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Informasjon til deg som er registerdeltaker

Diagnoser i registeret
Norsk porfyriregister inkluderer personer i alle aldre som
har bekreftet diagnose for:

e Porphyria cutanea tarda (PCT)

e Erytropoietisk protoporfyri (EPP)

e Akutt intermitterende porfyri (AIP)

e Porphyria variegata (PV)

e Hereditaer koproporfyri (HCP)

For diagnosene AIP, PV og HCP inkluderes ogsa personer
som ved prediktiv test har fatt pavist genetisk disposisjon
for sykdommen og er over 16 ar.

Resultater fra registeret

Arsrapporten til Norsk porfyriregister for 2024 finner du
pa registerets sider pa napos.no

P& nettsiden kvalitetsregistre.no kan du finne Norsk
porfyriregister, og derfra klikke deg videre til Resultater. Du
kommer da til siden om behandlingskvalitet hvor utvalgte
resultater fra registeret presenteres og du selv kan velge
hvilke drstall eller helseregioner du vil se resultater for.

Forsidebilde: Colourbox.com/PetraD
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ble opprettet i 2002, og er
lokalisert ved Nasjonalt senter
for sjeldne diagnoser, enhet
porfyrisykdommer (Napos) pa
Haukeland universitets-
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forebygging, behandling og
oppfelging av porfyripasienter.
Registeret samler opplysninger
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brukes til fortlgpende laering og
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Nytt siden sist

Viktig melding:
Legekontoret ditt ma na bestille alt utstyr til innsending av porfyriprave,
gi beskjed nar du bestiller time

Arlig registerpakke vil ikke lenger inneholde konvolutt til prgveinnsending

og rekvisisjonsskjema. Endringen gjgres fordi mange prgver ikke har Qﬁ Laboratorieklinikken
blitt sendt inn pa korrekt mate. I tillegg ble mange av konvoluttene ’ Haukeland universitetssjukehus
ikke benyttet og endte som avfall.

Legekontoret ditt er ansvarlige for & skaffe utstyr som trengs til inn-
sending av prgve. Dette kan bestilles gratis pd analyseoversikten.no.
N&r du skal bestille time til porfyrikontroll er det derfor lurt at du minner
legekontoret pa & bestille pakke for innsending av porfyriprove.

Registeret vil som vanlig sende ut brev med pdminnelse om kontroll og

legekontrollskjema til alle deltakere rundt nyttar. _ _
Bilde: Analyseoversikten.no

Klassifisering av legemidler Leverundersgkelse ved AIP, PV, HCP
Fram til 2025 har registeret fortlgpende sjekket 1 2023-24 gjennomfgrte Napos en informasjons-
klassifisering av legemidler oppgitt i spgrreskjema, kampanje der det ble sendt ut brev med pédminnelse
og meldt bruk av gule, oransje og rgde legemidler til om bildeundersgkelse av lever for alle med AIP, PV
farmasgyt ved Napos. Dette gjgres na ikke lenger. eller HCP som er over 50 ar.

Grunnen til endringen er at det var tidkrevende a Andelen som fikk utfgrt leverundersgkelse hvert
ga gjennom disse fortlgpende og det var svaert fa halvar var 72% i 2024. Endelige resultater fra
tilfeller som krevde oppfglging fra farmasgyt. prosjektet far vi nar data fra 2025 blir klare.

Rapporteringsgrad

Hvert ar presenteres resultater fra registeret i arsrapporten. For at disse resultatene

skal bli mest mulig palitelige, er det viktig at flest mulig sender inn spgrreskjema. Veer med
Det er ogsa viktig & fa inn legekontrollskjema fra de &rlige kontrollene som blir a pke andelen:
gjort. Grafene under viser andel mottatte pasientskjema og legekontrollskjema. Send inn pasient—

Andel mottatte pasientskjema i 2024 gkte for EPP og AIP/PV/HCP. @kningen og Iegekontroll—
skyldes at digital innsending (ePROM) ble tatt i bruk for disse diagnosene i 2024.
For PCT, som fikk ePROM i 2022, har det vaert en liten nedgang i andelen etter skjema!
dette dret.
Legekontrollskjema ble mottatt for litt over halvparten av kontrollene som ble utfgrt
i 2024. Dette er en liten nedgang fra 2023, men betydelig lavere enn i 2021 hvor
andelen var den beste hittil. Det er gnskelig at andelen kommer over 75 %.

