Porfyrisykdommer i Norge

BAKGRUNN Porfyri er fellesbetegnelse pa en gruppe hovedsakelig arvelige sykdommer

som forarsakes av defekt hemesyntese. Sykdommene har et variert og til dels overlappende
spekter av symptomer og funn. De vanligste formene for porfyri er porphyria cutanea tarda,
akutt intermitterende porfyri og erytropoetisk protoporfyri. Formalet med denne studien var
a gi en oversikt over blant annet forekomst og sykdomsmanifestasjon ved porfyrisykdommer

i Norge.

MATERIALE OG METODE Informasjon om alle pasienter registrert ved Nasjonalt kompe-
tansesenter for porfyrisykdommer (NAPQS) frem til 2012 ble brukt til & estimere prevalens
og insidens av porfyrier i Norge. Forekomst av symptomer, utlgsende arsaker og oppfel-
gingsrutiner ble innhentet fra Norsk porfyriregister, som omfatter 70 % av norske personer

registrert med porfyri ved NAPOS.

RESULTATER Prevalensen av porphyria cutanea tarda og akutt intermitterende porfyri var
henholdsvis ca. 10:100 000 og 4 :100 000. Total insidens for alle porfyrisykdommene var
ca. 0,5-1:100 000 per ar. Den diagnostiske forsinkelsen, dvs. tid fra symptomdebut til
diagnose, var pa 1-17 ar, avhengig av porfyrisykdom. Det var stor variasjon i hvor hyppig
pasienter med de forskjellige porfyrisykdommene gikk til kontroll hos lege.

FORTOLKNING Prevalensen av akutt intermitterende porfyri og porphyria cutanea tarda
synes & vaere hgyere i Norge enn i de fleste andre land. Data fra Norsk porfyriregister gjgr
det mulig & synliggjere forskjeller i behandling og oppfalging av porfyripasienter og kan

brukes til & initiere ngdvendige tiltak.

Porfyri er fellesbetegnelse pad en gruppe
sjeldne, hovedsakelig arvelige sykdommer
som skyldes unormal aktivitet i de forskjel-
lige enzymene i hemesyntesen (1). Diagnos-
tikk ved symptomgivende sykdom er basert
pé funn av karakteristiske menstre av heme-
forstadier i urin, feces og blod. For flere av
sykdommene er imidlertid bade symptomer
og biokjemiske funn overlappende, noe som
gjor diagnostikken utfordrende.

Noen av porfyrisykdommene kan gi
potensielt livstruende akutte anfall karakte-
risert av sterke magesmerter, nevrologiske
og psykiske symptomer, mens andre gir
kutane symptomer i form av vesikler og sar-
bar hud eller smerter i soleksponert hud
(tab 1). To av sykdommene kan gi béade
akutte anfall og hudsymptomer. De fleste
porfyrisykdommer har lav klinisk penetrans
(2). De to hyppigst foreckommende porfyri-
sykdommene, porphyria cutanea tarda og
akutt intermitterende porfyri, arves auto-
somalt dominant. Porphyria cutanea tarda
forekommer 1 tillegg i en sporadisk, ikke-
arvelig form (3).

Kunnskap om og erfaring med sjeldne
diagnoser som porfyrisykdommene vil natur-
lig nok ofte vaere begrenset blant helseperso-
nell. Spesielt akutte porfyrisykdommer er
differensialdiagnoser til andre langt hyp-
pigere forekommende diagnoser, for eksem-
pel appendisitt og ulike nevrologiske syk-
dommer. Pasientene kan derfor oppleve
langvarig utredning for de far korrekt dia-
gnose. Ved akutte porfyrisykdommer er tid-

Tidsskr Nor Legeforen nr. 8, 2014; 134: 831-5

lig og riktig diagnose spesielt viktig, fordi
veiledning om trygge og utrygge legemidler
og levevaner kan bidra til 4 unnga akutte
anfall bdde hos dem som har hatt anfall tid-
ligere og hos genetisk disponerte individer
som ikke har utviklet symptomer (4—6).

De akutte porfyrisykdommene har tidli-
gere veert omtalt 1 Tidsskriftet (7, 8), men
som for mange andre sjeldne sykdommer
finnes det fa systematiske studier basert pa
storre  pasientpopulasjoner. Maélet med
denne studien var 4 bruke informasjon om
personer med porfyrisykdommer registrert
ved Nasjonalt kompetansesenter for porfyri-
sykdommer (NAPOS) og data fra Norsk
porfyriregister til & gi en oversikt over por-
fyrisykdommene i Norge, med vekt pa insi-
dens, prevalens, tid fra symptomdebut til
diagnose, oppfelgingsrutiner og livskvalitet.

