Eva und Ben:
ein Leben mit AHP
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Hier finden Sie hilfreiche Informationen Uber Symptome,
Diagnose und das Leben mit AHP.

Living with
PORPHYRIA

Acute Hepatic Porphyria

Livingwithporphyria.eu >?/A| nyam

Alnylam Pharmaceutics ist verantwortlich fur die Finanzierung und den Inhalt dieser Broschure. Diese Broschure ist fir ein allgemeines Publikum in
Europa, dem mittleren Osten und Afrika bestimmt, mit dem Ziel der Gesundheitsférderung, Krankheitsvorsorge sowie hilfestellender Beratung zum

Verstandnis der Entwicklung der Krankheit und Verbesserung der Lebensqualitét. Die Broschure stellt keine individuelle medizinische Beratung dar. Fur
eine korrekte Diagnose und Behandlung der Krankheit fragen Sie bitte ihren Arzt oder einen anderen geeigneten Vertreter medizinischen Fachpersonals.




Konnte es akute hepatische Porphyrie (AHP) sein?

Akute hepatische Porphyrie verursacht typischerweise Episoden von schweren Bauchschmerzen
ungeklarter Ursache und mindestens ein weiteres der folgenden Symptome:

& Glieder-, Riicken oder & Krampfanfille?
Brustschmerzen? . .
@ Gliederschwache!?

Ubelkeit!
© (@ Dunkler oder rétlicher Urin*
(@ Erbrechent

© Verwirrtheit?
@F.UH
© Schlaflosigkeit?

© Verstopfung!
& Durchfall*

(@ Halluzinationen?

Moglicherweise waren Sie mehrmals beim Arzt, haben eine Reihe verschiedener Diagnosen erhalten
und hatten Behandlungen — und sogar Operationen —, die nicht geholfen haben.!

Wenn Ihnen das bekannt vorkommt, konnte eine akute hepatische Porphyrie, oder AHP, die
Ursache sein.!

AHP ist eine seltene genetische Erkrankung mit vielfdltigen Symptomen, die denen anderer
Erkrankungen dhneln und eine korrekte Diagnose haufig erschweren.> Menschen mit AHP warten
unter Umstanden jahrelang auf eine gesicherte Diagnose.® Die gute Nachricht ist, dass Ihr Arzt
mithilfe geeigneter Tests eine Untersuchung auf AHP durchflihren kann.?

Diese Broschiire enthdlt Informationen zur Aufklarung tber die Anzeichen und Symptome von AHP,
den Alltag mit AHP und (iber die Diagnose von AHP, damit Sie ein Gesprach mit [hrem Arzt beginnen
konnen, um Antworten zu erhalten.

. 66 Ich erinnere mich dass ich in dem Moment, in dem ich
die Diagnose erhalten habe, etwas gleichgultig war, ich
dachte “Dann hat das Kind einen Namen — Porphyrie”,

konnte ich jetzt nicht viel mit anfangen, aber es war
auch ein Stick weit Erleichterung. (99
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AHP bezeichnet eine Gruppe seltener, genetisch bedingter Erkrankungen mit potenziell
lebensbedrohlichen Attacken. Bei manchen Menschen gehen diese mit chronischen, stark
beeintrachtigenden Symptomen einher, die sich nachteilig auf die Funktionsfahigkeit im Alltag
und die Lebensqualitat auswirken.*? Es gibt 4 Typen von AHP:

AIP PV HKP ADP
Akute intermittierende Porphyria variegata Hereditare ALAD-Mangel-Porphyrie
Porphyrie Koproporphyrie
1%
AM HAUFIGSTEN EXTREM SELTEN

Was AHP mit dem Korper macht

Bei AHP, wenn die Aktivitat Dies flihrt zur Diese Giftstoffe werden ALA und PBG schadigen
von ALAS1 erhdht ist, kann der Ansammlung von in lhrem gesamten Nervenzellen und wurden mit den
Prozess der Himproduktion Giftstoffen namens ALA Korper freigesetzt Attacken und anderen Symptomen
nicht Schritt halten und PBG in der Leber der AHP in Verbindung gebracht

Bei Menschen mit einem genetischen Defekt flir AHP funktioniert eines der Enzyme in der Hdm-Biosynthese
nicht richtigr Hdm ist essentiell fiir unseren Korper und notwendig fiir die richtige Funktion unserer Leber.”

In der Leber wird die Hdm-Biosynthese durch ein Enzym namens ALAS1 gesteuert.?

Wenn die Aktivitat von ALAS1 erhéht ist, kann das Enzym, das nicht richtig funktioniert, nicht Schritt halten.
Dies flihrt zur Ansammlung von Giftstoffen namens Aminoldvulinsdure (ALA) und Porphobilinogen (PBG) in
der Leber, die dann in den gesamten Korper freigesetzt werden!

ALA und PBG schddigen Nervenzellen und wurden mit den Attacken und anderen Symptomen der AHP

in Verbindung gebracht®° Plétzliche Attacken gehen mit einer breitgefdcherten Funktionsstérung im
Nervensystem und einer Vielzahl von Symptomen einher, die denen anderer Erkrankungen dhneln und so
haufig eine korrekte Diagnose erschweren kénnen.?

Jeder erlebt AHP auf unterschiedliche Art und Weise

Akute Attacken kdnnen lebensbedrohlich sein und tagelang andauern. Akute Attacken sind nicht das einzige
Anzeichen von AHP — bei manchen Patienten mit AHP treten tdglich belastende Symptome auf, sogenannte
chronische Symptome, selbst wenn sie keine Attacken haben. Dies erschwert unter anderem die Diagnose.*°

AHP = Akute hepatische Porphyrie; ALA = Aminolavulinsaure; PBG = Porphobilinogen



Was sind die Anzeichen und Symptome der AHP?

Die Symptome von AHP kdnnen von Mensch zu Mensch variieren und sich im Laufe der Zeit verandern.
Nicht jeder AHP-Patient wird alle hier und in dieser Broschiire aufgefiihrten Symptome zeigen, und einige
Menschen werden Symptome hdufiger oder schwerer haben als andere! Schwere, unterschiedlich starke
Bauchschmerzen ungekldrter Ursache ist das haufigste Symptom, das bei 85 % bis 95 % der Personen
mit der Diagnose AHP auftritt.! Personen mit AHP zeigen auBerdem wahrscheinlich mindestens eines von
vielen anderen, scheinbar nicht damit im Zusammenhang stehenden Symptomen:

—
PERIPHERES ZENTRALES
NERVENSYSTEM NERVENSYSTEM

Verwirrtheit
Angst

Gliederschwache
oder - schmerzen

Taubheitsgefiihl Krampfanfalle
Erschépfung Schiaflosigkeit
Mudigkeit Halluzinationen
Lahmung Depression

Atemldhmung
Verlustvon Sinnesempfindungen |
L )

—_—
MAGEN-DARM-TRAKT (77
Verstopfung oder Durchfall

v,

S
.
HAUTSYMPTOME*
Lasionen oder Blasen an

den der Sonne
ausgesetzten Hautstellen I

HERZ- KREISLAUF - SYSTEM

Schneller Herzschlag
Hoher Blutdruck

AUTONOMES NERVENSYSTEM
Bauchschmerzen ungeklarter Ursache
Schmerzen in Riicken oder Brust
LUbeIkeit und Erbrechen
(sonsTIGE

Dunkler oder rétlicher Urin

e
Niedriger Natriumspiegel im Blut { } ‘ 5

*Nur bei hereditarer Koproporphyrie (HKP) und Porphyria variegata (PV).

AHP kann erhebliche Auswirkungen auf den Alltag des Betroffenen haben

AHP ist unvorhersehbar und Attacken sind stark beeintrachtigend. Die Erkrankung kann die Kontrolle tiber
Ihr Leben gewinnen und mit Symptomen einhergehen, die alle Lebensbereiche beeintrachtigen kdnnen:
Schlafverhalten, Arbeitsfahigkeit, sowie gesellschaftliche Kontakte. Personen mit AHP kdnnen in standiger Angst

vor Attacken leben.°

] 66 Im Alltag, tagstber lassen sich ein Teil der Symptome ganz qut iiberspielen, aber

nachts merke ich doch eine ganze Reihe von Auswirkungen. Atemprobleme ist eins

davon, Krimpfe, brennende Oberschenkel, Riickenschmerzen zum Beispiel, die bis
jetzt in den Nacken ausstrahlen, Muskelzucken, Faszirkulationen das sind so einige der

Symptome die (iber einen verschieden langen Zeitraum immer wieder vorkommen.
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AHP diagnostizieren

Wenn bei lhnen Symptome auftreten, von denen Sie vermuten, dass sie auf AHP zuriickzufiihren sind,
sprechen Sie mit Ihrem Arzt.

