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Zde naleznete uzite¢né informace o pfriznacich,
diagnostice a zivoté s AHP.
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doporuceni. Doporucujem se ohledné diag tupu 1écby
nikem.




Mohlo by jit o akutni jaterni porfyrii (AHP)?

Akutni jaterni porfyrie typicky zpUsobuje ataky silnych, nevysvétlitelnych bolesti bficha spolu
s jednim i vice z nasleduijicich pfiznaky:

© bolest koncetin, © zachvaty?

ad nebo hrudniku’
£ HEnid @ slabost koncetin'

© nevolnost' s ee o ..
@ tmava ¢i nacervenald moc*

zvraceni’ .
© © zacpa'

© priujem’
& halucinace'

@ zmatenost’
O uGzkost?

@ nespavost?

MoZné jste absolvovali fadu ndvstév u |ékare, obdrzeli bezpocet rliznych diagndz a absolvovali
lé¢bu - & dokonce chirurgické zakroky - a to vie bezvysledng.’

Pokud vam to zni povédomé&, pFi€inou mazZe byt akutni jaterni porfyrie, neboli AHP.'
AHP je vzacné genetické onemocnéni s Sirokou skalou priznakd, které se mohou podobat
priznakdim jinych onemocnéni, coz ¢asto ztéZuje stanoveni spravné diagnozy.’ Lidé trpici AHP
mohou na spravné stanoveni diagndzy cekat i celé roky.® Dobrou zpravou je, Ze vas Iékar mize
provést vyetfeni, zda trpite AHP, pomoci vhodnych test(.?

Tato broZura poskytuje osvétu, zdroje a informace tykajici se projevl a priznakdl AHP, Zivota s
AHP a zplsobU diagnostiky AHP, které vam umozni zahajit rozhovor s vasim lékarem a dostat
patficné odpovedi.
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Ale zacalo to viastné... viastné tim... bolesti
zad, nechut k jidlu, prestal jsem jist...
zimnice. Pofad jsem polehdval. To trvalo
asi tyden a pak jsem Sel k obvodnimu
Iékari, ktery mé poslal do nemocnice. Tam
mé vysetrili. Nenasli nic, s ¢im by mohli byt
moje obtiZe spojené. Trvalo to asi mésic.

— Jiri, Zivot s AHP




Co je AHP?

AHP predstavuje skupinu vzacnych genetickych onemocnéni vyznacujicich se potencialné
Zivot ohrozujicimi atakami a u nékterych osob zavaznymi chronickymi priznaky, které
negativné ovlivriuji jejich kazdodenni fungovani a kvalitu Zivota."? Existuji 4 typy AHP:

AIP VP HCP ADP
Akutniintermitentni  Variantni porfyrie Hereditarni Porfyrie z deficitu
porfyrie koproporfyrie ALAD

C

NEJBEZNE)Si

VELMI VZACNA

Co AHP zplsobuje télu

Tyto toxiny jsou

U AHP, pokud se zvysi To vede k ALA a PBG jsou Skodlivé
aktivita enzymu hromadéni toxint uvolfiovany do pro nervové bunky a
ALAS1, proces oznacovanych jako celého vaSeho téla souviseji s atakami a

produkce hemu neni ALA a PBG v jatrech dalSimi pfiznaky AHP

spravné regulovan

U lidi s genetickou poruchou zpUsobujici AHP jeden z enzym( v syntéze hemu nepracuje spravné.'
Hem je nepostradatelny pro nase télo a nezbytny pro spravnou funkci nasich jater.”V jatrech je
syntéza hemu fizena enzymem oznacovanym jako ALAS1.8

Pokud se aktivita enzymu ALAS1 zvysi, nemUZe tento enzym radné pracovat. To vede k hromadéni
toxin oznacovanych jako kyselina aminolevulova (ALA) a porfobilinogen (PBG) v jatrech, které jsou
uvolnovany do celého téla.’

ALA a PBG jsou Skodlivé pro nervové buriky a souviseji s atakami a dalSimi pFiznaky AHP."8° Nahlé
ataky souviseji s vseobecnou dysfunkci ve vaSem nervovém systému a s Sirokou skalou priznakd,
které se mohou podobat priznakdim jinych onemocnéni, coz ztéZuje diagnostiku.®

AHP pocituje kazdy jinak

Akutni ataky mohou ohroZovat zivot a mohou trvat nékolik dni. Akutni ataky nejsou jedinymi
pfiznaky AHP - néktefi lidé trpici AHP rovnéz denné pocituji zavazné chronické pfiznaky, a to
dokonce i kdyZ netrpi atakami. To je ¢astecnym dlvodem, proc je diagnostika obtizna."'

