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viver com PHA

guumm\w

gl
oo
op
00§
00
00
OON
0o
00
00
90

Conheca informacdes uteis sobre sintomas,
diagnostico e como viver com PHA

Living with

PORPHYRIA

Acute hepatic porphyria
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Alnylam Pharmaceuticals é responsavel pelo financiamento e contetido desta brochura. Esta brochura destina-se ao publico em geral na Europa, Médio
Oriente e Africa com fins de promogdo da salde, prevencdo da doenca e fornecer aconselhamento para ajudar a compreender o desenvolvimento da

doenca e a melhorar a qualidade de vida. Nada do que consta nesta brochura constitui aconselhnamento médico individual. Os utilizadores sdo aconselhados
a consultar o seu médico ou outro profissional de salide adequado para um diagndstico e tratamento da doenca corretos.




Podera ser porfiria hepatica aguda (PHA)?

A porfiria hepatica aguda provoca normalmente episddios de dor abdominal intensa, sem motivo,
juntamente com um ou mais dos seguintes:

& Dor nos membros, costas ou peito: & Convulsées?

@ Nauseas! (© Fraqueza nos membros?

& Vomitos?! (@ Urina escura ou avermelhada*
© Confusao? © Obstipagao?!

(@ Ansiedade?  Diarreia*

© Insénias3 @ Alucinacdes?

Pode ter realizado varias consultas médicas, recebido varios diagndsticos diferentes e ter realizado
tratamentos - mesmo cirurgias - que ndo ajudaram.!

Se tudo isto parecer muito familiar, a causa pode ser porfiria hepatica aguda ou PHA!

A PHA é uma doenga genética rara com vdrios sintomas que sdo idénticos aos de outras doengas,
dificultando frequentemente o diagnéstico adequado.® As pessoas com PHA podem esperar anos
por um diagndstico correto e confirmado.® As boas noticias é que o seu médico pode avaliar a
possibilidade de PHA usando testes adequados.?

Esta brochura fornece informacao e recursos sobre os sinais e sintomas de PHA, como viver com PHA
e 0os métodos de diagndstico da PHA para que possa comegar um didlogo com o seu médico e obter
respostas.

Comecei a ter sintomas dois anos antes de a doenca
ser diagnosticada. Durante esses dois anos fizeram-
me vdrios diagndsticos. Diagnosticaram-me anemia,
dispepsia no estbmago e ansiedade. Até que tive uma
crise mais forte e foi entdo que me diagnosticaram PHA.

— Verdnica, doente com PHA 99




O que é a PHA?

A PHA refere-se a uma familia de doencgas genéticas raras caracterizadas por crises potencialmente
fatais e, em alguns doentes, por sintomas crénicos debilitantes que tém um impacto negativo nas
atividades diarias e na qualidade de vida.*? Existem quatro tipos de PHA:

PAI PV CPH PDA
Porfiria aguda Porfiria variegata Coproporfiria Porfiria por
intermitente hereditaria deficiéncia da ALAD
C >
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MAIS FREQUENTE EXTREMAMENTE RARO

O que a PHA faz ao corpo
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Na PHA, quando a atividade do Isto resulta na Estas toxinas sao O ALA e o PBG sao prejudiciais
ALAS1 aumenta, ndo é possivel acumulacdo de toxinas libertadas pelo seu  para as células nervosas e foram
seguir com o processo de que se designam por corpo associados a crises agudas e

sintese do heme ALA e PBG no figado outros sintomas de PHA

Em pessoas com uma altera¢do genética para PHA, uma das enzimas na sintese do heme nao funciona
corretamente.! O heme é essencial para 0 nosso corpo e é necessdrio para o nosso figado funcionar
corretamente.” No figado, a sintese do heme é controlada por uma enzima que se designa por ALAS1.2

Quando a atividade da ALAS1 aumenta, a enzima que ndo estd a funcionar corretamente ndo permite que o
processo de sintese do heme prossiga. Isto leva a acumula¢ao de substancias neurotéxicas designadas por
acido aminolevulinico (ALA) e porfobilinogénio (PBG) no figado, que sdo libertadas em todo o corpo.!

O ALA e o PBG sao prejudiciais para as células nervosas e foram associados a crises agudas e outros
sintomas de PHA»8? Os ataques subitos estdo associados a disfun¢do disseminada no sistema nervoso e a
um leque alargado de sintomas, que podem ser idénticos aos de outras doencas, dificultando o diagnéstico.

