Eleonora si Valentina,
diagnosticate cu PHA
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Aflati informatii utile despre simptomele si diagnosticarea PHA,
precum sidespre viata persoanelor care sufera de aceasta afectiune.

Living with
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Este posibil sa suferiti de porfirie hepatica acuta (PHA)?

Porfiria hepatica acuta cauzeaza, de obicei, episoade de dureri abdominale severe,
inexplicabile, in asociere cu una sau mai multe din urmatoarele simptome:

@ Dureri la nivelul membrelor, & Convulsii®
spatelui sau toracelui’

@ Slabiciune la nivelul membrelor

& Greata'
o ©) Urina inchisa la culoare sau
& Varsaturi’ rosiatica*
& Confuzie' & Constipatie’
& Anxietate? © Diaree'
& Insomnie3 & Halucinatii'

Este posibil sa fi avut multiple programari la medic, sa fi primit diagnostice diferite si sa fi
urmat tratamente, inclusiv interventii chirurgicale, care nu au fost utile.’

Daca va regasiti in aceste randuri, este posibil sa suferiti de porfirie hepatica acuta
sau PHA.

PHA este o boala genetica rara cu o multitudine de simptome care imita simptomele
altor afectiuni, facand adesea dificila stabilirea diagnosticului corect.> Persoanele cu PHA
pot astepta ani pentru un diagnostic exact si confirmat.® Vestea buna este ca medicul
dumneavoastra poate verifica daca suferiti de PHA prin intermediul unor analize
corespunzatoare.?

Aceasta brosura este furnizata in scop educativ si contine resurse si informatii cu privire
la semnele si simptomele PHA, viata cu PHA si modalitatile de diagnosticare a PHA, astfel
incat sa puteti incepe o conversatie cu medicul dumneavoastra si sa obtineti raspunsuri.

66 Am rasuflat usuratd, deoarece mi-
am dat seama ca, in sfarsit, existd o
cauzd a durerii mele, asadar a fost
cumva ca si cum as fi castigat o cursa,
in sensul cd, dupa toti acesti ani, am
putut sa am... sa dau un nume
tulburdarilor care m-au chinuit. 99

— Eleonora, care traieste cu PHA
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Ce este PHA?

PHA se refera la un grup de boli genetice rare, caracterizate de atacuri cu potential letal si,
in cazul anumitor persoane, de simptome incapacitante cronice care au un efect negativ
asupra activitatilor de zi cu zi si calitatii vietii."? Exista 4 tipuri de PHA:

PIA PV CPE ~ PDA
Porfirie Porfirie variegati Coproporfirie Porfirie cu deficit de AAL
intermitenta acuta ereditara dehidrataza

I
CELE MAI FRECVENTE

\/,,»
EXTREM DE RARE

Cum actioneaza PHA asupra organismului

P

La persoanele care sufera Acest lucru duce la Aceste toxine sunt AAL si PBG sunt nocive
de PHA, in cazul unei acumularea unor eliberatein pentru celulele nervoase
activitati sporite a ALAS1, toxine denumite intregul si au fost asociate cu
procesul de producere a AAL si PBG in ficat. organism. atacuri si alte
hemului nu poate tine pasul. simptome specifice PHA.

In cazul persoanelor cu un defect genetic pentru PHA, una din enzimele din sinteza hemului
nu functioneaza corespunzator.” Hemul este esential pentru organismul nostru si este
necesar pentru functionarea corespunzatoare a ficatului.’ In ficat, sinteza hemului este
controlata prin intermediul unei enzime denumite ALAS1.8

Tn cazul unei activitati sporite a ALAS1, enzima care nu functioneaza corespunzator nu
poate tine pasul. Acest lucru duce la acumularea in ficat a unor toxine denumite acid
aminolevulinic (AAL) si porfobilinogen (PBG), care sunt eliberate in intregul organism.’

AAL si PBG sunt nocive pentru celulele nervoase si au fost asociate cu atacuri si alte
simptome specifice PHA."#2 Atacurile bruste sunt asociate cu o disfunctie generalizata la
nivelul sistemului nervos si cu o multitudine de simptome care pot imita simptomele altor
afectiuni, facand dificila stabilirea diagnosticului.®

Modul de manifestare a PHA difera de la o persoana la alta

Atacurile acute pot avea potential letal si pot dura mai multe zile. Atacurile acute nu sunt
unicul semn care indica prezenta PHA - unele persoane care sufera de PHA manifesta zilnic
si simptome incapacitante, asa-numite simptome cronice, chiar si atunci cdnd nu prezinta
atacuri. Acesta este unul dintre aspectele care fac dificila stabilirea diagnosticului.’®

PHA = porfirie hepatica acuta; AAL = acid aminolevulinic; PBG = porfobilinogen



Care sunt semnele si simptomele PHA?

