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Isabelle, doente com PHA e representante

dos doentes, AFMAP (Association Francaise 0 que é a PHA?

des Malades Atteints de Porphyries)

A porfiria hepatica aguda (PHA) é uma familia de doencgas genéticas raras,
provocada por mutacdes genéticas que afetam a capacidade do figado para
produzir heme." A porfiria intermitente aguda (PIA) é o tipo mais comum de PHA.?
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O heme ajuda o figado a Na PHA, uma enzima
funcionar corretamente e é envolvida na sintese de heme
essencial para o corpo humano.’ nao funciona corretamente.?
Isto leva a acumulag¢ao As crises de PHA, Os sintomas variam
de substancias sintomas crénicos e consideravelmente mas a
neurotéxicas, denominadas complicac¢des a longo dor abdominal, nauseas e
acido aminolevulinico (ALA), prazo ocorrem quando o vémitos, obstipacao,
porfobilinogénio (PBG) sistema nervoso reage ao urina escura e confusao
e porfirinas no figado, que excesso de ALA, PBG e sdo comuns, surgindo
sao libertadas para todo porfirinas.* normalmente em mulheres
o corpo.* entre os 14 e 45 anos de
idade.™3
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Qual é a base genética da PHA?

A PHA é hereditaria, o que significa que é
transmitida de uma gerac¢ao para a outra.

® Genenormal @ Gene alterado E, normalmente, transmitida num

padrao autossémico dominante, o
ﬁ R que significa que a pessoa s6 tem
de herdar uma copia do gene
ll, G alterado de um dos progenitores
para desenvolver a doenca.’

Se herdar o gene, tem o risco de
R fn\ R f‘\ herdar a doenga, mas a maioria
e M 9 w das pessoas nunca vai
o0 00 o0 00 desenvolver sintomas.’

50% nao afetado 50% afetado

A PHA ndo esta associada ao género,
portanto homens e mulheres tém
igual probabilidade de herdar o gene
alterado mas é mais frequente as
mulheres serem sintomaticas.’

Se um progenitor for portador do
gene alterado, um filho tem 50%
de hipdtese de herdar a mutacao.

Porque sao importantes os testes
genéticos a familia?

Saber que herdou a mutacdo genética
pode permitir-lhe tomar decisoes
informadas relativamente ao seu estilo
de vida, aos medicamentos que utilizam,
com a intencdo de prevenir crises e
complicacdes relacionadas com a doenca.?

Alicia, doente com PHA e voluntaria da BPA (British Porphyria Association)
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Compreender os testes genéticos

Analise ao sangue ou Pode ajudar a confirmar Pode ajudar a informa-lo a
a saliva quanto a o diagndstico ou si e a sua familia sobre
uma mutacdo determinar o tipo quem pode apresentar
genética da PHA.? especifico de PHAS sintomas de PHA.®
Quem deve realizar um Onde posso ir para realizar
teste genético? um teste genético?
Aqueles que estdo em risco de herdar a Se decidir que os testes genéticos sao a
mutac¢do da PHA de um membro da escolha certa para si, fale com o seu médico
familia. Identifique quem pode estar de familia sobre onde pode realizar um
em risco na sua familia, preenchendo a teste genético.

ferramenta de mapeamento familiar.

Obter apoio de um profissional de saude®

Os profissionais de saude podem ajuda-lo a compreender
e tomar decisdes informadas sobre varios topicos ao:

Explicar-lhe a Ajuda-lo a Ajudar

base genética compreender no planeamento

da PHA. o historial da familiar.
sua familia.

Dissipar rumores Encontrar Apoiar

e mitos. solugdes para conversas
problemas com membros
individuais. da familia.
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https://www.livingwithporphyria.eu/sites/default/files/2022-10/AHP-Family-Tree-PT.pdf

Falar com a minha familia

(s/, Comece por dizer que a PHA é real.

Explique que a maioria das pessoas com PHA nao tém sintomas,
Q mas algumas sofrem de crises agudas, manifesta¢des cronicas e
complicac®es a longo prazo.

3 Encoraje-os a realizarem testes genéticos para que possam
tomar decisdes informadas.

Veronica, doente com PHA e representante,

AEP (Asociacién espafiola de porfiria) Recu rsos e i nfo rma gaes

] GLOBAL PORFHYNIA

ADYOCACY COALITION
https://raras.pt/ www.gpac-porphyria.org

(mjemerm R GPAC

Ndo esta sozinho. Existem muitas fontes de informacdo e apoio, além de formas
de se ligar a outros doentes e familias. Estas organizacdes podem ajudar.

Visite www.livingwithporphyria.eu/pt-pt, um site

patrocinado pela Alnylam para encontrar recursos

adicionais para compreender a PHA e saber como
viver com esta doenca.

Desenvolvido em conjunto com um comité de direcao composto por lideres da associa¢cdo europeia de
doentes com porfiria, doentes com PHA, cuidadores e profissionais de saude. Financiado pela Alnylam.
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