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Potrebbe trattarsi di porfiria epatica acuta (AHP)?

La porfiria epatica acuta causa solitamente episodi acuti di dolore addominale severo e inspiegabile,
insieme a uno o piu dei seguenti sintomi:

© Dolore degli arti, dorsale o toracico: & Convulsioni?

(© Nausea! (© Debolezza degli arti'

& Vomito?! (@ Urine scure o rossastre*
© Confusione?! © Stipsi'

@ Ansia? & Diarreat

© Insonnia® O Allucinazionit

Puo darsi che lei abbia avuto diversi appuntamenti con il medico, che abbia ricevuto una serie di
diagnosi diverse e trattamenti, compresi interventi chirurgici, che non hanno portato giovamento.!

Se tutto cio le sembra familiare, la causa potrebbe essere la porfiria epatica acuta, o AHP.

L'’AHP é una malattia genetica rara con una vasta gamma di sintomi simili a quelli di altre malattie,
rendendo spesso difficile una diagnosi corretta.> Le persone affette da AHP possono aspettare anni
per ricevere una diagnosi accurata e confermata.® La buona notizia € che il suo medico puo verificare
la presenza dell’AHP utilizzando i test adeguati.?

Questo opuscolo fornisce materiale didattico, risorse e informazioni sui segni e i sintomi dell’AHP,
sulla convivenza con essa e sulle modalita della sua diagnosi, in modo da poter iniziare una

conversazione con il proprio medico e ottenere delle risposte.
- @ una diagnosi. Durante quei 2 anni e mezzo ho
: ‘ conosciuto urologi, ginecologi, gastroenterologi,
L specialisti in chirurgia dell’apparato digerente,
S psichiatri: nessuno mi ha dato una diagnosi, mi
hanno detto che veniva dalla testa 9@

"f; »--'Bﬂﬁ'—' — Isabelle, convive con I'’AHP
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6 Ci sono voluti 2 anni e mezzo prima che ci fosse




Che cos'e I'AHP?

AHP indica una famiglia di malattie genetiche rare caratterizzate da attacchi acuti potenzialmente fatali
e, per alcune persone, da sintomi cronici debilitanti che influiscono negativamente sulle funzionalita
quotidiane e sulla qualita della vita.? Esistono 4 tipi di AHP:

AIP VP HCP ADP
Porfiria acuta Porfiria variegata Coproporfiria Porfiria da
intermittente ereditaria deficit di ALAD
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PIU COMUNE ESTREMAMENTE RARA

Quali sono gli effetti dell’AHP sull’organismo

—_ /,,/’ “/,,,,5’ —
Nell’AHP, quando I'attivita di Cio determina Queste tossine ALA e PBG sono dannosi per
ALAS1 aumenta, il processo I'accumulo di tossine vengono rilasciate in le cellule nervose e sono stati
di produzione dell’eme non chiamate ALA e PBG tutto il corpo associati agli attacchi acuti e ad
riesce a tenere il passo nel fegato altri sintomi di AHP

Nelle persone che presentano un difetto genetico associato all’AHP, uno degli enzimi della sintesi dell’eme
non funziona correttamente.! L'eme & essenziale per I'organismo ed & necessario al fegato per funzionare
correttamente.” Nel fegato, la sintesi dell’eme & controllata da un enzima chiamato ALAS1.8

Quando I'attivita di ALAS1 aumenta, I'enzima che non funziona correttamente non riesce a tenere il passo. Cio
determina I'accumulo nel fegato di tossine chiamate acido aminolevulinico (ALA) e porfobilinogeno (PBG) che
vengono rilasciate in tutto il corpo.*

ALA e PBG sono dannosi per le cellule nervose e sono stati associati agli attacchi acuti e ad altri sintomi di
AHP1&°Gli attacchi improvvisi sono associati a disfunzioni diffuse all'interno del sistema nervoso e a una vasta
gamma di sintomi che possono essere simili quelli di altre malattie, rendendo difficile la diagnosi.

L'esperienza con I’AHP é diversa da persona a persona

Gli attacchi acuti possono essere fatali e possono durare giorni. Gli attacchi acuti non sono I'unico segno di
AHP. Alcune persone con AHP presentano quotidianamente sintomi debilitanti, i cosiddetti sintomi cronici,
anche quando non hanno attacchi. Questo & uno degli aspetti che rendono difficile la diagnosi.*°

AHP = porfiria epatica acuta; ALA = acido aminolevulinico; PBG = porfobilinogeno



Quali sono i segni e i sintomi dell’AHP?

| sintomi dell’AHP possono variare da persona a persona e cambiare nel tempo. Non tutte le persone
affette da AHP presentano tutti i sintomi elencati qui e in questo opuscolo, e alcune persone hanno
sintomi pil frequenti o piu gravi di altre.! Il dolore addominale severo e inspiegabile ¢ il sintomo pil
comune, che si verifica nell’85-95% delle persone che soffrono di attacchi di AHP.! Le persone affette
da AHP possono anche presentare almeno uno dei molti altri sintomi apparentemente non correlati:

SISTEMA NERVOSO SISTEMA NERVOSO|
PERIFERICO CENTRALE
Debolezza o dolore degli arti Confusione
Intorpidimento Ansia

Affaticamento Crisi convulsive

Insonnia
Allucinazioni
Depressione

Stanchezza

Paresi

Paralisi respiratoria
Perdita sensibilita

GASTROINTESTINALI ‘
Stipsi o diarrea

SINTOMI CUTANEI

1

(PELLE)*

) Lesioni o vesciche sulle zone
SISTEMA NERVOSO della pelle esposte al sole
AUTONOMO
Dolore addominale inspiegabile
Dolore dorsale o toracico -l
Nausea e vomito CARDIOVASCOLARI

Battito cardiaco accelerato

- Pressione arteriosa elevata
ALTRI J
Urine scure o rossastre
Basso contenuto di sodio nel sangue

*Solo per la porfiria variegata (VP) e la coproporfiria ereditaria (HCP).