Simptomele PHA pot varia in functie de persoana si se pot schimba in timp. Nu toate
persoanele cu PHA vor manifesta toate simptomele enumerate in aceasta sectiune siin
brosura de fata, iar unele persoane vor prezenta simptome mai frecvente sau mai severe
decat alte persoane.” Durerile abdominale severe, inexplicabile, reprezinta cel mai frecvent
simptom, manifestat de 85% péana la 95% din persoanele cu atacuri de PHA.'

De asemenea, este probabil ca persoanele cu PHA sa manifeste cel putin unul din
multitudinea de alte simptome aparent fara legatura:

(SISTEMUL NERVOS W rSISTEMUL NERVOS )
PERIFERIC CENTRAL

Slabiciune sau dureri la nivelul Confuzie

membrelor Anxietate

Amorteala Convulsii

Fatigabilitate Insomnie

Oboseala Halucinatii

Paralizie \Depresie

Paralizie respiratorie
|_Pierderea simturilor

~

SIMPTOME CUTANATE
(LA NIVELUL PIELI)*

Leziuni sau pustule pe pielea
expusa la soare

GASTROINTESTINAL )
Constipatie sau diaree

(SISTEMUL NERVOS
VEGETATIV

Dureri adominale inexplicabile o | CARDIOVASCULAR

Dureri la nivelul spatelui sau Ritrn cardi lerat
toracelui cardiac accelera

Greats si varsaturi Hipertensiune arteriald
-
ALTELE

Urina Inchisa la culoare sau

rosiatica *Numai in cazul porfiriei yariegate (PV),
Nivel scdzut de sodiuinsange si coproporfiriei ereditare (CPE).

—

PHA poate avea un impact semnificativ asupra vietii de zi cu zi
a unei persoane
PHA este imprevizibila, iar atacurile asociate acesteia sunt incapacitante. Aceasta va poate

acapara viata prin simptome care pot perturba orice activitate, de la somn pana la capacitatea
de a lucra si a socializa. Persoanele cu PHA pot trdi cu o teama constanta de atacuri.™

S

66 Sunt momente in care te simti putin
deprimatd; am pierdut mult din greutate,
eram plouatd, eram foarte slabd, nu puteam
nici macar sa merg. Apoi, incet, lucrurile s-au
schimbat, dar a durat. Incepi sG mananci,
incepi sa te simti ceva mai bine si, de
asemenea, incepi sa decizi ce vrei sd faci in

legaturd cu ceea ce ti se petrece. (99

— Valenting, care trdieste cu PHA




Diagnosticarea PHA

Daca prezentati simptome care considerati ca ar putea fi datorate PHA, discutati cu medicul
dumneavoastra.

Accesati Livingwithporphyria.eu pentru a descarca un ghid de discutie pacient-medic, care
va va ajuta sa va pregatiti pentru a discuta cu medicul dumneavoastra despre PHA, precum
si despre optiunile de analize in vederea depistarii bolii.

Importanta stabilirii cat mai devreme a diagnosticului

Diagnosticul timpuriu, exact de PHA poate face cu adevarat diferenta in ceea ce priveste
capacitatea unei persoane de a-si mentine calitatea vietii prin:

@ Luarea unor masuri pentru gestionarea factorilor care ar putea declansa atacuri in
intelegerea a ceea ce se intampla in organismul lor si de ce

@ Evitarea complicatiilor care pot rezulta ca urmare a diagnosticelor incorecte si a
interventiilor chirurgicale sau a procedurilor inutile.""

Stabilirea diagnosticului de PHA

Cele doua tehnici utilizate cel mai frecvent de catre medici pentru a determina daca o persoana sufera
de PHA sunt analiza unei probe de urina colectate pe loc si o analiza genetica:?®

ANALIZA UNEI PROBE DE URINA COLECTATE PE LOC

— Y * PHA poate fi diagnosticata prin intermediul analizei unei probe de urina colectate
—|/ pelocpentru determinarea nivelurilor de PBG (porfobilinogen), AAL (acid
aminolevulinic) si porfirine’2>

* Nu se recomanda recoltarea urinei pe parcursul a 24 de ore, aceasta putand duce la
o intarziere semnificativa a confirmarii diagnosticului.'

* Se recomanda recoltarea unei probe de urina in timpul sau imediat dupa un atac'-

* Analizele privind porfirinele pot contribui la identificarea tipului specific de PHA,
insa nu sunt utilizate in mod exclusiv pentru diagnosticarea PHA?

ANALIZA GENETICA

* O analiza genetica in cadrul careia se utilizeaza o proba de sange sau saliva poate
facilita confirmarea unui diagnostic sau stabilirea tipului specific de PHA.?

* Poate exclude PHA in cazul absentei unei mutatii genetice.?