Mottatte pasientskjema Mottatte legekontrolliskjema
(AHP = AIP, PV og HCP) for pasienter som gar til arlig kontroll
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AHP 77 % PCT 58 %
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Ngkkeltall fra Norsk porfyriregister 2024

Hvert ar samler Norsk porfyriregister inn spgrreskjema fra registerdeltakere og deres oppfglgende
leger. Her presenterer vi en oppsummering av resultatene fra 2024.

78 0/0 av pasientene

o) T,
74 /0 gikk til arlig kontroll var forngyd med kontrollen

Arlig kontroll

alle diagnoser

50 0/0 fikk undersgkt

56 0/0 av kontrollene sykdomsaktivitet (prove
sendt til porfyrianalyse)

ble innrapportert med
legekontrollskjema

98 O/O av legene som fylte ut
legekontrollskjema oppga &
fglge anbefalinger for kontroll

Porphyria cutanea tarda (PCT) 715 | deltakere
Akutt intermitterende porfyri (AIP) 337 | deltakere

Erytropoietisk protoporfyri (EPP) 52| deltakere
Porphyria variegata (PV) 42 | deltakere
Hereditaer koproporfyri (HCP) 14 | deltakere

Akutt intermitterende porfyri ¢ Porphyria variegata ¢ Hereditzer koproporfyri

79 % har diagnosen registrert som kritisk informasjon i kjernejournal

72 % fikk utfgrt halvarlig bildeundersgkelse av lever som anbefalt

22 % hadde hatt akutt porfyrianfall
2 % var innlagt med akutt anfall

83 % brukte kun trygge legemidler

Erytropoietisk protoporfyri

60 % brukte kalsiumtilskudd

70 % brukte vitamin-D tilskudd

100 % var vaksinert mot hepatitt A+B
52 % tdlte mindre enn 30 minutter sollys

Porphyria cutanea tarda
84 % av nydiagnostiserte fikk startet behandling innen 2 maneder
65 % var i biokjemisk remisjon (normale porfyriniva i prove)

5 % rapporterte tilbakefall med blemmer og sdr/skjgr hud
13 % av dem som fikk behandling, ble behandlet pga. nye symptomer (tilbakefall av PCT)

Illustrasjon: Colourbox.com




Kontroll av porfyrisykdommen

Napos anbefaler &rlig kontroll for alle som har eller har hatt symptomatisk porfyrisykdom. En viktig
del av kontrollen er @ sende inn prgve til porfyrirelaterte analyser. Registeret folger med pad hvor
mange av deltakerne som gjennomfgrer de arlige kontrollene.

Anbefalinger fra Napos Andel som gar til arlig kontroll

NAPOS anbefaler &rlig kontroll for alle med: I drsrapporten falger registeret med pa andel
deltakere som oppgir & g3 til kontroll for
porfyrisykdommen minst en gang i aret.

Samlet var det 74 % som gikk til kontroll i 2024.

Dette er et godt resultat, men registeret har satt som
e AIP, PV, HCP som har eller tidligere har ma3l at andelen skal vaere over 80 %.

hatt symptomatisk porfyrisykdom.

Malet er & redusere risiko for symptomatisk
sykdom samt pavise/forebygge
langtidskomplikasjoner.

e PCT. Malet er 3 pavise et eventuelt biokjemisk
tilbakefall og kunne behandle dette i god tid fgr
pasienten far hudsymptomer.