Materiale og metode

NAPOS har det overordnede ansvaret for
diagnostikk av porfyrisykdommene og dia-
gnostiserer nar alle tilfeller i Norge. Da
kompetansesenteret ble etablert i 1999, ble
det tatt kontakt med andre laboratorier som
drev med porfyridiagnostikk, og det ble inn-
hentet informasjon om pasienter diagnosti-
sert ved disse.

Data om kjenn, alder, bosted og diagnose
for alle personer registrert ved NAPOS inn-
til 2012 ble brukt til & estimere prevalens og
insidens av de forskjellige porfyrisykdom-
mene. Diagnosene ble stilt i henhold til dia-
gnostiske algoritmer som beskrevet av Bad-
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Porfyrisykdommer er sjeldne, det diagnos-
tiseres ca. 40-60 nye tilfeller per ar

Tid fra symptomdebut til diagnose varierte
fra ett til 17 &r, avhengig av porfyrisykdom

Norsk porfyriregister gjor det mulig & folge
trender i diagnostikk, kontroll og behand-
ling av denne pasientgruppen
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Tabell 1 Oversikt over symptomer, arvegang og forekomst av porfyrisykdommer med 10 eller
flere registrerte tilfeller ved Nasjonalt kompetansesenter for porfyrisykdommer (NAPQOS) frem

tit 2012
Antall
Diagnose Symptomer Arvegang personer
Akutte porfyrier
Akutt intermitterende porfyri  Akutte anfall Autosomalt 326
dominant
Symptomgivende! 189
Prediktivt pavist? 137
Herediteer koproporfyri Akutte anfall og/eller foto- Autosomalt 10
sensitivitet i form av sarbar dominant
hud og blemmer
Porphyria variegata Akutte anfall og/eller foto- Autosomalt 30
sensitivitet i form av sarbar dominant
hud og blemmer
Kutane porfyrier
Porphyria cutanea tarda Fotosensitivitet i form Autosomalt 576
av sarbar hud og blemmer dominant/sporadisk
Symptomgivende! 509
Prediktivt pavist? 67
Erytropoetisk protoporfyri Akutt fotosensitivitet i form Autosomalt 32
av smerter i huden recessivt
Totalt 974
! Har eller har hatt symptomer pa sin porfyrisykdom
2 Pavist genetisk disposisjon for porfyrisykdom uten & ha hatt symptomer
Antall Bl Akutt intermitterende porfyri Porphyria cutanea tarda [l Alle diagnoser
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Figur 2 Antall nye diagnoser per &r ved Nasjonalt kompetansesenter for porfyrisykdommer (NAPOS] i tids-
rommet 1999-2011 [n = 896). Alle diagnoser omfatter akutt intermitterende porfyri, porphyria cutanea tarda,

porphyria variegata, hereditaer koproporfyri og erytropoetisk protoporfyri
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minton og medarbeidere (4), basert pa por-
fyrirelaterte biokjemiske analyser utfort ved
Laboratorium for klinisk biokjemi, Hauke-
land universitetssykehus. DNA-analyser ble
utfort ved Senter for medisinsk genetikk og
molekylaermedisin ved sykehuset.

Det blir i artikkelen skilt mellom sym-
ptomgivende og prediktivt paviste porfyri-
sykdommer. «Symptomgivende» brukes der
personen har eller har hatt symptomer pa
porfyrisykdom. «Prediktivt pavist» brukes
der personen har fatt pavist genetisk dispo-
sisjon for porfyrisykdom uten & ha hatt sym-
ptomer.

Informasjon om siste registrerte bosted
ble innhentet fra det sentrale folkeregisteret
(per november 2011) og befolkningstall fra
Statistisk sentralbyrd (per oktober 2011).
Dade er ikke inkludert i de oppgitte tall for
prevalens.

Norsk porfyriregister er et nasjonalt me-
disinsk kvalitetsregister basert pa syste-
matisk innsamling av pasientutfylte sporre-
skjemaer. Alle som er registrert ved NAPOS
med diagnosene porphyria cutanea tarda,
akutt intermitterende porfyri, porphyria
variegata, hereditaer koproporfyri og erytro-
poetisk protoporfyri og personer med pre-
diktivt pavist arveanlegg for akutte porfyri-
sykdommer inviteres til & delta.