* PHA este o afectiune genetica ereditara, prin urmare este posibil ca membrii
familiei unei persoane care sufera de PHA sa fi mostenit, de asemenea, gena
alterata responsabila pentru tulburare. Desi majoritatea persoanelor cu o gena
alterata pot sa nu prezinte niciodata simptome, acestea sunt totusi expuse riscului
de dezvoltare a unui atac sau a unor complicatii asociate nivelurilor crescute de
AAL si PBG.™ Cunoasterea riscului genetic asociat PHA poate ajuta oamenii sa ia
decizii in cunostinta de cauza in ceea ce priveste stilul de viata si medicamentele, in
scopul prevenirii atacurilor si a complicatiilor bolii.” Prin urmare, membrii familiei
unei persoane care sufera de PHA ar putea dori sa discute cu medicul lor despre
analizele genetice pentru PHA.™

Aceste informatii sunt furnizate exclusiv in scopul sensibilizarii cu privire la boala. Informatiile publicate pe site nu
reprezinta o recomandare medicala individuala. Persoanelor li se recomanda sa Tsi consulte medicul sau un alt
Profesionist din Domeniul Sanatatii adecvat.



PHA: constientizarea factorilor declansatori ai

atacurilor acute

Factorii declansatori frecventi ai atacurilor sunt prezentati mai jos. intrucat factorii
declansatori pot varia de la o persoana la alta, este posibil sa existe alti factori care nu sunt
enumerati in aceasta sectiune.""

Fiti constient(a) de: \@@ Incercati sa evitati:

* Modul in care unele substante din « Consumul de alcool
anumite clase de medicamente pot

afecta PHA, inclusiv:  Fumatul

* Repausul alimentar sau
un regim alimentar extrem
* Antihistaminice de strict.'?

* Medicatiile pentru tratarea convulsiilor

* Hormoni
* Medicamentele anti-migrena

» Sedative

Discutati cu medicul dumneavoastrd

daca aveti orice intrebdri cu privire la 66 . .
medicamentele pe care le luati si PHA si Pare ceva i mposi bil de

pentru a identifica medicamentele care ar confruntat, sau, cel putin,
pytea fi nesigure, eventual ne;igure sau o schimbare a vietii pe
sigure pentru dumneavoastrd. T
care nu esti dispus sa
o realizezi sau, in orice
caz, ti se pare o tragedie,
pentru cd de la inceput ti

« fluctuatiile nivelurilor de hormoniin
timpul ciclului menstrual al unei femei

* Stresul cauzat de:

 Infectii se spune cd nu mai poti
* Interventii chirurgicale face anumite /UCI’UI’i, ca
« Stresul fizic trebuie sa ai grijd unde
* Stresul emotional™'® mergi. 99

— Valentina, care traieste cu PHA




Cum sa obtineti ajutorul de care aveti nevoie

Discutati cu echipa dumneavoastra de asistenta medicala

Tn cazul in care considerati ca suferiti de PHA, v rugam sa discutati cu un cadru medical/
profesionist din domeniul sanatatii. Comunicarea simptomelor si a preocuparilor
dumneavoastra poate ajuta personalul medical sa elaboreze un plan de tratare a bolii
adecvat pentru dumneavoastra. Accesati Livingwithporphyria.eu pentru a descdrca un
ghid util de discutie medic-pacient.

Obtinerea de informatii si sprijin

Exista numeroase resurse educationale disponibile pentru dumneavoastra, precum si
grupuri de sprijin pentru persoanele care sufera de PHA. Desi este posibil sa nu cunoasteti
alte persoane care sa sufere de aceeasi boala, exista modalitati de a identifica alte persoane
cu PHA si de a lua legatura cu acestea.

Discutati cu familia dumneavoastra

Tn cazul unei boli precum PHA, poate fi util daca familia si/sau prietenii apropiati inteleg
boala, pentru a sti cum sa va sprijine in cel mai bun mod.

Asigurati-va ca le explicati persoanelor apropiate importanta masurilor pe care le luati
pentru a evita factorii declansatori.

Discutati cu alte persoane despre PHA

Luati in considerare discutiile despre PHA cu familia, prietenii si, eventual, cu colegii de
munca.

Explicandu-le ce presupune PHA'Ti poate ajuta sa inteleaga povara unica a acestei boli
incapacitante. Poate fi dificil, Tnsa va prezentam cateva sugestii care va pot ajuta sa initiati
mai usor conversatiile respective:

Incepeti prin a spune ca PHA este o afectiune real3.
Mentionati cd unele persoane cu PHA pot manifesta atacuri incapacitante.

Explicati faptul ca unele persoane cu PHA prezinta simptome curente.

Accesati Livingwithporphyria.eu pentru a obtine resurse suplimentare privind intelegerea si viata cu PHA.




66 Porti boala pe viata, evident, si sunt multi
oameni care au aceastd problema, dar este
atat de rard incat este greu sa stii dacd
persoana respectiva suferd de coproporfirie
sau de porfirie, pentru ca, repet, este atat de

- rard cd nici nu auzi de ea.
‘a’ — Eleonora, care traieste cu PHA 99
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