L'AHP puo avere un impatto significativo sulla vita quotidiana di una persona

L’AHP & imprevedibile e gli attacchi acuti sono debilitanti. Puo stravolgere la vita con sintomi che possono
compromettere qualunque attivita, dal sonno alla capacita di lavorare e di socializzare. Le persone affette da
AHP possono vivere costantemente nella paura di attacchi acuti®

Fisicamente e molto difficile perché il dolore & molto intenso.
A volte fa cosi male che ti senti come se stessi per morire.
Mentalmente ci si sente un po’ persi perché non si sa se e
normale soffrire cosi tanto. Non sappiamo se altre persone
stanno attraversando la stessa cosa, se siamo soli e,
soprattutto, cosa dobbiamo fare per farla smettere 9 9

— Marion, convive con I'’AHP




Diagnosticare I'AHP

Se ha dei sintomi che pensa possano essere dovuti all’/AHP, ne parli con il suo medico.
Visiti il sito Livingwithporphyria.eu per scaricare una Guida alla discussione con il medico che la
aiutera a prepararsi a discutere con il suo medico riguardo all’AHP e alle opzioni di test.

L'importanza di una diagnosi precoce

Una diagnosi tempestiva e accurata dell’AHP puo essere fondamentale per riuscire a conservare
la qualita della vita di una persona:

& Adottando misure per gestire i fattori che possono scatenare gli attacchi acuti
(© Capendo cosa sta succedendo nel proprio corpo e perché

(D Evitando le complicanze che possono derivare da diagnosi errate e da interventi chirurgici
o procedure non necessari'!

Come viene diagnosticata I’AHP

Le due tecniche piti comuni che i medici utilizzano per determinare se una persona é affetta da AHP sono un
test delle urine estemporanee e un test genetico:®

TEST DELLE URINE ESTEMPORANEE
o L'AHP puo essere diagnosticata con un test delle urine estemporanee che misura i livelli di PBG
EI (porfobilinogeno), ALA (acido aminolevulinico) e porfirine urinarie>>>
« La raccolta delle urine delle 24 ore & sconsigliata e pud comportare un notevole ritardo nella
conferma della diagnosi*

« Si raccomanda di effettuare il test delle urine durante o poco dopo un attacco?
« Le analisi delle porfirine possono aiutare a identificare il tipo specifico di AHP, ma non sono
utilizzate da sole per diagnosticare I'’AHP?
TEST GENETICO
« Un test genetico eseguito con un campione di sangue o di saliva pud aiutare a confermare una
diagnosi o a determinare il tipo specifico di AHP?

« Puo escludere I’AHP se non & presente una mutazione genetica?

o L'AHP & una malattia genetica ereditaria, quindi anche i familiari di una persona affetta da AHP
potrebbero aver ereditato il gene alterato responsabile del disturbo. Anche se la maggior parte
delle persone con un gene alterato potrebbe non manifestare mai alcun sintomo, esse sono
comunque a rischio di avere un attacco acuto, o a rischio di complicazioni associate a livelli elevati
di ALA e PBG Conoscere il rischio genetico di AHP pud aiutare a prendere decisioni informate
sullo stile di vita e i medicinali al fine di prevenire gli attacchi acuti e le complicanze croniche della
malattia Pertanto, & bene che i familiari di una persona affetta da AHP parlino con il loro medico
riguardo ai test genetici per I'AHP.

Queste informazioni sono destinate esclusivamente a fini di sensibilizzazione sulla malattia. Nessuna delle informazioni contenute su questo
sito costituisce una consulenza medica individuale. Si consiglia di consultare il proprio medico o altri operatori sanitari competenti.



AHP: conoscere i fattori scatenanti degli attacchi acuti

Di sequito sono indicati i fattori scatenanti comuni degli attacchi acuti. Poiché i fattori scatenanti
possono essere diversi da persona a persona, potrebbero essercene altri che non sono elencati qui*

Fare attenzione a: @ Cercare di evitare:

« Il modo in cui alcuni medicinali « Consumo di alcolici
appartenenti ad alcune classi di farmaci e Fumo
possono influire sull’AHP, tra cui: « Digiuno o dieta drastica’?

o Farmaci anticonvulsivanti

o Antistaminici

66) Per me sono soprattutto le
variazioni ormonali che scatenano
gli attacchi acuti. Ma ci sono stati
ool con i o se ho delle domand anche degli attacchi acuti scatenati
e ap e ;erf d:nt;::r'; ¢ dall'assunzione di certi farmaci, dallo
quali farmaci potrebbero essere pericolosi, stress, dalla stanchezza e anche
potenzialmente pericolosi o sicuri per lei. quando non mangio abbastanza per
o Fluttuazioni dei livelli ormonali durante il un certo periodo di temPO- Inoltre,
ciclo mestruale I'alcol, per quanto poco si beva,
« Stress causato da: provoca spesso degli attacchi acuti.

* Infezioni S — Marion, convive con I'’AHP 9
« Intervento chirurgico

» Stress fisico
« Stress psicologico®*®

« Ormoni
« Farmaci per I’'emicrania

» Sedativi




Come ottenere lI'aiuto necessario

Parlare con il proprio team sanitario

Se pensa di avere I'’AHP, ne parli con il suo medico. