Living with
PORPHYRIA
Acute Hepatic Porphyria

Gespreksgids voor acute hepatische porfyrie (AHP)
Begin het gesprek met uw arts

Gebruik deze gespreksgids om uw tekenen en symptomen bij te houden en zeker te weten dat u alle opties kiest die van

toepassing zijn op uw ervaring. Laat deze gids bij uw volgende afspraak aan uw arts zien om te bespreken of u op AHP moet

worden getest.

1. Hebt u langer dan ééen dag ernstige, onverklaarbare pijn op deze plekken gehad?
Omocirkel waar u deze pijn hebt gevoeld en beschrijf alle details op de onderstaande regels.’

BORST
(Beschrijf)

BUIK
(Beschrijf)

RUG
(Beschrijf)

LEDEMATEN
(Beschrijf)

J B

2. Hebt u een of meer van deze tekenen en symptomen gehad? kruis alles aan wat van toepassing is"*:

O Zwakte of pijn in de ledematen 0O Verwarring
O Angst
O Aanvallen

OVerdoofd gevoel
OVermoeidheid

O Uitputting O Slapeloosheid
OVerlamming O Hallucinaties
O Ademhalingsverlamming O Depressiviteit

O Sensorisch verlies O Constipatie of diarree

Hoelang hebt u deze symptomen al?

O Onverklaarbare buikpijn O Donkere of roodachtige urine

O Laag natriumgehalte in het
bloed

OPijn in rug of borst

OMisselijkheid en braken

OBeschadigingen van of blaren op
huid die aan de zon is blootgesteld*

OSnelle hartslag

OHoge bloeddruk

*Alleen hereditaire coproporfyrie en
porphyria variegata.

Hebt u vanwege deze symptomen ooit naar het ziekenhuis
moeten gaan?

O Ja O Nee

Noteer alle aanvullende informatie waarvan het volgens u belangrijk is deze aan uw arts te vertellen:

10of3

Ontwikkeld en geproduceerd door Alnylam. Deze gespreksgids is bedoeld voor AHP-patiénten ter vergroting van het bewustzijn van

de ziekte en is niet bedoeld als vervanging van de mening van een geschoold arts.
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Acute Hepatic Porphyria

Gespreksgids voor acute hepatische porfyrie (AHP)
Begin het gesprek met uw arts

3. Hebt u de volgende diagnoses gehad of operaties ondergaan? kruis alles aan wat van toepassing is:

(L'_\-. Maagdarm L\_ Neurologische/neuropsychiatrische L}-—(j Abdominale aandoeningen die een
(N!_/ aandoeningen>" . | aandoeningen*" operatie vereisten®
O Prikkelbaredarmsyndroom O Fibromyalgie *ﬂ-{ O Appendicitis (blindedarmontsteking)
1e=) O Syndroom van Guillain-Barré O Cholecystitis (ontsteking van de galblaas)
%?;E;ﬁ gastro-enteritls met O Psychose [ Peritonitis (ontsteking in de buik)
O Hepatitis m Gynaecologische aandoeningen®" 0O Darmocclusie (olokkeringin de darmen)
O Ziekte van Crohn O Endometriose

Hebt u na een operatie nog steeds dezelfde, onverklaarbare pijn? O Ja O Nee O Niet van toepassing

4. Zijn de symptomen begonnen in de afgelopen dagen na blootstelling aan een van de
valgende factoren? «ruis alles aan wat van toepassing is:’

L @ y ¥ & @

0 SOMMIGE 0 HORMOMNALE VERANDERINGEN [0 ALCOHOL [0 ROKEN [0 STRESS VEROORZAAKT 0 VASTEN
GENEESMIDDELEN met inbegrip van oestrogeen- en DRINKEN DOOR: of een
Overleg met uw progesteronniveaus. Deze - Infecties extreem
gezondheidszorgprofessional hormonen fluctueren het meest - Operatie dieet volgen
welke geneesmiddelen in de twee weken voorafgaand - Lichameliike uitputti
onveilig, misschien onveilig aan het begin van de MENEe 'f"[pu lung
of veilig voor u kunnen zijn. menstruatiecyclus van een - Emotionele uitputting
VIouw.