Da registeret ble opprettet i 2002, ble et
sporreskjema sendt til alle med disse dia-
gnosene. Etter den tid er invitasjon og sper-
reskjema blitt sendt ut gjennom behand-
lende lege eller genetisk veileder i forbin-
delse med forstegangs kontakt. Deltakerne
fér et oppfolgingsskjema ett eller to ar etter
forste sperreskjema, deretter hvert fjerde ar.

Totalt 680 personer (70 % av de inviterte),
370 kvinner og 310 menn, var registrert i
Norsk porfyriregister per februar 2012.
Opplysninger om symptomer, utlgsende
faktorer og feilbehandling er hentet fra det
forste sparreskjemaet. Data pa kontroll- og
oppfelgingsrutiner og livskvalitet ble hentet
ut fra det sist besvarte sperreskjemaet. De
fleste spersmélene hadde forhandsdefinerte
svaralternativer med mulighet for fritekst.
Informasjon om livskvalitet er hentet fra et
ikke-standardisert enkeltspersmél i sparre-
skjemaene (e-fig 1). Ulikheter i kontroll- og
oppfelgingsrutiner for deltakere som hadde
hatt porphyria cutanea tarda eller akutt inter-
mitterende porfyri i1 fire &r eller mer
(n=370) ble undersokt.

Deskriptive analyser og enkle statistiske
tester ble utfert ved hjelp av SPSS versjon
18.0. Khikvadrattest ble brukt for & under-
soke om det var signifikante forskjeller mel-
lom kjennene nar det gjaldt symptomer og
utlesende faktorer. P-verdier < 0,05 ble
ansett som statistisk signifikante. PX-Map
(2009, Statistisk sentralbyra, Oslo) ble brukt
til & lage prevalenskart.
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Norsk porfyriregister har konsesjon fra
Datatilsynet, og studien har godkjenning fra
regional komité for medisinsk og helsefag-
lig forskningsetikk (REK Vest).

Resultater

Insidens og prevalens

I perioden 2000—04 ble det stilt et okende
antall porfyridiagnoser per ar (fig 2), spesielt
porphyria cutanea tarda og prediktivt pavist
akutt intermitterende porfyri ekte sammen-
liknet med tidligere ar. Fra 2003 til 2006 var
det ogsd en markant gkning i antall tilfeller
av prediktivt pavist porphyria cutanea tarda
(ikke vist). I perioden 1999-2011 ble ogsd
de sjeldnere diagnosene herediteer kopropor-
fyri og porphyria variegata pavist hyppigere
enn tidligere. De siste fem drene har totalt
antall nye tilfeller av porfyrisykdom stabili-
sert seg med en arlig insidens pa rundt
0,5—-1:100 000.

Porphyria cutanea tarda er den hyppigst
forekommende porfyrisykdommen i Norge,
med totalt 576 registrerte tilfeller (tab 1),
hvorav 12% er prediktivt pédvist uten at
pasienten har hatt symptomer. Tilsvarende
tall for akutt intermitterende porfyri er 326
og 42 %.

Prevalensen ble beregnet til ca. 10 :100 000
for symptomgivende porphyria cutanea tarda
og til 4:100 000 for symptomgivende akutt
intermitterende porfyri. Dersom personer med
prediktivt péavist genetisk disposisjon ble
inkludert, var den samlede prevalensen ca.
12:100 000 for porphyria cutanea tarda og ca.
7:100 000 for akutt intermitterende porfyri.

Fylkesvis beregning av den samlede pre-
valensen av disse to porfyrisykdommene
viste store geografiske forskjeller (fig 3). Av
personene med porphyria cutanea tarda som
var genetisk undersekt (n = 458), hadde 182
sporadisk og 276 arvelig form av sykdom-
men.

