Johan, Malin och Ingela,
lever med AHP
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Hitta anvandbar information om symtom, diagnos och att
leva med AHP.

Living with
PORPHYRIA

Acute Hepatic Porphyria

Livingwithporphyria.eu ’ZAl n>/|am

Alnylam Pharmaceuticals ar ansvarig for finansieringen av och innehallet i denna broschyr. Denna broschyr ar avsedd for allmanheten

i Europa, Mellanostern och Afrika i halsoframjande, sjukdomsforebyggande och radgivande syfte for att bidra till att 6ka forstaelsen for
sjukdomsutvecklingen och forbattra livskvaliteten. Inget innehall i denna broschyr ska tolkas som individuella medicinska rad. Personer ska
kontakta lakare eller annan lamplig sjukvardspersonal for att fa korrekt diagnos och behandling av sjukdomen.



Kan det vara akut hepatisk porfyri (AHP)?

Akut hepatisk porfyri orsakar vanligtvis episoder av kraftig, oférklarlig buksmarta, tillsammans med
ett eller flera av féljande:

(& Smdrta i armar/ben, & Anfall3
rygg eller brost!

& lllamaende!

& Krédkningar!

(@ Svaga ben/armar*

(& Mork eller rodaktig urin*
(© Forstoppning?

& Diarré!

(& Hallucinationer?!

& Forvirring*
@ Angest?

& Somnloshet?

Du kanske har traffat flera Idkare, fatt en rad olika diagnoser och behandlingar — kanske till och med
operationer — som inte har hjalpt}

Om detta later bekant kan orsaken vara akut hepatisk porfyri, dven kallad AHP.

AHP ar en ovanlig genetisk sjukdom med flera olika symtom som liknar symtomen for andra sjukdomar,
vilket kan gora det svart att stdlla rdtt diagnos.> Personer med AHP kan vénta i manga ar pa en korrekt
och bekréaftad diagnos.® Lyckligtvis kan lkare testa om du har AHP med lampliga metoder.?

Broschyren innehaller utbildningsmaterial, verktyg och information om tecken och symtom pa AHP,
hur det ar att leva med AHP och hur diagnosen AHP stalls sa att du kan tala med din Idkare och fa
svar pa dina fragor.

6 Jag visste inte vad det innebar férrén jag var 25
ar och fick mitt férsta anfall. Jag fick ont i magen,
blev férvirrad och hade svart att tidnka klart. Jag

var vdldigt rddd, jag var rddd for att dé och fick svar
dngest, sG dom fick hela tiden férklara for mig att
jag inte skulle d6, att jag kommer fé hjdp.

— Johan, lever med AHP 99




Vad ar AHP?

AHP dr ett samlingsnamn for en grupp ovanliga genetiska sjukdomar som kdnnetecknas av potentiellt
livshotande attacker och, for vissa personer, kroniska funktionsnedsdattande symtom som forsamrar den
dagliga funktionen och livskvaliteten.}? Det finns 4 typer av AHP:

AIP VP HCP ALAD-P
Akut intermittent Porfyria variegata Hereditdr ALAD-bristporfyri
porfyri koproporfyri
VANLIGAST YTTERST siLLs:uT

Vad AHP gor med kroppen

Vid AHP hanger Det leder till en Dessa giftiga ALA och PBG ar skadliga
hemsyntesen inte med nér ansamling av giftiga amnen sprids i hela for nervceller och har
ALAS1-aktiviteten okar amnen som kallas ALA kroppen foérknippats med attacker
och PBG i levern och andra AHP-symtom

Hos personer med en genetisk defekt som orsakar AHP fungerar ett av enzymen i hemsyntesen inte som
det ska Hem dr viktigt for kroppen och nédvandigt for leverns funktion.” | levern styrs hemsyntesen av ett
enzym som kallas ALAS1.®

Nar ALAS1-aktiviteten 0kar kan enzymet som inte fungerar korrekt inte hdnga med. Det leder till att giftiga
amnen som kallas aminolevulinsyra (ALA) och porfobilinogen (PGB) samlas i levern och slapps ut i kroppen.

