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INTRODUZIONE 



CAPITOLO 1.  EME 

1.1 Struttura e funzione dell’eme 

vasta classe di proteine note come emoproteine. Dal punto di vista strutturale, l’eme è classificato 



l’eme costituisce il fulcro funzionale dell’emoglobina, una proteina tetramerica deputata al 



1.2 Biosintesi dell’eme 
La biosintesi dell’eme rappresenta una delle vie metaboliche più affascinanti e finemente 



colore. L’atto



1.3 Enzimi coinvolti nella Biosintesi dell'EME e patologie correlate

1.3.1 -amminolevulinato sintasi

1.3.2 -amminolevulinato deidratasi



1.3.3 Porfobilinogeno deaminasi

1.3.4 Uroporfirinogeno decarbossilasi (UROD)

1.3.5 Ferrochelatasi



1.4 Regolazione della sintesi dell’eme 
La biosintesi dell’eme è un processo metabolico che subisce una regolazione allosterica e 



1.5 Catabolismo dell’Eme
Il processo di catabolismo dell’eme rappresenta la via metabolica responsabile dello 







CAPITOLO 2.  EPIDEMIOLOGIA 
2.1 Diffusione delle porfirie 



2.2 Epidemiologia in Europa 



2.3 Epidemiologia in Italia 





CAPITOLO 3.  CLASSIFICAZIONE DELLE PORFIRIE 
3.1 Definizione e caratteristiche generali





3.2 Classificazione metabolica 









3.3 Classificazione Clinica 

3.3.1 Forme acute neuroviscerali pure





 



3.3.2 Forme cutanee croniche pure









3.4 Principali tipi di porfiria

3.4.1 Porfiria acuta intermittente



















3.4.4 Porfiria cutanea tarda



3.4.5 Protoporfiria eritropoietica







CAPITOLO 4.  FISIOPATOLOGIA 

4.1 Alterazioni enzimatiche

La riduzione dell’attività enzimatica riconosce molteplici e complesse eziologie, che 

metabolico è l’accumulo progressivo dei metaboliti intermedi a monte del sito di inibizione o del 



di trasporto degli elettroni. Inoltre, l’elevata pressione cinetica esercitata dal substrato accumulato 

4.2 Accumulo di precursori tossici









l’



−

’



4.3 Meccanismi del danno neurologico

 

 

 









4.4 Meccanismi del danno cutaneo





4.5 Fattori scatenanti la porfiria

−

−





−



−

−





CAPITOLO 5.  MANIFESTAZIONI CLINICHE 

complessità e per un coinvolgimento multisistemico, all’interno del quale le manifestazioni a carico 

5.1 Manifestazioni neurologiche 











5.2 Manifestazioni Gastrointestinali 
L’apparato gastrointestinale rappresenta uno dei distretti maggiormente colpiti nel corso della 

locale. L’in







5.3 Manifestazioni psichiatriche







5.4 Manifestazioni cutanee





5.5 Complicanze







CAPITOLO 6.  DIAGNOSI 
6.1 Diagnosi Clinica 

prende avvio obbligatoriamente dall’indagine anamnestica, uno strumento investigativo di crucia

primo piano è rivestito dall’anamnesi farmacologica, finalizzato a escludere che la sintomatologia 



6.2 Esami di Laboratorio 











6.3 Diagnostica Genetica 



6.4 Diagnosi differenziale





CAPITOLO 7.   TERAPIA E GESTIONE DEL PAZIENTE 
7.1 Trattamento delle crisi acute



7.2 Terapia delle forme cutanee





7.3 Prevenzione degli attacchi



7.4 Nuove terapie





7.5 Qualità della vita del paziente





CAPITOLO 8.   RUOLO DEL FARMACISTA

8.1 Farmaci controindicati

vigilanza e di clinical governance, rappresentando l’ultimo e cruciale filtro di 

azione dei medicinali al paziente. All’interno 

prevenirne l’induzione epatica dell’enzima 

punto di vista del meccanismo d’azione molecolare, queste 

citocromo P450 epatocitario, in particolare attraverso l’attivazione del recettore nucleare costit

dell’androstano. Questo fenomeno determina una marcata accelerazione del turnover dell’eme 

 aminolevulinico e porfobilinogeno. Il trattamento d’elezione della crisi acuta si basa sul 

dell’omeostasi cellulare. L’infusione endovenosa di emina umana, commerc

Normosang, apporta infatti esogenamente l’eme mancante, reintegrando il pool regolatorio 

intracellulare e bloccando per retroazione negativa l’iperproduzione dei precursori neurotossici. Nei 

ll’attacco acuto si ricorre invece alla somministrazione 

di soluzioni ipertoniche di glucosio, poiché l’alto apporto di carboidrati agisce da repressore 

l’espressione 

applicano ai sulfamidici, un’altra classe farmacologica storicamente associata all’insorgenza di 

l’assoluta compatibilità con lo stato patologico del soggetto e collaborando con il

per l’individuazione di alternative terapeutiche antibiotiche o chemioterapiche che non presentino 



carbamazepina, l’acido valproico e il fenobarbital condividono la capacità di indurre i sistemi 

enzimatici microsomiali epatici e di accelerare la degradazione dell’eme, con

ivante o stabilizzante del tono dell’umore, il farmacista è chiamato 

a svolgere un’accurata attività di riconciliazione farmacologica, indirizzando la scelta medica verso i 

8.2 Counseling al paziente



8.3 Farmacovigilanza

8.4 Supporto alla terapia



l’

8.5 Ruolo territoriale del farmacista





CONCLUSIONI
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