Diagnostisk forsinkelse
Median alder ved symptomdebut var 54 ar
ved porphyria cutanea tarda, 23 ar ved akutt
intermitterende porfyri og to ar ved erytro-
poetisk protoporfyri. Median diagnostisk
forsinkelse var ett r ved porphyria cutanea
tarda, fire &r ved akutt intermitterende por-
fyri og 17 ar ved erytropoetisk protoporfyri.
Totalt 89 % av deltakerne med porphyria
cutanea tarda og 54 % av dem med akutt
intermitterende porfyri ble diagnostisert
innen fem éar etter symptomdebut (e-fig 4).
13% av deltakerne med akutt intermitte-
rende porfyri og 36% av deltakerne med
erytropoetisk protoporfyri rapporterte en
diagnostisk forsinkelse pa mer enn 20 ar.
Serlig deltakere med erytropoetisk proto-
porfyri (54 %), men ogsd deltakere med
akutt intermitterende porfyri (37 %) rappor-
terte om det de selv mente var feilbehand-
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Figur 3 Fylkesvis prevalens per 100 000 innbyggere av akutt intermitterende porfyri [n = 323) og porphyria

cutanea tarda [n = 570) registrert ved Nasjonalt kompetansesenter for porfyrisykdommer (NAPOS] per 31.12.
2011, inkludert personer som har prediktivt pavist genetisk disposisjon, men som ikke har hatt symptomer

ling for diagnosen ble stilt. En mindre andel
av gruppen med porphyria cutanea tarda
rapporterte om feilbehandling (20 %).

Symptomer og utlgsende faktorer
Hos deltakerne med akutt intermitterende por-
fyri var psykisk stress (63 %) og fysiske pa-
kjenninger (50 %) de faktorene som ble opp-
gitt som anfallsutlesende av flest. Deretter
fulgte medisiner (40 %), sevnmangel (37 %),
alkohol (31%), arbeidsmilje (27 %), sult
(27%), andre sykdommer (25%) og mat
(22 %). En sterre andel kvinner enn menn rap-
porterte at fysiske pékjenninger (p =0,029)
eller psykisk stress (p = 0,042) hadde vaert en
utlesende faktor. Menstruasjon og p-pillebruk
var oppgitt som utlesende faktor hos hen-
holdsvis 22 % og 18 % av kvinnene.

Porphyria cutanea tarda ble hos ca. 20 %
av pasientene utlest av alkohol, hos ca. 10 %
av leversykdom eller jerntilskudd, mens
40% av kvinnene rapporterte at sympto-
mene ble utlest av gstrogener.

Forekomst av symptomer rapportert til

Norsk porfyriregister ved de tre hyppigste
porfyrisykdommene er oppgitt i tabell 2. Det
ble ikke funnet signifikante forskjeller mel-
lom kjennene.

Poliklinisk kontroll og oppfelging

Det var store forskjeller mellom de ulike
diagnosene nér det gjaldt hyppighet av lege-
kontroll. Andelen som aldri gikk til kontroll
for sin porfyrisykdom var 94 % hos delta-
kere med prediktivt pavist akutt intermitte-
rende porfyri, 56 % ved symptomgivende
akutt intermitterende porfyri og 33 % hos
porphyria cutanea tarda. Andelen deltakere
som gikk til en eller flere kontroller i dret var
42 % for akutt intermitterende porfyri og
58 % for porphyria cutanea tarda.

Livskvalitet

Omtrent halvparten av deltakerne med
symptomgivende akutt intermitterende por-
fyri og porphyria cutanea tarda rapporterte
om nedsatt livskvalitet (e-fig 1). For erytro-
poetisk protoporfyri var andelen noe hoyere.
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Tabell 2 Forekomst av symptomer rapportert til Norsk porfyriregister ved akutt intermitterende
porfyri, porphyria cutanea tarda og erytropoetisk protoporfyri

Akutt intermitterende porfyri

Porphyria cutanea tarda

Erytropoetisk protoporfyri

(n=134) (n=379) (n = 28]
Symptomer opplevd Pro-  Fotosensitiviteti formav ~ Pro- Fotosensitivitetiform  Pro-
ved akutte anfall sent  sdrbar hud og blemmer  sent  avsmerterihuden sent
Kraftige magesmerter 93 Blemmer 96 Brennende/ 96

stikkende smerter

Tretthet 72 Sar/skjgr hud 86 Rgd/hoven hud 86
Mark/redfarget urin b4 Mgrk/rgdfarget urin 55 Sar/skorper 50
Muskelverk 63 Unormal harvekst 33 Blemmer 32
Muskelsvakhet 59 @kt pigmentering 30