ALA och PBG ar skadliga for nervceller och har forknippats med attacker och andra AHP-symtom.}#9 Pl6tsliga
attacker ar forknippade med nedsatt funktion av nervsystemet och flera olika symtom som kan likna
symtomen for andra sjukdomar, vilket gér det svart att stalla en diagnos.®

Alla upplever AHP olika

Akuta attacker kan vara livshotande och paga i flera dagar. Akuta attacker ar inte det enda tecknet

pa AHP —vissa personer med AHP upplever ocksa funktionsnedsdttande symtom dagligen, sa kallade
kroniska symtom, dven ndr de inte har attacker. Det dr en av anledningarna till att det ar svart att stalla en
diagnos.t1°

AHP = akut hepatisk porfyri; ALA = aminolevulinsyra; PBG = porfobilinogen



Vad dr tecknen och symtomen pa AHP?

Symtomen pa AHP kan variera fran person till person och féréndras Gver tiden. Det ar inte alla personer
med AHP som upplever alla symtom som anges har och pa andra stallen i broschyren. Vissa personer
kan ocksa uppleva symtom oftare och kraftigare dn andra.* Kraftig, oférklarlig buksmarta ar det
vanligaste symtomet som upptrader hos 85 % till 95 % av personer som far AHP-attacker.! Det ar ocksa
sannolikt att personer med AHP far minst ett av manga andra till synes orelaterade symtom:

PERIFERA CENTRALA
NERVSYSTEMET NERVSYSTEMET
Svaghet eller smarta i anmar/ben Forvirning
Domningar Angest
Utmattning Anfall

Trétthet stmnlashet

Fardamning
Andningsférlamning
Nedsatt sinnesfurktion

MAG-TARMKANALEN é/:’?f

Farstoppning eller diarré -

Hallucinationer
Depression

HUDSYMTOM*

Sareler bfésor pé hud
som utsatts for solen

AUTONOMA ]
NERVSYSTEMET

Oforklarlig buksmarta

smarta i ryggen eller brastet -] =
llaméende ach krakningar

mm -OCH ]
EMET

Hog puls

Hogt blodtryck

( ANNAT |

Mérk eller rédaktig urin
Laga natriumnivaer i blodet
L

*Endast porfyria variegata (VP) och hereditar koproporfyri (HCP).

AHP kan ha en avsevard paverkan pa det dagliga livet

AHP ar oférutsdagbart och attacker paverkar den dagliga funktionen. Sjukdomen kan ta dver ditt liv
med symtom som stor allt fran sémnen till fdrmagan att arbeta och ha ett socialt liv. Personer med
AHP kan leva med standig radsla for attacker.2

@)6 Det dir sG svart att beskriva, men det dr nagon slags
orkesloshet i armar och ben, man har ingen kraft eller
energi att lyfta benen och armarna. Jag behéver jéttemycket
sémn och blir verkligen, verkligen trétt i perioder.

— Malin, lever med AHP 99




Stédlla diagnosen AHP

Om du har symtom som du tror kan orsakas av AHP ska du tala med lakare.
Besok livingwithporphyria.eu for att ladda ned en diskussionsguide som hjdlper dig med att
férbereda ett samtal om AHP och testmetoder med en ldkare.

Ju tidigare diagnosen stalls, desto battre

En tidig, korrekt diagnos av AHP kan gora stor skillnad betrdffande mojligheten att bibehdlla en god
livskvalitet genom att man kan:

(© Vidta atgarder for att hantera faktorer som kan utldsa attacker
(2 Forsta vad som hinder i kroppen och varfor

(@ Undvika komplikationer som kan orsakas av felaktig diagnos och onédiga operationer och ingrepp**

Hur diagnosen AHP stalls

De tva vanligaste metoderna som ldkare anvander for att faststalla om en person har AHP &r ett urinprov och ett
genetiskt test:>*
URINPROV
« AHP kan diagnostiseras med ett urinstickprov for analys av nivaer av PBG (porfobilinogen),
=/ ALA (aminolevulinsyra) och porfyrint%*
! « Att samla in en dygnsmangd urin rekommenderas inte och kan leda till en avsevard
férdrojning innan man kan bekrdfta diagnosen??

« Det rekommenderas att ta ett urinprov under eller strax efter en attack'?

« Porfyrinanalyser kan hjalpa till att identifiera den specifika typen av AHP, men anvands inte
som enda metod for att diagnostisera AHP?

GENETISKT TEST

« Ett genetiskt test via ett blod- eller salivprov kan anvandas for att bekrafta en diagnos eller
faststdlla den specifika typen av AHP?

« Det kan utesluta AHP om det inte finns en genetisk mutation?

