Living with
PORPHYRIA
Acute Hepatic Porphyria

“J Alnylam’

Le guide de discussion sur la porphyrie hépatique aiguée (PHA)

Entamez la conversation avec votre médecin

Ce guide de discussion vous aidera a effectuer le suivi de vos symptémes et a décrire précisément ce que vous ressentez.

Présentez le a votre médecin lors de votre prochaine consultation afin de determiner si vous devriez faire l'objet d'un

dépistage de la PHA.

1. Avez-vous eu de fortes douleurs inexpliquées pendant plus d'une journée dans

les regions suivantes?

Entourez les régions ou vous avez ressenti ces douleurs et déecrivez tous les détails a l'aide des lignes ci-dessous’.

POITRINE

(Decrivez)

VENTRE

(Décrivez)

DOS
(Decrivez)

MEMBRES

(Décrivez)

2. Avez-vous presente |I'un des signes et/ou symptomes suivants? cochez toutes les réponses

appropriees’> :

O Confusion

O Anxiéete

O Crises convulsives

O Faiblesse ou douleur dans
les membres

O Engourdissement

O Epuisement S

O Fatigue O Hallucinations

O Paralysie O Dépression

O Paralysie respiratoire O Constipation ou diarrhée

O Perte sensorielle

Depuis combien de temps presentez-vous ces symptémes ?

O Urines foncees ou
rougeatres

O Faible taux de
sodium dans le sang

O Douleur abdominale
ODouleur dans le dos ou la poitrine
ONausees et vomissements

OLesions ou vesicules sur la peau
exposee au soleil*

OFréquence cardiaque élevée
*Coproporphyrie hereditaire et
porphyrie variegata unigquement.

OHypertension

Vos symptdmes vous ont-ils déja contraint(e) a vous
rendre a I'hopital ?

O Qui O Non

Veuillez noter toutes informations compléementaires qui selon vous sont importantes et doivent étre

communiquées a votre medecin :
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sensibilisation sur la maladie et ne remplace pas lI'avis d'un médecin qualifié.
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3. Avez-vous deja recu l'un des diagnostics suivants ? Cochez toutes les réponses appropriées :

(L'—\, Troubles L\_ Troubles neurologiques/ !j-(j Affections abdominales nécessitant
(N!_/ gastro-intestinaux®" B neuropsychiatriquess? une opération chirurgicale’
O Syndrome du célon O Fibromyalgie x | O Appendicite ginflammation de fappendice)
irritable (SCI , gt
(5€) O Syndrome de Guillain-Barrée O Cholécystite nflammation de la vésicule biliaire)

O Gastroentérite aigué
avec vomissements

O Hépatite m Troubles gynécnlugiques-‘"" O Occlusion intestinale (obstruction intestinale)

O Endomeétriose

| PS}‘ChDSE [ Péritonite (inflammation du péritaine)

1 Maladie de Crohn

Apres une opération chirurgicale, continuez-vous d'avoir les mémes fortes douleurs inexpliquees ?
O Oui O Non 0 Non applicable

4. Des symptomes ont-ils debute dans les quelques jours qui ont suivi une exposition
a I'un des elements suivants ? cochez toutes les réponses appropriees’:

i @ ¢ ¢ B @

] CERTAINS MEDICAMENTS [ DES FLUCTUATIONS [0 CONSOMMATION [J FUMER [1 STRESS CAUSE PAR: O JEONE
Parlez en a votre HORMONALES D’ALCOOL - Des infections ou regimes
professionnel de santé afin notamment les taux d'cestrogene - Une opération chirurgicale hypocaloriques
d'identifier quels et de progestérone. Ces _ De la fati k]
médicaments pourraient étre hormones connaissent les plus € la fatigue physique

contre indiqués pour vous. fortes fluctuations pendant les 2 - De la fatigue émotionnelle

semaines qui précédent le début
du cycle menstruel de la femme.