AHP = Akutni jaterni porfyrie; ALA = kyselina aminolevulova; PBG = porfobilinogen



Jaké jsou projevy a priznaky AHP?

Priznaky AHP se mohou u kazdé osoby liSit a mohou se proménovat v Case. Ne kazda osoba
trpici AHP bude pocitovat viechny zde uvedené pfiznaky a néktefi lidé budou pfiznaky
pocitovat Cast€ji a siln&ji nez jini.' Nej¢astéjSim pFiznakem jsou silné, nevysvétlitelné bolesti
bFicha, které se vyskytuji u 85 % aZ 95 % lidi, kte¥i zaZivaji ataky AHP." Lidé trpici AHP také
pravdépodobné budou pocitovat nejméné jeden z mnoha zdanlivé nesouvisejicich priznaku:

PERIFERNI NERVOVY CENTRALNI

SYSTEM NERVOVY SYSTEM
slabost &i bolest koncetin zmatenost
vycerpani lzkost

Unava zachvaty

ochrnuti

halucinace
deprese

respiracni paralyza
ztrata citlivosti

ZAZIVACi SYSTEM |
zacpa nebo priijem

f AUTONOMNI NERVOVY I
SYSTEM

nevysvétlitelné bolesti bficha
bolest v zddech nebo na hrudniku
nevolnost a zvracen(

nespavost

KOZNI PRIZNAKY* 1
léze nebo puchyfe na kizi

vystavené slunecnimu
zéfen( ‘

KARDIOVASKULARNI

zvyena srdedni frekvence
vysoky krevni tlak

(JINE
tmava ¢i nacervenald moc
nizky obsah sodiku v krvi

Jb

*Pouze variantni porfyrie (VP) a hereditarni koproporfyrie (HCP).

AHP muZe mit vyznamny dopad na kaZdodenni Zivot clovéka

AHP je nepredvidatelna a ataky jsou vysilujici. MGZe ovladnout vas Zivot prostrednictvim priznakd,
které mohou narusit vSe, pocinaje spankem a konce schopnosti pracovat a zit spolecenskym
Zivotem. Lidé trpici AHP mohou Zit v neustalém strachu z atak.™

ja jsem vlastné skoro tri Ctvrté roku 66
proleZel v nemocnici ochrnuty od
shora dold. Jediny, co jsem mohl,
jsem mohl dychat, a to bylo vsechno.




Diagnostika AHP

Pokud pocitujete priznaky, které podle vas mohou byt zplisobeny AHP, promluvte si s vasim
|ékarem. Navstivte stranku Livingwithporphyria.eu a stahnéte si Prirucku k rozhovoru s Iékafem,
kterd vam pomduze pfipravit se na rozhovor o AHP a 0 moznostech testovani, s vasim lékarem.

Cim Easnéjsi diagnéza, tim lépe
V¢asna, spravna diagnéza AHP miZe znamenat skutec¢ny rozdil, pokud jde o schopnost zachovat
si kvalitu Zivota, tim Ze:

@ podniknete kroky smérem ke zvladnuti faktord, které mohou spoustét ataky,
(© porozumite tomu, co se déje v téle pFi AHP a proc,

& vyhnete se komplikacim, které mohou byt disledkem nespravnych diagnéz a
zbyteénych chirurgickych zakroku a Ié€ebnych procedur’ .

Jak je AHP diagnostikovana

Dvéma nejcastéjSimi metodami, které lékari pouZivaji ke stanoveni, zda osoba trpi AHP, jsou test z ranni
moci a geneticky test:%*

TEST Z RANNi MOCI
——\  + AHP Ize diagnostikovat pomoci testu z ranni moci, kterym se testuji hladiny PBG
= (porfobilinogen), ALA (kyselina aminolevulova) a porfyrinu™2>.
* Sbér moci za 24 hodin se nedoporucuje a mize vést ke znacnému zpozdéni potvrzeni
diagnozy'.
+ Doporucuje se provést test z moci béhem ataky nebo kratce po ni'2,

+ Analyzy porfyrinu mohou napomoci k urceni konkrétniho typu AHP, nepouzivaji se
vSak samostatné k diagnostice AHP2.

GENETICKY TEST
* Geneticky test vyuZzivajici vzorek krve nebo slin mize pomoci potvrdit diagnézu nebo

urcit konkrétni typ AHP2.
* Pokud neni pfitomna genetickd mutace, test mize AHP vyloucit?.