Todas as pessoas sentem a PHA de forma diferente

As crises agudas podem representar risco de vida e podem durar dias. As crises agudas nao sao o
anico sinal de PHA - algumas pessoas com PHA terdo também sintomas debilitantes diariamente, os
chamados sintomas crénicos, mesmo quando nao estao em crise. Isto é parte do motivo pelo qual o

diagnéstico é dificil.
PHA = porfiria hepatica aguda; ALA = &cido aminolevulinico; PBG = Porfobilinogénio



Quais sao os sinais e sintomas de PHA?

Os sintomas de PHA podem variar de pessoa para pessoa e ao longo do tempo. Nem todas as pessoas
com PHA terdo todos os sintomas aqui indicados e mencionados nesta brochura; algumas pessoas
terdo sintomas mais frequentemente ou de uma forma mais grave do que outras! A dor abdominal
grave sem motivo é o sintoma mais frequente, ocorrendo em 85% a 95% das pessoas que tém crises de
PHA! As pessoas com PHA também irdo, provavelmente, ter pelo menos um de muitos outros sintomas
aparentemente nao relacionados:

SISTEMA NERVOSO SISTEMA NERVOSO

PERIFERICO CENTRAL

Fraqueza ou dor nos membros Confusédo

Dorméncia Ansiedade

Fadiga Convulsdes

Cansaco Insénia

Paralisia Alucinagdes

Paralisia respiratéria Depressao |
Perda sensorial

GASTROINTESTINAL
Obstipagdo ou diarreia

SINTOMAS CUTANEOS }
(PELE)* |

LesBes ou bolhas na pele

exposta ao sol
AUTONOMO

Dor abdominal sem motivo

(" SISTEMA NERVOSO

Dor nas costas ou peito b |
Néuseas e vomitos
u

CARDIOVASCULAR
Batimentos cardiacos acelerados ‘

- Pressdo arterial alta
OUTRO

Urina escura ou avermelhada
| Nivel baixo de sédio no sangue |

*Apenas porfiria variegata (PV) e coproporfiria hereditaria (CPH).

A PHA pode ter um impacto significativo na vida diaria de uma pessoa

A PHA é imprevisivel e as crises sdo debilitantes. Pode interferir na sua vida com sintomas que podem
afetar tudo, desde o sono a capacidade de trabalhar e socializar. As pessoas com PHA podem viver com o
medo constante de crises®

A porfiria provoca vémitos, mal-estar, dor abdominal,
alucinagdes e paralisia. Passei por todas as fases da
doenca. A dor é tdo profunda que ndo queres que
ninguém te incomode.

— Rosa Maria, doente com PHA 99




Diagnosticar a PHA

Se tiver sintomas, pode dever-se a PHA, fale com o seu médico. Visite Livingwithporphyria.eu para
descarregar um Guia de Didlogo com o Médico que ajudara a preparar-se para falar sobre a PHA,
bem como sobre op¢des de teste, com o seu médico.

Quanto mais precoce o diagnostico, melhor

O diagnéstico precoce e correto da PHA pode fazer uma verdadeira diferen¢a na capacidade de
uma pessoa manter a sua qualidade de vida ao:

& Tomar medidas para criar estratégia para a gestdo dos factores
 Compreender o que estd a acontecer no nosso corpo e porqué.

@ Evitar complica¢des que podem resultar em diagnésticos errados e cirurgias ou procedimentos
desnecessarios.'*

Como é diagnosticada a PHA

As duas técnicas mais frequentes que um médico usa para determinar se uma pessoa tem PHA sdo um teste
de urina sumario e um teste genético:>°

TESTE DE URINA SUMARIO

« A PHA pode ser diagnosticada com um teste de urina sumario de niveis de PBG (porfobilinogénio),

= ALA (acido aminolevulinico) e porfirina%°

« N3o se recomenda uma colheita de urina de 24 horas e podera resultar em atraso consideravel na
confirmagdo do diagnéstico®?

« Recomenda-se realizar um teste de urina durante ou pouco depois de uma crise aguda®?

« As andlises de porfirinas podem ajudar a identificar o tipo especifico de PHA, mas ndo sao usadas
isoladamente para diagnosticar a PHA?

TESTE GENETICO

« Um teste genético, usando uma amostra de sangue ou saliva, pode ajudar a confirmar um
diagnoéstico ou a determinar o tipo especifico de PHA?

