا جانبیة مثل●
 الرقة، الألم أو التورم على طول عروقك أو تغیر لون بشرتك.

 الجلوكوز في الورید ، أو السكر الذي  تتناوله  عن طریق الفم:  للحفاظ على كمیة كافیة من الكربوهیدرات●
 التنویم بالمستشفى:  لعلاج أعراض مثل القيء والألم الحاد ومشاكل التنفس والجفاف●



 تاریخ البورفیریا

 مصطلح "البورفیرین" ، الذي یعود إلى عام 1841 ، جاء من المصطلح الیوناني "بورفیریس" ، والذي یعني أرجواني محمر . اعتقد
 العلماء في البدایة أن لون الدم المحمر ناتج عن الحدید. أجرى أحد العلماء تجربة لإثبات أن هذا لم یكن كذلك. استخدم حامض

 الكبریتیك المركز لغسل الدم الجاف وتحریر الحدید. ثم استخدم الكحول لمعالجته ، وظهرت البقایا الخالیة من الحدید التي نتجت بلون
 أرجواني ضارب إلى الحمرة على الرغم من عدم وجود مركب حدید فیه.

 حدد جیراردوس یوهانس مولدر ، في عام 1844 ، التركیب الكیمیائي للمادة الأرجوانیة الخالیة من الحدید وأطلق علیها اسم
 "الهیماتین".
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