5. Hebben uw symptomen aspecten van uw leven verstoord? kruis alles aan wat van toepassing is:'2

OSlaap OWerk 0O Eten O Sociaal leven/planning Hoe verstorend? | | |
O0Geheugen/helder denken OTaken uitvoeren 1 3 10
O Energie op peil houden 0O Overig: Hoe vaak? O Dageliks O Wekelijks

O Maandelijks O Jaarlijks

6. Heeft iemand in uw familie eerder de diagnose van een type AHP gehad?
O Acute intermitterende porfyrie (AIP) O Porphyria variegata (VP) OHereditaire coproporfyrie (HCP)

O Porfyrie door ALAD-deficiéntie (ADP) O Nee 0 Weet niet zeker

Noteer alle aanvullende informatie waarvan het volgens u belangrijk is deze aan uw arts te vertellen:
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Acute Hepatic Porphyria

Hoe AHP wordt gediagnosticeerd

Acute hepatische porfyrie (AHP) verwijst naar een groep zeldzame genetische aandoeningen die wordt gekenmerkt door mogelijk
levensbedreigende aanvallen en voor sommige mensen chronische, slopende symptomen die het dagelijks functioneren en de
levenskwaliteit negatief beinvloeden.''” De twee meest gebruikte technieken waarmee een arts bepaalt of iemand AHP heeft, zijn
een urinetest en een genetische test:*'

Urinetest

- AHP kan worden gediagnosticeerd met een urinetest van PBG (porfobilinogeen)-, ALA (aminolevulinezuur)- en

porfyrineniveaus®'=1

+ 24-uurs urineverzameling wordt niet aangeraden en kan leiden tot aanzienlijke vertraging bij bevestiging van de diagnose'
+ Het wordt aanbevolen een urinetest tijdens of kort na een aanval te laten uitvoeren'~

+ Porfyrineanalyses kunnen helpen om het specifieke type AHP te identificeren, maar kunnen niet alleen worden

gebruikt voor de diagnose van AHP-

Genetische test

+ Een genetische test op een bloed- of speekselmonster kan helpen een diagnose te bevestigen of het specifieke type

AHP te bepalen’

+ Deze test kan AHP uitsluiten als er geen genetische mutatie is’

+ AHP is een genetisch overgeérfde aandoening. Daarom kunnen familieleden van iemand met AHP ook het

iy

gewijzigde, voor de aandoening verantwoordelijke gen hebben overgeérfd. Terwijl de meeste mensen met

een gewijzigd gen nooit symptomen hebben, lopen ze echter wel risico op een aanval of op complicaties die
samenhangen met hoge niveaus ALA en PBG."® Kennis van de genetische risico’s van AHP stelt mensen in

staat geinformeerde beslissingen te nemen over hun levensstijl en geneesmiddelen, met als doel aanvallen en
complicaties van de aandoening te voorkomen.' Daarom willen familieleden van iemand met AHP mogelijk met

hun arts overleggen over genetische tests op AHP."’

*PBG en ALA zijn stoffen die worden geproduceerd wanneer de lever heem aanmaakt. Verhoogde niveaus PBG en ALA kunnen toxisch worden en zijn in verband
gebracht met de symptomen en aanvallen van AHP2

Deze informatie is uitsluitend bedoeld om mensen meer bewust van de aandoening te maken. Niets op deze site mag worden opgevat als een medisch advies. Individuen wordt
aangeraden hun arts of een andere geschikte gezondheidszorgprofessional te raadplegen.
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Ga naar Livingwithporphyria.eu voor meer informatie over AHP.

Ontwikkeld en geproduceerd door Alnylam. Deze gespreksgids is bedoeld voor AHP-patiénten ter vergroting van het

bewustzijn van de ziekte en is niet bedoeld als vervanging van de mening van een geschoold arts.
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