« Pode descartar a PHA se ndo houver uma mutagao genética?

« APHA é uma doenca hereditaria genética, por isso os familiares de alguém que tenha PHA
poderdo igualmente ter herdado o gene alterado responsdvel pela perturbagao. Embora a
maioria das pessoas com um gene alterado possa nunca vir a ter sintomas, estas pessoas estao,
no entanto, em risco de ter uma crise, ou em risco de complicagdes associadas a niveis elevados
de ALA e PBG.* O conhecimento do risco genético de PHA pode permitir que as pessoas tomem
decisdes informadas sobre o estilo de vida e medicagdes com a inten¢ao de prevenirem crises e
complicagdes da doenca* Logo, os familiares de alguém que tenha PHA poderdo querer falar com o
médico sobre o teste genético para PHA

Esta informacdo destina-se apenas para fins de sensibilizacdo sobre a doenca. Nada do que consta nesta brochura constitui
aconselhamento médico individual. Os utilizadores séo aconselhados a consultar o seu médico ou outro profissional de satide adequado.



PHA: ter conhecimento dos fatores desencadeadores
de crises agudas

Os fatores desencadeadores frequentes de crises sao apresentados abaixo. Alguns fatores desencadeadores
podem ser diferentes para cada pessoa; podera haver outros ndo apresentados aqui**

Tenha em atencao:

« Algumas classes de medicamentos
podem afectar os doentes com PHA,
nomeadamente:

» Medicamentos para as
Anti-convulsivantes

« Anti-histaminicos

« Hormonas

» Medicamentos para a enxaqueca
« Sedativos

Fale com o seu médico caso tenha dividas
sobre a sua medicagdo e a PHA, de modo

a identificar que medicamentos poderdo ser
adequados para si

« Oscilacdes nos niveis hormonais durante
o ciclo menstrual de uma mulher

» Stress provocado por:
« Infe¢des
« Cirurgia
« Stress fisico
« Stress psicoldgico®®

@ Tentar evitar:

« Bebidas alcodlicas
 Tabagismo
« Jejum ou dieta extremal?

A evolu¢do da doenca?
Superd-la? Penso que
nunca airei superar. Acho
que vou conviver com a
doenc¢a, adaptando-me a
ela ou ela a mim, porque

vivemos juntas.
%

— Rosa Maria, doente com PHA




Como obter a ajuda de que precisa

Fale com a sua equipa de cuidados de saude

Se acha que tem PHA, fale com o seu médico. Partilhar os seus sintomas e receios podera ajudar na
adaptagao de um plano de tratamento que seja adequado para si. Visite Livingwithporphyria.eu para
descarregar o Util Guia de Didlogo com o Médico.

Obter informacao e apoio

Existem muitos recursos educativos disponiveis para si, bem como grupos de apoio para pessoas que
vivem com PHA. Embora possa nao conhecer alguém com a doenca, existem formas de encontrar
outras pessoas com PHA e estabelecer ligagdes. Pode também encontrar informagao Util através de
organiza¢des de doentes independentes:

Contactar a familia

Com uma doen¢a como a PHA, pode ser Util se a familia e/ou amigos préximos compreenderem a doenga,
para que saibam como poderao ser um melhor apoio para si. Certifique-se de que explica as pessoas
préximas de si a importancia dos passos que esta a tomar para evitar fatores desencadeadores.

Falar com outros sobre a PHA

Pondere falar com familiares, amigos e, possivelmente, colegas sobre a PHA. Ao explicar-lhes a PHA, pode
ajuda-los a compreender o peso desta doenca debilitante. Pode ser dificil, mas aqui estdo algumas dicas
que podem fazer com que estas conversas sejam mais faceis:

/1] Comece por dizer que a PHA é real
‘2] Informe que algumas pessoas com PHA podem ter crises debilitantes

'3 Explique que algumas pessoas com PHA tém sintomas permanentes

Visite Livingwithporphyria.eu para encontrar recursos adicionais para compreensao e como viver com PHA.




nem por todos os que , como eu, tém a doeng¢a, mas sim para
dar alguma voz as pessoas que ndo podem ou que ainda
ndo sabem que irdo sofrer da doeng¢a no futuro. Quero que
saibam que a doencga existe, que hd um diagndstico.

« - — Laura, doente com PHA 99

@ 66 As doencas raras sGo cada vez mais raras. NGo é por mim
-
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