Figuren til venstre nedenfor viser at andelen var
ganske lik for alle diagnosene, med 77 % for
dem med aktiv AIP, PV, HCP, 76 % for
EPP og 73 % for PCT.
¢ EPP. Malet er 3 redusere Alle som har Andelen som gar til arlig kontroll
alvorlighetsgrad av sykdom eller er genetisk varierer litt mellom de fire
samt a pavise og forebygge disponert for AIP, PV helseregionene, som vist i figuren
langtidskomplikasjoner. til hgyre. Hvilken helseregion som
eller HCP og som er .
Genetisk disponerte (latente) . har den hgyeste andelen varierer
for AIP, PV og HCP anbefales over 50 dr, anbefales ogsa fra &r til ar.
kontroll hvert 3-5 3r. bildeundersgkelse av

lever hvert halvar

Andel som gar til &rlig kontroll Arlig kontroll per helseregion

0
100 % Helse Sgr-@st

0% e
Helse Midt-Norge

0 73 %
60 % Helse Nord
40 %
Helse S@r-@st

20 % Helse Vest

0 % Helse Midt-Norge

2021 2022 2023 2024 Helse Nord
e FPP e Aktiv AHP e===PCT 0% 25% 50% 75 % 100 %

Andel som far analysert kontrollprgve
Analysert kontrollprgve 100 %
Innsending av prgve til porfyrianalyse er viktig for
alle diagnosene. Disse prgvene brukes til & vurdere 80 %
den navaerende sykdomsaktiviteten, og =

de vil vaere et sammenligningsgrunnlag dersom 60 % — g? gjo
sykdommen skuILe forverre seg. Derfor f;zslgeor 40 % — e — 42 0/2
registeret med pa andel deltakere som har fatt
analysert kontrollprgve. 20 %

I 2024 fikk totalt 50 % av deltakerne analysert
kontrollprgve for porfyrisykdommen. Dette er litt 0 %
lavere enn i fjor, men pdvirkes nok av at mange 2022 2023 2024

flere er blitt inkludert i registeret i 2024.
e PCT  emmmAktiv AHP es==EPP




EPP: Endring i lysemfintlighet og symptomer

Det kan variere over tid hvor lysgmfintlige personer med EPP er.
Figuren under viser tall fra 2024 for hvordan 37 deltakere med EPP

opplevde at lysgmfintligheten hadde endret seg de siste 12 maneder. De aller
fleste deltakere
Endring i lysgmfintlighet det siste dret hos med EPP rapporterte
personer med EPP e
at lysgmfintligheten
var uendret
Forbedret sammenlignet
Uendret 76% med dret for.
Forverret 11%
Ikke i det hele tatt 5%
T T T T T 1
0% 20% 40% 60% 80%  100% I liten grad 32 %
I noen grad 43 %
Tabellen til hgyre viser i hvilken grad deltakerne har veert plaget av | stor grad 14 %
EPP-symptomer de siste 12 maneder. De fleste oppga at de er plaget | 4 .
i noen grad eller i liten grad. sveert stor gra 5%

PCT: Visste du at nye symptomer ofte kan forebygges?

Blemmer og sar/skjgr hud regnes som de mest typiske symptomene pd PCT. Symptomene kan kun
oppsta hos personer som har hgye porfyrinnivaer og oppstar p& hudomrdder som er utsatt for sol.

Figuren under viser hvor mange prosent som har oppgitt 8 ha badde blemmer og sar/skjgr hud de siste
12 maneder. 355 personer med PCT besvarte spgrsmalet i 2024, og 5 % av disse oppga at de hadde hatt
blemmer og sar/skjgr hud. Sparsmalet stilles til dem som fikk diagnosen for mer enn 2 r siden, slik at
disse symptomene kan veere tilbakefall av PCT-symptomer. Som figuren viser har andelen veert stabil i
flere ar.

Malet er at faerrest mulig skal fa tilbakefall. Jevnlig undersgkelse av porfyriner i en urinprgve kan vise
om du har behov for 8 starte behandling.

Napos anbefaler & g til

Forekomst av typiske PCT-symptomer (mulig tilbakefall) kontroll arlig, tidlig pa aret. Da
kan eventuell behandling

startes fgr det sterke sollyset

100 % -

kommer, og man kan

80 % - foreby:gge at nye symptomer
oppstar.