5. Vos symptomes ont-ils perturbeé certains aspects de votre vie ? Cochez toutes les réponses
appropriee’#'3;

OSommeil  OTravail O Manger Quel degré | | |
de perturbation ? 10

O Votre capacite a sortir de chez vous ou organiser des projets 5
O Mémoire/lucidite O Mener a bien des taches ; , : :

A quelle frequence? O Chaquejour O Chaque semaine
O Rester en forme O Autre : O Chaque mois 0O Chaque année

o8 %

6. Quelqu’un dans votre famille a-t-il deja ete diagnostiqué d'un type de PHA ?
O Porphyrie aigué intermittente (PAI) O Porphyrie variegata (PV) O Coproporphyrie héréditaire (CH)

O Porphyrie par déficit en ALAD (ADP) 0O Non O Je ne suis pas s(r(e)

Veuillez noter toutes informations complémentaires qui selon vous sont importantes et doivent étre communiquées a votre medecin :
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Acute Hepatic Porphyria

Comment la PHA est diagnostiquée

La porphyrie hepatique aigué (PHA) fait reference a une famille de maladies génetiques rares, caracterisées par des crises
menacant potentiellement le pronostic vital et, pour certaines personnes, des symptomes chroniques qui ont un impact negatif
sur le quotidien et la qualité de vie' ', Les deux techniques utilisées par les medecins pour déterminer si une personne est
atteinte de PHA sont le dosage urinaire de I'ALA et du PBG et |le test génétique’'".

Dosage urinaire

- La PHA peut étre diagnostiquée a l'aide d'un dosage urinaire mesurant les taux de I'ALA (acide aminolévulinique)

et du PBG (porphobilinogene), et de porphyrines™*1>

+ Un prélevement d'urine sur 24 heures n'est pas recommandé et peut entrainer un retard considéerable dans la

confirmation du diagnostic'™
+ |l est recommandé de faire une analyse d'urine pendant ou peu apres une crise's

+ L'analyse des porphyrines peut contribuer a identifier le type specifique de PHA, mais ne permet pas a elle seule

de diagnostiquer la PHA®
Test genétique
+ Un test genétique reposant sur un echantillon de sang ou de salive peut aider a confirmer le diagnostic ou a

determiner le type spécifiqgue de PHA?
+ |l peut permettre d’exclure la PHA en cas d'absence de mutation genetique’

+ La PHA est une maladie génetique héreditaire. Ainsi, les membres de la famille d'une personne atteinte de
PHA peuvent egalement hériter du géne altéré responsable de la maladie. Si la plupart des personnes
porteuses d'un gene modifié ne présentent jamais de symptdomes, elles risquent toutefois de présenter une crise
ou des complications liées a des taux elevés d’ALA et de PBG'®. En étant informeées du risque généetique de PHA,
les personnes concernées peuvent prendre des deécisions éclairees sur leur mode de vie et leurs médicaments et
ainsi prévenir les crises et les complications liées a la maladie’. Par conséquent, il est conseillé aux membres de la

famille d'une personne atteinte de PHA de parler avec leur médecin du dépistage genétique de la PHA'".

*Le PBG et 'ALA sont des substances produites lorsque le foie produit 'héme. Une augmentation des taux de PBG et d'ALA peut s'avérer toxique, elle est associée
aux symptémes et aux crises de PHA',

Ces informations sont destinées a la sensibilisation sur la maladie uniquement. Rien sur ce site ne constitue un avis médical individualise. Il est conseillé aux personnes de
consulter leur médecin ou un autre professionnel de la santé qualifié.
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Visitez Livingwithporphyria.eu pour des informations complémentaires sur la PHA.

Elaboré et produit par Alnylam. Ce guide de discussion est destiné aux patients suspectés d'étre atteints par la PHA a des

fins de sensibilisation sur la maladie et ne remplace pas I'avis d'un médecin qualifié.
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