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Akute hepatische Porphyrie
Akute hepatische Porphyrie (AHP) bezeichnet eine Gruppe seltener, genetisch bedingter Erkrankungen mit potenziell 
lebensbedrohlichen Attacken, erheblichen langfristigen Komplikationen, die bei manchen Patienten mit chronischen 
Manifestationen einhergehen, die zu Einschränkungen der Funktionsfähigkeit im Alltag und der Lebensqualität führen.1,4,7

AHP-Symptome haben eine erhebliche Auswirkung auf die Lebensqualität

Häufige Fehldiagnosen bei AHP

AHP umfasst vier Typen, von 
denen jeder mit einem bestimmten 
Enzymdefekt in der Häm-Biosynthese 
in der Leber assoziiert ist:1,3,7

Akute intermittierende Porphyrie (AIP) 

Hereditäre Koproporphyrie (HCP) 

Porphyria variegata (VP) 

ALA-Dehydratase-Mangel-Porphyrie 
(ADP)

AHP trifft überproportional häufig 
Frauen im arbeits- und gebärfähigen 
Alter. Die Symptome der AHP sind sehr 
unterschiedlich und treten in der Regel in 
den besten Jahren der Patienten, d. h. im 
Alter von 18-45 Jahren auf, und wirken 
sich erheblich auf die Lebensqualität aus, 
wie z. B. auf die Arbeitsfähigkeit und die 
Fähigkeit, am gesellschaftlichen Leben 
teilzunehmen.3

Die unspezifische Natur der AHP-Anzeichen 
und -Symptome kann oft zu Fehldiagnosen 
anderer häufigerer Krankheiten führen, wie z. B. 
virale Gastroenteritis, Reizdarmsyndrom (RDS), 
Entzugssymptomatik, Appendizitis, Cholezystitis, 
akutes Abdomen, Hepatitis, psychiatrische 
Erkrankungen, Psychose, Guillain-Barré-Syndrom, 
psychogene Erkrankung, Morbus Crohn, Krampfanfälle, 
CIDP, SIADH, Polyneuropathie und Fibromyalgie.

Patienten mit AHP erhalten oft eine falsche oder bis zu 
15 Jahren gar keine Diagnose8,11,12,19,20,21,22

Während der Attacken kann eine Verzögerung 
der Diagnose zu einer höheren Krankheitslast 
führen, u. a. zu mehrfachen Klinikaufenthalten, 
unnötigen Operationen, medizinischen 
Komplikationen und Lähmungen.

AHP ist mit langfristigen Komplikationen und 
Komorbiditäten assoziiert, wie z. B.  Hypertonie, 
chronische Nierenerkrankung oder 
hepatozelluläres Karzinom (Leberkrebs). 5,6,8,10

Bläschenbildung, 
Erosionen oder 
Ulzera an der Sonne 
ausgesetzten Stellen 
(bei VP und HCP)1,13,14,15

Starke, diffuse 
Bauchschmerzen, 
Erbrechen/Übelkeit, 
dunkler/rötlicher 
Urin8,9,13,14

Muskelschwäche, 
Taubheitsgefühl, 
Atemversagen
und Lähmung4,5,9

Verwirrtheit, 
Angstzustände, 
Krampfanfälle, 
Halluzinationen, 
Abgeschlagenheit und 
Schlafstörungen1,4,5

Aufgrund der beeinträchtigenden Attacken und der chronischen Symptome von AHP 
ist die Prävention von Attacken ein wichtiger Bestandteil der Krankheitsbehandlung.

In den Vereinigten Staaten von Amerika und in Europa erleiden

Menschen mindestens eine 
Attacke pro Jahr2,18

~5.000

Menschen häufige und schwere Attacken, die jedes 
Jahr jeweils mehrfache Klinikaufenthalte erfordern1,2,18

~1.000
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Bei Menschen mit dem AHP-
Gendefekt besteht ein Mangel an 
einem der an der Häm-Synthese 
beteiligten Enzyme. Bestimmte 
Auslöser können die Biosynthese 
stören und eine Hochregulierung 
der Aminoluvälinsäure-Synthase 
1 (ALAS1), dem ersten Enzym 
im Häm-Biosynthesepfad, 
verursachen.1,3,7

Dieser Anstieg der ALAS1 
führt zur Ansammlung 
toxischer Zwischenprodukte – 
Aminolävulinsäure (ALA) und 
Porphobilinogen (PBG) – im 
ganzen Körper.8,16,17

ALA und PBG sind für die 
Nervenzellen schädlich und können 
die für AHP typischen Attacken 
und Krankheitsmanifestationen 
verursachen sowie langfristige 
Komplikationen wie z. B. Hypertonie, 
chronische Nierenerkrankung und 
Leberkrebs.8,16,17,23,24
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