Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Hipokalemiczne porazenie okresowe (ang. hypokalemic periodic paralysis)
Synonimy: periodic paralysis, PP, Westphall disease

OMIM: 170400 (typ 1; HOKPP1), 613345 (typ 2; HOKPP2)

ORPHA kod: 681

ICD-10: G72.3

Definicja choroby

Hipokalemiczne porazenie okresowe charakteryzuje sie¢ epizodami ostabienia miesni
konczyn z towarzyszacym obnizeniem stezenia potasu we krwi. Epizody porazenia trwaja
zwykle od kilku do kilkunastu godzin, obserwuje sie zroznicowane nasilenie niedowtadu -
od ogniskowego np. obejmujacego jedna konczyne do porazenia czterokonczynowego
uniemozliwiajagcego czasowo samodzielne chodzenie. Choroba zwigzana jest z defektem w
kanatach wapniowych lub sodowych migsni szkieletowych. Czynnikami mogacymi
prowokowac napady porazenia sa m.in. stodkie napoje, wysokoweglowodanowe positki,
zimno, stres, wypoczynek po wysitku fizycznym, wymioty i biegunka prowadzace do utraty
potasu. Pierwsze objawy wystepuja zwykle w pierwszych dwoch dekadach zycia.

Etiologia. Podtoiegenetyczne. Sposob dziedziczenia

Porazenie hipokalemiczne zwigzane s3 z mutacjami wielu genow, najczestsze jednak s3
mutacje w genie CACNA1S (typ 1 HOKPP1) - u ok. 70% chorych oraz w genie SCN4A (typ 2
HOKPP2) - u ok. 10% chorych. Opisywano takze porazenie hypokaliemiczne jako efekt
mutacji genow KCNE3 (kanat potasowy), KCNJ2 (porazenie normo-, hypo lub
hiperkaliemiczne).




Epidemiologia

Porazenie okresowe hipokalemiczne jest choroba bardzo rzadka. Chorobowos¢ szacuje sie
na 1/100 000 w Europie.

Opis kliniczny

Epizody niedowtadu zwigzane s3 z obnizeniem poziomu potasu we krwi. Zwykle trwaja od
kilku godzin do kilku dni, wycofuja sie powoli. Przy wielokrotnych epizodach porazenia
okresowego moze wystgpic utrwalenie niedowtadu w zroznicowanym stopniu. 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

W badaniach laboratoryjnych oznaczamy poziom potasu we krwi (idealnie w trakcie trwania
epizodu porazenia okresowego). Elektroneurograficzne testy wysitkowe (przede wszystkim
test McManis, czasami pomocny w roznicowaniu kanatopatii jest rowniez test Fourniera)
wykazuja charakterystyczny wzorzec amplitudy odpowiedzi u chorych z porazeniem
okresowym. Badanie genetyczne pomaga w roznicowaniu patogennych mutagji.

Leczenie

Leczenie jest dobierane indywidualnie dla kazdego pacjenta, w zaleznosci od jego objawow
i stanu klinicznego. W czasie napadu podaje sie¢ doustnie preparaty potasu bezcukrowe.
Przewlekle w celu zapobiegania napadom stosuje sie m.in. suplementacje potasu,
acetazolamid. Jako prewencje napadow zaleca si¢ unikanie stanow predysponujacych do
obniZenia potasu w surowicy (positki wysokoweglowodanowe, alkohol, zimno i in.).

UWAGA! Mozliwe jest podwyzszone ryzyko hipertermii ztosliwej.

Szczepienia ochronne




Brak przeciwwskazan do szczepien ochronnych.

Rokowanie

Samodzielnosc pacjenta jest roznorodna i zalezy od nasilenia objawow (w trakcie epizodu
porazenia mozliwy znacznego stopnia niedowtad, po latach choroby czasem pojawia sie
pewien stopief utrwalonego niedowtadu rowniez w okresie miedzynapadowym).

Organizacje pacjenckie

https:/ [ periodicparalysis.org/

https:/ /hkpp.org/

Osrodki eksperckie
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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
choraob, zgodnie z zasadami etyki zawodowej oraz z nalezyta starannoscia.