+ AHP je genetické dédicné onemocnéni, takze zménény gen, ktery je zodpovédny
za toto onemocnéni, mohou zdédit i ¢lenové rodiny osoby, ktera trpi AHP. Ackoliv
vétsina lidi se zménénym genem nemusi nikdy pocitit zadné pFiznaky, existuje u nich
riziko vyskytu ataky nebo riziko komplikaci spojenych se zvySenymi hladinami ALA
a PBG." Znalost genetického rizika AHP mUZze lidem umoZnit ucinit informovana
rozhodnuti tykajici se Zivotniho stylu a 1ékd s cilem vyhnout se atakdm a komplikacim
zplGsobenym timto onemocnénim." Rodinni pfisludnici osoby trpici AHP si proto
mozna budou chtit promluvit se svym |ékafem o genetickém testovani AHP.'*

Tyto informace slouzi pouze k roziteni povédomi o onemocnéni. Zadna &ast této stranky nepfedstavuje individuaini lékafské doporucent.
Doporucujeme, abyste se poradili se svym Iékarem ¢i jinym vhodnym zdravotnickym pracovnikem.



AHP: berte na védomi spoustéce akutnich atak

Obvyklé spoustéce atak jsou uvedeny nize. U kazdé osoby se mohou lisit a mohou existovat i jiné,
které zde nejsou uvedeny.""

Vezméte na védomi: Pokuste se vyhnout:
- Mozny vliv nékterych 1ékd * piti alkoholu,
na AHP, napriklad: * koureni,

+ léky proti zachvattim * pUstu nebo drastickym dietdm’2.

« antihistaminika,

* hormony,

* Iéky proti migréné, Porfyrie... moznd, Ze
 sedativa. to kdysi nékdo z nasi
Madte-li jakékoli otdzky tykajici se vasich r odiny mél. jenZ e
Iékii a AHP a chcete-li zjistit, které Iéky tenkrat je§té medicina

by pro vds mohly byt nebezpecné,
moZnd nebezpecné nebo bezpeclné,

nebyla tak daleko, aby

promluvte si se svym lékarem. l:O \’:’ ekdOvZ_/ {Stl/... va / Ov n?’
receno, Ze je to dédicny.

« Kolisani hladiny hormont béhem 9
zenského menstruacniho cyklu

« Stres zpUsobeny:
* infekcemi,
« chirurgickym zakrokem,
« fyzickou zatézi,
* psychickym stresem™ >,




Jak ziskat potfebnou pomoc

Promluvte si se zdravotnickym tymem

Pokud jste presvédceni, Ze trpite AHP, promluvte si se svym |ékarem. Sdileni vasich priznaku
a obav mu mize pomoci pripravit plan zvliadnuti AHP, ktery bude usity na miru pravé vam.
Navstivte stranku Livingwithporphyria.eu a stahnéte si uzite¢nou Prirucku k rozhovoru s
lékarem.

Vyhledani informaci a podpory

K dispozici je vam velké mnoZstvi osvétovych zdroju a skupin pro podporu lidi Zijicich s AHP. | kdyz
mozna neznate nikoho, kdo trpf timto onemocnénim, existuji zpUsoby, jak takové lidi vyhledat a
spojit se s nimi. UZite¢né informace mUzZete nalézt také prostrednictvim ndsledujicich nezavislych
organizaci pacientu:

ggilé%ce Ceska asociace pro vzacna onemocnéni
pro vzécnd - https://vzacna-onemocneni.cz

onemocneni

Komunikujte s rodinou

Pri onemocnéni, jako je AHP, mlze byt uzitecné, pokud rodina nebo blizci pratelé porozumi
tomuto onemocnéni tak, aby védéli, jak vas nejlépe podporovat. Nezapomerite vasim blizkym
vysvétlit, nakolik dllezité jsou kroky, které Cinite, abyste se vyhnuli spoustéctiim.

Rozhovor o AHP s ostatnimi

Zvazte, zda byste si o AHP neméli promluvit s rodinou, prateli a pfipadné i spolupracovniky.
Pokud jim vysvétlite, co je AHP, pomUZe jim to porozumét specifické z4té7i, jakou toto zavazné
onemocnéni predstavuje. MUzZe to byt ndrocné, proto zde naleznete nékolik tipd, které vam tyto
konverzace mohou usnadnit:

1] Zatnéte tim, Ze AHP je skute¢né onemocnéni.
‘2| Reknéte jim, Ze nékteFi lidé s AHP mohou zaZzivat vysilujici ataky.

/3] Vysvétlete, Ze néktefi lidé s AHP pocituji pretrvavajici priznaky.

Chcete-li nalézt dalSi zdroje k porozuméni AHP a Zivotu s ni, navstivte stranku Livingwithporphyria.eu.
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Nékteri lidi se divi, co to mam za nemoc, co
to obnadsi. Nékdo mi zavidi, Ze jsem doma.
No neni co zavidét. Ta nemoc na povrchu

neni vidét, ale ona prijde. Prosté je pritomna.

9 — Jifi, Zivot s AHP
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