Hjertebank 53

Hodepine 52

Oppkast 47

Obstipasjon 46

Psykiske symptomer 40

Nedsatt fglelse 39
Lammelser 26
Diskusjon

Etter opprettelsen av NAPOS i 1999 okte
antallet personer diagnostisert med porfyri-
sykdommer i Norge fra ca. 10—20 per ar for
1999 til et maksimum pa 110 1 2004. Tallene
fra for 1999 er usikre, da de er basert pa opp-
lysninger fra ulike sykehus i Norge. Ogsé de
sjeldnere diagnosene er blitt hyppigere pa-
vist enn tidligere. @kningen skyldes sann-
synligvis bedre diagnostiske metoder, okt
oppmerksomhet omkring og sterre kunn-
skap om porfyrisykdommene samt effekt av
familieutredninger.

Flere av de nye tilfellene av porphyria
variegata og herediter koproporfyri var
endring av gamle porfyridiagnoser ved hjelp
av nye biokjemiske og genetiske underso-
kelser. I samme periode ble en del personer
som tidligere hadde fétt porfyridiagnose,
«fratatt» denne ettersom det viste seg at den
var basert pa feiltolking av analyseresultater.

Da porfyrisykdommene er sjeldne, finnes
det lite gode data pa prevalens. Det kan ogsa
vere store forskjeller i prevalens fra popula-
sjon til populasjon eller mellom geografiske
omréder, blant annet pa grunn av grunnleg-
gereffekter (founder effects).

Porphyria cutanea tarda er den hyppigst
forekommende porfyrisykdommen i de fleste
populasjoner (1). I var studie var det en pre-
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valens tilsvarende det som er rapportert fra
Sverige (10 : 100 000) (9), men hegyere preva-
lens enn for Storbritannia (4:100 000) (4).
I de fleste populasjoner utgjor den arvelige
formen for porphyria cutanea tarda rundt
25 % av tilfellene (10—13). I vér studie hadde
vi en vesentlig sterre andel arvelige tilfeller
(60 %). En studie fra 2009 (3) viste at 74 % av
de arvelige tilfellene av porphyria cutanea
tarda i Norge skyldtes to hyppig forekom-
mende mutasjoner.

Akutt intermitterende porfyri er i de fleste
populasjoner den hyppigst forekommende
akutte porfyrisykdommen. Selv om sykdom-
men arves autosomalt dominant, er det lav
klinisk penetrans, og det er antatt at bare
10-20% av genetisk disponerte individer
noensinne vil fd symptomgivende sykdom.
En ny studie der man har undersekt insidens
av akutt intermitterende porfyri i flere euro-
peiske land ga en kalkulert prevalens (gjen-
nomsnitt basert pa insidens i deltakende land
i studien) av symptomgivende akutt intermit-
terende porfyri pa 0,5:100 000 (14), som er
betydelig lavere enn vért estimat (4 : 100 000)
og estimatet fra Sverige (10:100 000, her er
imidlertid ogsa prediktivt paviste tilfeller uten
symptomer inkludert) (15, 16).

Den haye prevalensen i Norge og Sverige
skyldes blant annet en grunnleggermutasjon

som har sitt utspring i Arjeplog i Nord-
Sverige, der estimert prevalens er
2 000:100 000 (15). I Saltdal kommune i
Nordland, hvor denne mutasjonen ogsé er
hyppig forekommende, er prevalensen esti-
mert til 600:100 000 (7). En tilleggsforkla-
ring kan vaere at man i Norge og Sverige har
et bedre tilbud for familieutredning og sterre
kunnskap om sykdommene, hvilket forer til
at flere far riktig diagnose.

Det er gjort fa studier pa diagnostisk for-
sinkelse ved porfyri, men i studier av erytro-
poetisk protoporfyri i Sverige (17) og Stor-
britannia (18) er det rapportert om en for-
sinkelse pa henholdsvis 18 4r og 12 4r,
sammenliknet med 17 ar i var studie. Syk-
dommen er diagnostisk utfordrende, ikke
bare fordi den er svert sjelden, men ogsa
fordi den kliniske presentasjonen ofte kan
veere et lite barn som gréter og er urolig nér
det er ute i solen, uten at dette folges av tyde-
lige hudforandringer (1). Denne studien
inkluderer for fa pasienter med erytro-
poetisk protoporfyri til at vi kan underseke
om diagnosen stilles raskere na enn for, men
studiene fra Sverige og Storbritannia har
ikke kunnet vise at dette er endret (17, 18).

