
Konsultation Porphyrie 

Informationen zur Porphyriediagnostik 

 

Wann muss an eine Porphyrie gedacht werden? 

 

Prinzipiell wird zwischen hepatischen und erythropoetischen und aus klinischer Sicht zwischen 
akuten und nicht-akuten Porphyrien unterschieden. Leitsymptome von Porphyrien sind abdominale, 
neurologische und cutane Symptome. Bei den akuten hepatischen Porphyrien steht ein abdominal-
neurologisch-kardiovasculärer und psychischer Symptomenkomplex im Vordergrund. Bei der akuten 
intermittierenden Porphyrie sind kolikartige abdominale Schmerzen, die sich bis zur Ileus-
Symptomatik entwickeln können, Rückenschmerzen, Erbrechen, Obstipation, Tachykardie und 
Hypertonie, neurologische Symptome wie Muskelschwäche, Parästhesien, Lähmungen, epileptiforme 
Krämpfe und psychische Symptome charakteristisch. Die Bleivergiftung ist eine akute toxische 
hepatische Porphyrie und ein klinisches Analogon zur akuten intermittierenden Porphyrie. 

 

Werden beim klinischen Symptomenkomplex einer akuten Porphyrie Hautsymptome beobachtet, 
kommen eine Porphyria variegata und eine hereditäre Koproporphyrie differentialdiagnostisch in 
Betracht. 

 

Stehen Lichtempfindlichkeit und Hautsymptome im Vordergrund, sollte an eine Porphyria cutanea 
tarda oder eine erythropoetische Protoporphyrie gedacht werden. 

 

Wie wird eine Porphyrie laboratoriumsmedizinisch gesichert? 

 

Im Vordergrund steht die Untersuchung der Porphyrinmetaboliten im Urin zur Diagnose und zum 
Ausschluss akuter und chronischer hepatischer Porphyrien. Die Zuweisung einer Spontanurinprobe 
von 20 ml ist ausreichend. Untersucht werden müssen d-Aminolävulinsäure (ALS), Porphobilinogen 
(PBG) und Porphyrine zur Sicherung oder zum Ausschluss einer akuten oder chronischen hepatischen 
Porphyrie. Stuhl- und Blutuntersuchungen sind zur weiteren Differentialdiagnose erforderlich. Wird 
primär an eine Porphyria variegata und hereditäre Koproporphyrie gedacht, sollen Urin und Stuhl 
gleichzeitig untersucht werden. Bei Verdacht auf eine erythropoetische Protoporphyrie ist eine 
Blutuntersuchung (10 ml heparinisiertes Vollblut) auf Protoporphyrin angezeigt. Die Diagnose der 
nicht seltenen hepatobiliären Komplikationen dieser Krankheit erfolgt durch komplementäre Urin- 
und Stuhluntersuchungen auf Porphyrine (20 ml Spontanurin und 5 ml Stuhl). 

 

Fazit: 

 

Die Untersuchung der beiden Porphyrinvorläufer d-Aminolävulinsäure (ALS) und Porphobilinogen 
(PBG) sowie der Porphyrine in einer Spontanurinprobe (20 ml ohne Zusätze) ist die 



Basisuntersuchung zur Diagnose oder zum Ausschluss akuter und nicht-akuter hepatischer 
Porphyrien. 
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