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Acute Hepatic Porphyria

Guia de conversacion sobre la porfiria hepatica aguda (PAH)
Inicie la conversacion con su meédico

Utilice esta guia de conversacién para realizar un seguimiento de sus signos y sintomas, y asegurese de seleccionar todas las opciones
gue correspondan a su experiencia. La préxima vez que acuda a su médico, presente esta guia a su médico para analizar si deben
hacerle las pruebas de la PAH.

1. ¢Ha tenido dolor intenso e inexplicable durante mas de un dia en estas zonas?
Rodee con un circulo dénde ha padecido este dolor y describa los detalles utilizando las lineas a continuacién.!

PECHO
(Describa)

ESPALDA
(Describa)

ABDOMEN EXTREMIDADES

(Describa) (Describa)

J 0

2. ;Ha experimentado alguno de estos signos y sintomas? Marque todas las que corresponda’™:

O Debilidad en las extremidades O Confusién ODolor abdominal O Orina oscura o rojiza
o dolor O Ansiedad ODolor en la espalda o el pecho  OCantidad de sodio en
O Entumecimiento O Convulsiones ONauseas y vomitos la sangre baja
O Fatiga OInsomnio OLesiones o ampollas en la piel
O Cansancio O Alucinaciones expuesta al sol*
O Paralisis O Depresién OFrecuencia cardiaca acelerada
i . ; o 3 i 155 i *Exclusivamente en coproporfiria
O Paralisis respiratoria O Estrefiimiento o diarrea  OHipertensién arterial hereditaria y porfiria variegata.

O Pérdida sensorial

¢Cuanto tiempo ha estado experimentando estos sintomas? JAlguna vez los sintomas le obligaron a ir al hospital?

O Si O No

Anote cualquier informacién adicional que considere importante para informar a su médico:
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3. :Se ha sometido a alguna de las siguientes intervenciones quirurgicas o ha recibido
alguno de los siguientes diagnosticos? Marque todas las que corresponda:

(‘v—\ Trastornos Lu Trastornos z‘:,-'-(j Afecciones abdominales que
G\!j gastrointestinales®" - neurolégicos/neuropsiquiatricoss! requieren intervencion quirdrgica®

O Sindrome del intestino O Fibromialgia .- O Apendicitis (inflamacion del apéndice)

irritable (SII) - i i g

O Sindrome de Guillain-Barré O Colecistitis (inflamacin de la vesicula biliar)

O Gastroenteritis aguda Psicosi O Peritonitis )

con vomitos O Psicosis eritonitis (inflamacién en el abdomen)
O Hepatitis W Trastornos ginecolégicos®" O Oclusién intestinal (plogueo intestinal)
O Enfermedad de Crohn O Endometriosis

Después de la intervencién quirtrgica, ¢sigue teniendo el mismo dolor intenso e inexplicable? O Si  ONo O No procede

4. ;Han comenzado los sintomas dias después de la exposicion a cualquiera de los
siguientes? Marque todas las que corresponda’:

L ¢ ¢ ¥ & @

[0 ALGUNOS [0 CAMBIOS HORMONALES O BEBER O FUMAR O ESTRES CAUSADO POR: O AYuNO

MEDICAMENTOS Se incluyen los niveles de ALCOHOL — Infecciones o dieta
Consulte a su profesional estrogeno y progesterona. - Intervencién quirdrgica extrema
sanitario para identificar Estas hormonas fluctian N fisi
qué farmacos podrian no més durante las 2 semanas = Agotam!ento 151c0
ser seguros, posiblemente previas a que comience el - Agotamiento emocional

NO SEgUros o Seguros ciclo menstrual de la mujer.
para usted.

5. ¢Han alterado sus sintomas partes de su vida? marque todas las que corresponda’®':

OSuefio OTrabajo O Alimentacion O Vida social/planes ¢Cémolahan alterado? | : |
O Memoria/pensamiento claro O Finalizacion de tareas 1 5 10
O Mantenimiento de la energia O Otra: ¢Con qué frecuencia? O Diariamenente O Semanalmente

O Mensualmente O Anualmente

6. ¢A algun miembro de su familia le han diagnosticado previamente un tipo de PAH?
O Porfiria aguda intermitente (PAl) OPorfiria variegata (PV) O Coproporfiria hereditaria (CPH)

O Porfiria por deficiencia de ALAD (PDA) O No O No estoy seguro/a

Anote cualquier informacién adicional que considere importante para informar a su médico:

20f3

Desarrollada y producida por Alnylam. Esta guia de conversacion esta destinada a pacientes con PAH con el fin de concienciar sobre la

enfermedad y no reemplaza la opinion de un médico debidamente formado.




[Besitavea | 2 Alnylam:

Acute Hepatic Porphyria

De qué manera se diagnostica la PAH

La porfiria aguda hepatica (PAH) hace referencia a una familia de enfermedades genéticas raras que se caracterizan por episodios
potencialmente mortales y, en algunas personas, presenta manifestaciones debilitantes crénicas que repercuten negativamente
en el funcionamiento diario y en la calidad de vida."'? Las dos técnicas mas frecuentes que usa un médico para determinar si una
persona tiene PAH son un analisis puntual de orina y una prueba genética:*'®

Analisis puntual de orina
* La PAH se puede diagnosticar con un analisis puntual de orina de los niveles de PBG (porfobilinégeno), ALA (acido

aminolevulinico) y porfirina™=213

* No se recomienda realizar una recogida de orina de 24 horas, puede dar lugar a un retraso considerable en la
confirmacion del diagndstico™
* Se recomienda realizar un analisis de orina durante un episodio o poco después’?

* Los andlisis de porfirinas pueden ayudar a identificar el tipo especifico de PAH, pero no se usan solos para
diagnosticar la PAH?

Prueba genética

* Una prueba genética con una muestra de sangre o saliva puede ayudar a confirmar un diagndéstico o determinar el

tipo especifico de PAH?
* Puede descartar la PAH si no existe una mutacién genética’

* La PAH es una enfermedad genética hereditaria, por lo que los familiares de alguien que tiene PAH también pueden
haber heredado el gen alterado responsable del trastorno. Si bien es posible que la mayoria de las personas
con un gen alterado nunca tengan sintomas, pueden presentar, sin embargo, riesgo de sufrir un episodio o
complicaciones asociadas a niveles elevados de ALA y PBG.¢ El conocimiento del riesgo genético de PAH puede
permitir a las personas tomar decisiones informadas con respecto al estilo de vida y a los medicamentos con la
intencién de prevenir episodios y complicaciones de la enfermedad." Por lo tanto, puede que los familiares de

alguien que tiene PAH quieran consultar a su médico sobre las pruebas genéticas para la PAH."”

*PBG y ALA son sustancias que se producen cuando el higado produce hemo. Los niveles elevados de PBG y ALA pueden volverse toxicos y se han asociado a los
sintomas y episodios de PAH24,

Esta informacidn estd destinada exclusivamente a fines de concienciacidn sobre la enfermedad. Nada en el sitio supone asesoramiento médico personalizado. Se recomienda
a las personas que consulten a su médico u otro profesional sanitario adecuado.
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Visite Livingwithporphyria.eu para obtener mas informacion sobre la PAH.
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