« AHP ar en genetiskt arftlig sjukdom och darfor kan familjemedlemmar till ndgon som har
AHP ocksd ha &rvt den férandrade genen som orsakar sjukdomen. Aven om de flesta personer
som har en forandrad gen aldrig upplever symtom finns det dnda en risk for att de drabbas
av en attack eller komplikationer som &r forknippade med forhéjda nivaer av ALA och PBG.:
Kunskap om den genetiska risken med AHP kan hjdlpa personer att fatta informerade beslut
om livsstil och Idkemedel for att forhindra attacker och komplikationer forknippade med
sjukdomen.! Darfor kan familjemedlemmar till ndgon som har AHP vilja diskutera genetisk
testning av AHP med en Idkare

Denna information ar endast avsedd att 6ka medvetenheten om sjukdomen. Inget innehall p& webbplatsen ska tolkas som
individuella medicinska rad. Vi rekommenderar att man radfragar lékare eller annan sjukvardspersonal.



AHP: var medveten om vad som utloser akuta attacker

Nedan visas faktorer som ofta utloser attacker. Eftersom utldsande faktorer kan variera mellan olika
personer kan det dven finnas andra faktorer dn de som anges har**

Var uppmarksam pa:

« hur vissa lakemedel i vissa
|dkemedelsklasser kan paverka AHP,
till exempel:

 Antikonvulsiva ldkemedel
 Antihistaminer

« Hormoner
 Migrdnldkemedel

e Lugnande |dkemedel

Tala med din Idkare om du har fragor
om dina ldkemedel och AHP, och for att
identifiera vilka Idkemedel som inte dr
sdkra, majligen inte dir séikra eller ér sékra
for dig

« Varierande hormonnivaer under
kvinnans menstruationscykel

o Stress orsakad av:
« Infektioner
« Operation
« Fysisk stress
o Psykisk stress'*®

@ Forsok att undvika:

« Intag av alkohol
« Rokning
« Fasta eller extrema dieter'?

6 Det finns en oro om jag skulle
bl

i véldigt allvarligt sjuk, kan
jag dé ta dom mediciner
som jag behdver? Jag kunde
ju inte fG barn och det var
uteslutet att jag skulle géra
en provrorsbefruktning
eftersom jag inte kunde dta
hormonerna som behévdes
for att kunna genomféra
provrérsbefruktningen. Jag har

tvd adoptivbarn. 99

— Malin, lever med AHP




Hur du kan fa den hjdlp du behover

Tala med hadlso- och sjukvardspersonal

Om du tror att du har AHP ska du tala med din Idkare. Genom att beratta om dina symtom och din
oro kan lakaren ta gram en behandlingsplan som passar fér dig. Besok livingwithporphyria.eu for att
ladda ned en praktisk diskussionsguide som du kan anvdanda ndr du talar med lakare.

Sok information och stod

Det finns manga informationskanaler som &r tillgangliga for dig. Dessutom finns det stédgrupper for
personer som lever med AHP. Aven om du inte kdnner ndgon annan med sjukdomen finns det stt
att hitta och fa kontakt med andra med AHP. Du hittar ocksa anvandbar information hos féljande
oberoende patientorganisation:

Riksféreningen mot porfyrisjukdomar (RMP)

« https://porfyri.se/

Ta hjalp av familjen
Med en sjukdom som AHP kan det hjdlpa om familjen och/eller nara vanner forstar sjukdomen sd

att de vet hur de kan stotta dig. Tank pa att forklara for personer nara dig hur viktigt det ar med
atgarderna du vidtar for att undvika utlésande faktorer.

Tala med andra om AHP

Overvég att tala med familj, vdnner och méjligen kollegor om AHP. Om du férklarar AHP fér dem kan
det hjdlpa dem att forsta den unika bérda som denna funktionsnedsattande sjukdom innebdr. Det
kan kdnnas svart men har ar nagra tips som kan underlatta detta samtal:

/1| Bérja med att sdga att AHP finns pa riktigt
2| Beritta att vissa personer med AHP kan uppleva funktionsnedséttande attacker

/3| Férklara att vissa personer med AHP upplever standiga symtom

Besok Livingwithporphyria.eu for att hitta ytterligare verktyg for att forsta och leva med AHP.




jag har variegata som dr vdldigt ovanlig sa vill jag
forsoka sprida kunskap om den och vara involverad,
svara pd fragor, berdtta och lyssna hur andra mér i
den varianten av sjukdomen.

— Ingela, lever med AHP 99

66 Det ar viktigt att sprida informationen. | och med att
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