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Acute Hepatic Porphyria

Guida alla discussione sulla porfiria epatica acuta (AHP)
Inizi la conversazione con il suo medico

Utilizzi questa guida alla discussione per tenere traccia dei suoi segni e sintomi, e si assicuri di selezionare tutte le opzioni che si
applicano alla sua esperienza. Alla prossima visita medica, mostri questa guida al suo medico per valutare se deve sottoporsi al

test per I'AHP.

1. Ha sofferto di dolori severi e inspiegabili per piu di un giorno in queste zone?
Faccia un cerchio sulla zona in cui ha avvertito questo dolore e descriva eventuali dettagli utilizzando le righe sottostanti.’

TORACE SCHIENA
(Descrizione) (Descrizione)

PANCIA ARTI
(Descrizione) (Descrizione)

J U

2. Ha avvertito uno di questi segni e sintomi? selezioni tutte le risposte applicabili'*:

O Debolezza o dolore agli arti O Confusione ODolore addominale O Urine scure o rossastre
O Intorpedimento O Ansia ODolore dorsale o toracico O Basso contenuto di
O Affaticamento O Crisi convulsive ONausea e vomito sodio nel sangue
O Stanchezza OInsonnia OLesioni o vesciche sulle zone
O Paralisi O Allucinazioni della pelle esposte al sole*
O Paralisi respiratoria O Depressione O Battito cardiaco accelerato
O Perdita sensibilita O Stipsi o diarrea OPressione arteriosa elevata ;Sg Sg'”}’f-r--ii.fffégﬁfarfi"“ reditans
Da quanto tempo hai questi sintomi? | suoi sintomi I'nanno mai costretta ad andare in ospedale?
O Si O No

Per favore, scriva tutte le informazioni aggiuntive che ritiene importante comunicare al suo medico:
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Sviluppato e prodotto da Alnylam. Questa guida alla discussione & destinata ai pazienti affetti da AHP a fini di sensibilizzazione sulla

malattia e non sostituisce il parere di un medico competente.
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3. Ha mai ricevuto una delle seguenti diagnosi o uno dei seguenti interventi chirurgici?
selezioni tutte le risposte applicabili:

~ Disturbi L\_ Disturbi L}-—(j Patologie addominali che richiedono
(N!_/ Gastrointestinali*" B neurologici/neuropsichiatrici" un intervento chirurgico®
O Sindrome dell'intestino O Fibromialgia = | O Appendicite (inflammazione delfappendice)
irritabile (IBS i e
H8s) O Sindrome di Guillain-Barre [0 Colecistite (infiammazione della cistifellea)
O Gastroenterite acuta o @ _ ) _
cOn Vomito O Psicosi [0 Peritonite (infiammazione allinternc del peritonea)
] Epatite m Disturbi giﬂECDlﬂgiEi5'11 O Occlusione intestinale (blocco intestinale)
O Morbo di Crohn O Endometriosi
Dopo l'intervento, avverte ancora lo stesso dolore severo e inspiegabile? 0O Si O No O Non applicabile

4. | sintomi sono iniziati nei giorni successivi all'esposizione a uno dei seguenti fattori?
Selezioni tutte le risposte applicabili:’

L @ ! ¥ & @

O ALCUNI MEDICINALI [0 CAMBIAMENTI ORMONALI [0 CONSUMO 0 FUMO [0 STRESS CAUSATO DA: O DIGIUNO
Parli con il suo medico compresi i livelli di DI ALCOLICI — Infezioni o dieta
per identificare quali estrogeni e progesterone. ~Intervento chirurgico drastica
farmaci potrebbero Questi ormoni variano < fici
essere pericolosi, maggiormente durante le 2 possatezza fisica
potenzialmente settimane che precedono -Spossatezza emotiva

pericolosi o sicuri per lei. I'inizio del ciclo mestruale,

5. | suoi sintomi hanno compromesso alcuni aspetti della sua vita? selezioni tutte le risposte applicabili:2 "

O0Sonno OLavoro O Alimentazione O Sodalizzazione/Pianificazione | In che misura? | | |
O Memoria/lucidita di pensiero 00 Completamento delle attivita 1 = 10
O Mantenimento dell'energia O Altro: Con che frequenza? O Quotidiana O Settimanale

O Mensile OAnnuale

6. A qualcuno della sua famiglia e stato precedentemente diagnosticato un tipo di AHP?

O Porfiria acuta intermittente (AlP) O Porfiria variegata (VP) O Coproporfiria ereditaria (HCP)

O Porfiria da deficit di ALAD (ADP) O No O Non ne sono sicuro/a

Per favore, scriva tutte le informazioni aggiuntive che ritiene importante comunicare al suo medico:
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Acute Hepatic Porphyria

Come viene diagnosticata I'AHP

Porfiria epatica acuta (AHP) indica una famiglia di malattie genetiche rare caratterizzate da attacchi acuti potenzialmente fatali
e, per alcune persone, da sintomi cronici debilitanti che influiscono negativamente sulle funzionalita quotidiane e sulla qualita
della vita.""* Le due tecniche piu comuni che i medici utilizzano per determinare se una persona e affetta da AHP sono un test
delle urine estemporanee e un test genetico:*'”

Test delle urine estemporanee

. L'AHP puo essere diagnosticata con un test delle urine estemporanee per misurare i livelli di PBG (porfobilinogeno),

ALA (acido aminolevulinico) e porfiring®'="

+ La raccolta delle urine delle 24 ore e sconsigliata e pud comportare un notevole ritardo nella conferma della diagnosi'®
+ Si raccomanda di effettuare il test delle urine durante o poco dopo un attacco'

+ Le analisi delle porfirine possono aiutare a identificare il tipo specifico di AHP, ma non sono utilizzate da sole per

diagnosticare 'AHP-

Test genetico

+ Un test genetico eseguito con un campione di sangue o di saliva puo aiutare a confermare una diagnosi o a

determinare il tipo specifico di AHP-

* Puo escludere I'AHP se non é presente una mutazione genetica-®

+ L'AHP e una malattia genetica ereditaria, quindi anche i familiari di una persona affetta da AHP potrebbero aver
ereditato il gene alterato responsabile del disturbo. Anche se la maggior parte delle persone con un gene alterato
potrebbe non manifestare mai alcun sintomo, esse sono comunque a rischio di avere un attacco acuto, o a rischio

di complicazioni associate a livelli elevati di ALA e PBG." Conoscere il rischio genetico di AHP puo aiutare a prendere
decisioni informate sullo stile di vita e i medicinali al fine di prevenire gli attacchi acuti e le complicanze croniche della
malattia.’ Pertanto, & bene che i familiari di una persona affetta da AHP parlino con il loro medico riguardo ai test

genetici per 'AHP."

*PBG e ALA sono sostanze che vengono prodotte quando il fegato produce I'eme. Livelli elevati di PBEG e ALA possono diventare tossici e sono stati associati ai
sintomi e agli attacchi acuti di AHP.2'

Queste informazioni sono destinate esclusivamente a fini di sensibilizzazione sulla malattia. Nessuna delle informazioni contenute su questo sito costituisce una consulenza
medica individuale. Si consiglia di consultare il proprio medico o altri operatori sanitari competenti.
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Visiti il sito Livingwithporphyria.eu per maggiori informazioni sullAHP.

Sviluppato e prodotto da Alnylam. Questa guida alla discussione e destinata ai pazienti affetti da AHP a fini di

sensibilizzazione sulla malattia e non sostituisce il parere di un medico competente.
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