60 % - Som informert om pa side 3,
ma& na legekontoret ditt

40% - bestille alt utstyr for
innsending av porfyriprgve

20% - pé’n analyseoversikten.no.

° 5% 6% 4% 5% 5% Paminn gjerne legekontoret
0% r— ! T i — ditt om dette nar du bestiller

legetime til porfyrikontroll.
2020 2021 2022 2023 2024



AIP, PV og HCP: Informasjon om diagnosen i kjernejournal

Napos anbefaler at personer som har eller er genetisk disponerte (latente) for akutt
porfyrisykdom (AIP, PV eller HCP) far registrert kritisk informasjon om diagnosen i
kjernejournal. Bakgrunnen for denne anbefalingen er at helsepersonell skal vite at
du har diagnosen dersom du skulle havne i en akutt situasjon der du ikke kan
gjgre rede for deg. Da kan helsepersonell inkludere dette i sin vurdering med
tanke pa et mulig akutt porfyrianfall og valg av trygge legemidler.

Selv om det er mange som har kritisk informasjon om diagnosen registrert i
kjernejournal, er andelen lavere enn gnskelig. Napos har derfor startet et

prosjekt for & gke fokus pd dette.

Malet med prosjektet er & gke andelen som har diagnosen sin registrert i
kjernejournal. Det vil komme mer informasjon om dette pa Napos sine nettsider

i tiden som kommer.

Andel personer med akutt porfyrisykdom som har

diagnosen registrert i kjernejournal

Har du
AIP, PV eller HCP?
-Snakk med legen

din om kritisk
informasjon i
kjernejournal!

Hvordan registrere i kjernejournal?
Fastlege eller behandlende lege kan, i

/9% samrdd med deg som pasient, legge inn

informasjon i kjernejournalen.

Hva skal registreres?

Napos har laget forslag til tekst som kan
legges i kjernejournal. Det finnes utkast
tilpasset hver av de tre akutte diagnose-
ne. Utkastene finnes p@ Napos nettsider
Registrer akutt porfyrisykdom i kjerne-

journal.

100% -
80% 4 .o 73% /8%  76%

(1]

—-"""'—'—-
60% -
40% -
20%
0%

2020 2021 2022 2023 2024

Om Napos og Sjeldensenteret

Napos har skiftet navn til Nasjonalt
. senter for sjeldne diagnoser, enhet
porfyrisykdommer. Endringen skjer i
forbindelse med at den nasjonale
kompetansetjenesten omstilles til
Nasjonalt senter for sjeldne
diagnoser. Napos er en av atte
enheter som inngar i sjeldensenteret.

Napos

Napos holder til pa Haukeland universitetssjukehus
i Bergen, og samarbeider med Norsk porfyriregister.
Senteret utarbeider retningslinjer for diagnostikk,
behandling og oppfalging av porfyrisykdom.

Finn informasjon pa nettsidene

Nettsidene napos.no har oppdatert informasjon om
de forskjellige porfyridiagnosene og anbefalinger for
behandling og oppfalging. Her finnes ogsa
informasjon om rettigheter, kurs, forskningsprosjekt
og Norsk porfyriregister.

Utstyr til innsending av porfyriprgver kan bestilles
gratis av legekontor pd Analyseoversikten.no og pa
nettsidene napos.no finnes en kort veiledningsvideo
om dette.

Nyhetsvarsel

Du kan melde deg pa nyhetsvarsel dersom du
gnsker & fa tilsendt e-post med nyheter fra Napos
3-5 ganger i aret. Varselet inneholder lenker til de
nyeste sakene pa nettsidene og er aktuelt bade for
personer med porfyrisykdommer og behandlere.

Sjeldensenteret

Sjelden.no er Nasjonalt senter for sjeldne diagnoser
sin kunnskapsportal. Her finnes kunnskap om
sjeldne diagnoser. Etter hvert vil det komme mer
informasjon om porfyrisykdommene der.