Behovet for kontroll og oppfelging avgje-
res bade av type porfyrisykdom og om man
har symptomgivende sykdom eller kun er
genetisk disponert uten 4 ha hatt symptomer.
Ved de fleste porfyrisykdommene har man
mulighet til & forebygge utbrudd eller tilba-
kefall. Mange pasienter kan derfor ved riktig
behandling og oppfelging forbli symptom-
frie store deler av livet, og komplikasjoner
som hypertensjon, nyresvikt, hepatocellu-
leert karsinom hos pasienter med akutte por-
fyrisykdommer (19, 20) og leversvikt ved
erytropoetisk protoporfyri (21) kan opp-
dages tidlig.

Til tross for at alle som har hatt sympto-
mer anbefales & gé til kontroll arlig (22),
oppgir over halvparten av pasientene med
symptomgivende akutt intermitterende por-
fyri og en tredel av pasientene med porphy-
ria cutanea tarda at de aldri gjor det. P4 bak-
grunn av dette utarbeidet NAPOS i 2010
detaljerte diagnosespesifikke retningslinjer
for oppfoelging og kontroll av porfyripasien-
ter (22).

Det er stort sett samsvar mellom sympto-
mene som norske pasienter rapporterer ved
anfall av akutt intermitterende porfyri og det
som er funnet i andre studier (5, 23, 24).
Akutte anfall kan utleses av en rekke fakto-
rer, som hormonforandringer (f.eks. men-
struasjon), utrygge medikamenter, alkohol,
faste/slanking, psykisk og fysisk stress og
andre sykdommer (4—6). Medikamentbruk
(40 %) ble hyppigere rapportert som utle-
sende faktor i var studie sammenliknet med
data fra Sverige (20%) (5) og Ser-Afrika
(10%) (6). I tillegg rapporterte 18% av
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kvinnene i vér studie spesifikt p-piller som
utlesende faktor.

Serlig deltakere med akutt intermitte-
rende porfyri og erytropoetisk protoporfyri
oppga at de hadde nedsatt livskvalitet pa
grunn av sykdommen, men funnene ber tol-
kes med forsiktighet, siden de ikke er basert
pé en validert metode. Det har tidligere veaert
rapportert lavere livskvalitet hos pasienter
med akutte porfyrisykdommer enn hos
friske individer og diabetespasienter (25).

Nyere studier (17, 18) har vist at pasienter
med erytropoetisk protoporfyri har sterkt
redusert livskvalitet, noe som delvis forkla-
res med den lange diagnostiske forsinkelsen,
store begrensninger i livsutfoldelse og at det
finnes fé behandlingsalternativer. Med bak-
grunn i at flere av porfyrisykdommene kan
ha lang diagnostisk forsinkelse, kan gi alvor-
lige og/eller uttalte plager og er avhengig av
livslang oppfelging, trengs det nye studier
for & kartlegge behovet for oppfelging og
hjelp for personer med porfyrisykdom i
ulike stadier av livet.

Denne studiens styrke er at den gir en god
oversikt over porfyrisykdommer i Norge, da
den inkluderer alle porfyripasienter regis-
trert ved NAPOS siden etableringen i 1999.
Studien inneholder derfor mange pasienter,
til tross for at det dreier seg om sjeldne
tilstander. I tillegg er svarprosenten i Norsk
porfyriregister relativt hgy — 70. Det er ikke
gjort frafallsanalyser, men vi ser blant annet
at svarprosenten er hegyere hos kvinner enn
hos menn og at det er hoyere svarprosent hos
personer med erytropoetisk protoporfyri.
Det ma imidlertid tas hensyn til at data hen-
tet fra registeret er pasientrapporterte.

Det finnes fortsatt lite systematisk kunn-
skap om forlepet av de forskjellige porfyri-
sykdommene og om behandlingseftekt. For
mange pasienter er det en stor utfordring &
ha en sjelden sykdom i mete med helsevese-
net. Norsk porfyriregister vil ved innhenting
av systematiske data bidra til utvikling og
implementering av retningslinjer som kan
fore til bedre praksis. Det er nylig opprettet
et felles europeisk porfyriregister som drif-
tes av NAPOS (26). Dette registeret vil
kunne favne om et mangedoblet antall per-
soner med porfyrisykdom, noe som vil gi
bedre data og dermed igjen et bedre grunn-
lag for kunnskapsbasert praksis.
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