Auf Livingwithporphyria.eu finden Sie einen Gesprdachsleitfaden zum Herunterladen, der Ihnen dabei
hilft, sich auf das Gesprdch tiber AHP und Testoptionen mit lhrem Arzt vorzubereiten.

Je friiher die Diagnose, desto besser
Eine mdglichst friihzeitige, korrekte Diagnose der AHP kann einen groBen Unterschied im Hinblick auf die
Fahigkeit von Betroffenen zur Aufrechterhaltung der Lebensqualitat machen, da diese dann in der Lage sind:

(D Schritte zu unternehmen zum Vermeiden der Faktoren, die méglicherweise Attacken auslésen
 Zu verstehen, was im Kérper geschieht und warum

© Die Komplikationen zu vermeiden, die durch Fehldiagnosen und unnétige Operationen oder
Behandlungen entstehen®!

Wie AHP diagnostiziert wird

Die zwei hdufigsten vom Arzt angewendeten Techniken zur Bestimmung, ob eine Person AHP hat, sind der
Spontanurintest und der genetische Test:2*

SPONTANURINTEST
« AHP kann durch einen Spontanurintest auf PBG- (Porphobilinogen), ALA- (Aminoldvulinsdure) und

= Porphyrin-Konzentrationen diagnostiziert werden %>
=  24-Stunden-Sammelurin ist nicht empfehlenswert und kann zu einer erheblichen Verzégerung der
Bestdtigung der Diagnose flihren.'?
« Es wird empfohlen, den Urintest wahrend oder unmittelbar nach einer Attacke durchzufiihren.*?
« Porphyrin-Analysen kénnen bei der Identifizierung des spezifischen AHP-Typs helfen, werden aber
nicht alleine zur Diagnose der AHP herangezogen.?
GENETISCHER TEST
« Ein genetischer Test mit einer Blut- oder Speichelprobe kann helfen, eine Diagnose zu bestdtigen oder
den spezifischen AHP-Typ zu bestimmen.?
« AHP kann ausgeschlossen werden, wenn keine genetische Mutation vorliegt.?
» AHP ist eine genetisch bedingte Erbkrankheit, daher kénnen Familienmitglieder von Menschen mit
AHP das verdnderte Gen, das flr die Erkrankung verantwortlich ist, ebenfalls geerbt haben. Auch
wenn die meisten Menschen mit einem veranderten Gen vielleicht niemals Symptome haben, kénnen
Sie dennoch dem Risiko fiir eine Attacke oder fiir Komplikationen im Zusammenhang mit erhdhten
ALA- und PBG-Konzentrationen ausgesetzt sein.’* Das Wissen um die genetischen Risiken von AHP
kann Menschen helfen, bessere Entscheidungen liber Lebensstil und Medikamente zu treffen, um
Attacken und Komplikationen der Erkrankung zu verhindern.! Daher wird Familienmitgliedern von
Menschen mit AHP empfohlen, mit ihrem Arzt liber genetische Tests auf AHP zu sprechen.?

Diese Informationen sind ausschlieflich zum Zweck der Aufklarung bezlglich der Erkrankung bestimmt. Sie stellen keine individuelle
medizinische Beratung dar. Konsultieren Sie daflr bitte ihren Arzt oder einen anderen geeigneten Vertreter medizinischen Fachpersonals.