® NASJONALT SENTER FOR
000

e SJELDNE DIAGNOSER


https://www.helse-bergen.no/nasjonalt-kompetansesenter-for-porfyrisykdommer-napos/kjernejournal-aip-pv-og-hcp/
https://www.helse-bergen.no/nasjonalt-kompetansesenter-for-porfyrisykdommer-napos/kjernejournal-aip-pv-og-hcp/
http://www.napos.no
https://analyseoversikten.no/
https://www.helse-bergen.no/nasjonalt-kompetansesenter-for-porfyrisykdommer-napos/provetaking-og-innsending/hvordan-bestille-utstyr-til-porfyriprover---analyseoversikten.no
https://www.helse-bergen.no/nasjonalt-kompetansesenter-for-porfyrisykdommer-napos/nyhetsarkiv
https://sjelden.no/

Informasjon til deg som er registerdeltaker

Innsamling av data

Opplysninger samles inn ved hjelp av
spgrreskjema som fylles ut av registerdeltaker og
lege.

I tillegg registreres opplysninger om diagnose
og porfyrirelaterte prgvesvar, og opplysninger
innhentet i forbindelse med eventuelle
sykehusinnleggelser relatert til akutte
porfyrianfall ved AIP, PV eller HCP.

Utsending av spgrreskjema

Fgrste skjema sendes ut ved diagnose-
tidspunktet. Deretter vil det i starten
av januar hvert ar sendes ut et
spgrreskjema og et legekontroll-
skjema til deltakeren.

Deltakere med PCT far tilsendt
et behandlingsskjema omtrent
1,5 ar etter diagnosen, og
deretter arlige skjema.

Skjema til legekontroll

Legekontrollskjemaet sendes til deg
som er registerdeltaker tidlig i januar.
Du oppfordres til & ta med deg dette ndr du

skal til legen for kontroll av porfyrisykdommen.

Bestill gjerne time for kontroll tidlig i uken og
husk 8 minne legekontoret pa 3 bestille utstyr for
innsending av porfyriprgver pa
analyseoversikten.no.

Husk @ minne
legekontoret om at
de md bestille utstyr

til innsending av
porfyriprave i god tid
for legetimen!

Dine rettigheter som registerdeltaker

I registerets informasjonsskriv p& napos.no finner
du informasjon om hva deltagelse i registeret
innebzerer og om dine rettigheter.

Som registrert har du rett til innsyn i
opplysningene som er registrert om deg, 8 fa
uriktige opplysninger korrigert eller slettet, og du
har rett til & bli reservert/slettet fra registeret.

P& Helsenorge kan du fa innsyn i opplysninger
som er rapportert inn p& legekontrollskjema under
menypunktet Helseregistre. Kopi av digitalt

innsendte pasientskjema (ePROM) vil du
finne lagret i innboksen din. For innsyn
i andre opplysninger ma du ta
kontakt med registeret.

Foreldre hdndhever rettigheter pd
vegne av barn under 16 3r.
Dersom du gnsker a gjgre bruk av
dine rettigheter, ta kontakt med
registeret.

Reservasjon mot deltagelse

Deltagelse i Norsk porfyriregister er
frivillig. Man kan reservere seg mot & delta
(bli slettet fra registeret) via Helsenorge.
Informasjon om fremgangsmate for @ reservere seg
finnes pa vare nettsider pa napos.no. Ta kontakt
dersom du har spgrsmal eller trenger hjelp med
reservasjon.

Tusen takk for alle bidrag til Norsk porfyriregister!
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Illustrasjon: Colourbox.com

KONTAKTINFORMASJON TIL NORSK PORFYRIREGISTER

Telefon: 5597 31 70 (hverdager kl.09-15)
E-post: porfyri@helse-bergen.no
Nettside: Registerets nettsider pa napos.no



https://www.helse-bergen.no/nasjonalt-kompetansesenter-for-porfyrisykdommer-napos/norsk-porfyriregister/
https://www.helse-bergen.no/nasjonalt-kompetansesenter-for-porfyrisykdommer-napos/norsk-porfyriregister/informasjonsskriv-for-norsk-porfyriregister/
https://www.helse-bergen.no/nasjonalt-kompetansesenter-for-porfyrisykdommer-napos/norsk-porfyriregister/#reservasjon-mot-deltagelse

