Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Hiperkalemiczne porazenie okresowe (ang. hyperkalemic periodic
paralysis, HYPP)

Synonimy: Choroba Gamstorp, adymia okresowa Gamstorp, okresowa adymia wrodzona,
rodzinne okresowe porazenie hiperkalemiczne, HiperPP

OMIM: 170500
ORPHA kod: 682

ICD-10: G72.3

Definicja choroby

Hiperkalemiczne porazenie okresowe charakteryzuje sie¢ epizodami ostabienia miesni
konczyn z towarzyszacym znacznie podwyzszonym stezeniem potasu we krwi (>4,5 mmol/l).
Epizody porazenia zwykle trwaja od kilkunastu minut do 1-2 godzin, ustepuja relatywnie
szybko, nawet bez interwencji. Choroba zwiazana jest z defektem w kanatach sodowych
miesSni szkieletowych. Czynnikami mogacymi prowokowac napady porazenia s3 m.in.
wysitek fizyczny, zimno, stres, positki o wysokiej zawartosci potasu, spozycie alkoholu. Dosc
czesto obserwuje sie poranne epizody ostabienia migsni, przed pierwszym positkiem.
Objawy wystepuja zwykle od pierwszej dekady zycia. U kobiet czestosc napadow moze
wzrastac w okresie ciazy.

Etiologia. Podtoiegenetyczne. Sposob dziedziczenia

Choroba zwiazana jest z mutacja w genie kodujacym kanaty sodowe SCN4A na chromosomie
17qg23.3 o dziedziczeniu autosomalnym dominujacym, z niepetna penetracja (zwtaszcza u
kobiet).




Epidemiologia

Porazenie okresowe hiperkalemiczne jest choroba bardzo rzadka. Chorobowos¢ szacuje sie
na 1/200 000 w Europie.

Opis kliniczny

Epizody niedowtadu zwigzane s3 z podwyzszonym poziomem potasu we krwi. W
porownaniu do pozostatych typow porazen okresowych porazenia hiperkalemiczne trwaja
najkrocej - od kilkunastu minut do 2 godzin - i ustepuja stosunkowo szybko. Niekiedy
potrzebna jest interwencja lekarska w celu obnizenia poziomu potasu, jednak zwykle
chorzy sami podejmuja dziatania majace na celu przerwanie napadu np. przyjecie positku,
stodkiego napoju, tagodny wysitek fizyczny. Z uwagi na mozliwos¢ wystepowania zaburzen
rytmu serca i przewodzenia zwiazanych bezposrednio z wahaniami poziomu potasu we krwi
w trakcie epizodow PP nalezy ocenic EKG.

Diagnostyka

Opiera sie o typowy obraz kliniczny: napady przemijajacego wiotkiego niedowtadu migsni z
wysokim stezeniem potasu w surowicy w czasie napadu. Elektroneurograficzne testy
wysitkowe (przede wszystkim test McManis, czasami pomocny w réznicowaniu kanatopatii
jest rowniez test Fourniera) wykazuja charakterystyczny wzorzec zmian amplitudy
odpowiedzi u chorych z porazeniem okresowym. Analiza genetyczna potwierdza
rozpoznanie identyfikujac patogenna mutacje genu SCN4A.

Leczenie

Leczenie jest dobierane indywidualnie dla kazdego pacjenta, w zaleznosci od jego objawow
i stanu klinicznego. WiekszoSc napadow przerywa przyjecie positku zawierajacego
weglowodany (np. stodki napdj). Jesli objawy maja charakter przewlekty (rzadko), zaleca sie
m.in. diuretyki tiazydowe takie jak acetazolamid. Jako prewencje napadow zaleca sie
unikanie stanow predysponujacych do hiperkalemii.

UWAGA! Mozliwe jest podwyzszone ryzyko hipertermii ztosliwej.




Szczepienia ochronne

Brak przeciwwskazan do szczepien ochronnych.

Rokowanie

Samodzielnos¢ pacjenta jest roznorodna i zalezy od nasilenia objawow (w trakcie epizodu
porazenia).

Organizacje pacjenckie

https:/ /periodicparalysis.org/

https:/ /hkpp.org/
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Zawarte informacje maja charakter ogolny. Decyzje dotyczace metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie do
aktualnych potrzeb danego pacjenta, omowiony i prowadzony przez lekarza. Zgodnie z art.
4 ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty (Dz.U. z 2022 r. poz.
1731) lekarz ma obowiazek wykonywa¢ zawod, zgodnie ze wskazaniami aktualnej wiedzy
medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami zapobiegania, rozpoznawania i leczenia
chorob, zgodnie z zasadami etyki zawodowej oraz z nalezyta starannoscia.