AHP: seien Sie sich der Ausloser fiir akute Attacken bewusst

Nachstehend sind allgemein hdufige Ausldser aufgefiihrt. Da die Ausldser sich von Person zu Person
unterscheiden kdnnen, gibt es mdglicherweise weitere hier nicht genannte Ausloser.**

Beachten Sie unbedingt: @ Versuchen Sie,

« Art und Weise, wie manche Medikamente Folgendes zu vermeiden:
bestimmter Medikamentenklassen die « Alkoholkonsum
AHP beeinflussen kénnen, einschlieBlich: « Rauchen
« Medikamente gegen Krampfanfalle « Fasten oder extreme Diaten'?
« Antihistaminika R
 Hormone 66 Ich achte sehr genau
« Medikamente gegen Migréne darauf, was ich esse und

dass ich auch regelmaBig
esse, ich gehe nie aus dem
Haus ohne sicherzustellen

 Beruhigungsmittel

Sprechen Sie mit lhrem Arzt, wenn Sie
Fragen zu lhren Medikamenten und AHP

haben sowie um herauszufinden, dass es entweder da wo
welche Medikamente fiir Sie unsicher, ich hingehe auch die
mdglicherweise unsicher oder sicher sein M(')'glichkeit gibf mir etwas
kénnten.

. ) zu Essen zu besorgen oder
. Hormonsp|ege.lschwankunlgen wahrend ich stecke auch gleich
des Menstruationszyklus einer Frau

einfach was ein. 9
« Stress, der verursacht wird durch:

« Infektionen — Eva, lebt mit AHP

« Operationen
« Korperliche Belastung
« Psychische Belastung®*®




So erhalten Sie die bendtigte Hilfe

Sprechen Sie mit lhrem Behandlungsteam

Wenn Sie vermuten, von AHP betroffen zu sein, wenden Sie sich bitte an ihren Arzt. Indem Sie Ihre
Symptome und Bedenken mitteilen, kann Ihr Arzt einen fir Sie passenden Plan zum Management
der Erkrankung ausarbeiten. Auf Livingwithporphyria.eu finden Sie einen dafir hilfreichen
Gesprachsleitfaden zum Herunterladen.

Suchen Sie nach Informationen und Unterstiitzung

Ihnen stehen viele Aufklarungs- und Informationsmaterialien sowie Selbsthilfegruppen fiir von

AHP betroffene Menschen zur Verfugung. Auch wenn Sie mdéglicherweise niemand anderen mit der
Erkrankung kennen, gibt es Mdglichkeiten, andere Personen mit AHP zu finden und mit ihnen Kontakt
aufzunehmen. AuBerdem konnen Sie nitzliche Informationen tber die folgenden unabhdngigen
Patientenorganisationen erhalten:

Berliner Leberring e.V.

. http:[ /berli ner-Ieberring.de[

ACHSE - Allianz Chronischer Seltener Erkankungen
@OChse « https://www.achse-online.de/de
Wenden Sie sich an lhre Familienangehdrigen

Bei einer Krankheit wie AHP kann es hilfreich sein, wenn Familie und/oder enge Freunde die
Krankheit verstehen, damit sie wissen, wie sie Sie am besten unterstiitzen konnen. Erklaren Sie den
Ihnen nahestehenden Personen unbedingt, wie wichtig die Schritte sind, die Sie unternehmen, um
Ausl6ser zu vermeiden.

Mit anderen liber AHP sprechen

Ziehen Sie in Betracht, mit Familie, Freunden und mdglicherweise Kollegen tber AHP zu sprechen.
Ihnen AHP erkldren, kann ihnen dabei helfen, die einzigartige Last dieser beeintrdchtigen Krankheit
zu verstehen. Diese Gesprdche kénnen eine Herausforderung darstellen, hier einige Tipps, die dies
erleichtern kann:

/1] Beginnen Sie mit der Aussage, dass AHP real ist
/2| Erklaren Sie, dass einige Menschen mit AHP beeintrachtigende Attacken erleben kénnten

/3| Erlautern Sie, dass einige Menschen mit AHP anhaltende Symptome haben

Besuchen Sie Livingwithporphyria.eu fiir weitere Informationen, die Ihnen das Verstandnis fur AHP und

das Leben mit der Erkrankung erleichtern.




6 Gerade in stressigen Zeiten, merke ich, dass mein Korper
auch wieder diesen Punkt erreicht, wo ich quasi von jetzt
auf gleich kérperlich abschalte, wo mein K6rper mir sagt,

das geht nicht mehr, ich méchte nicht mehr weiter.

! — Eva, lebt mit AHP @9
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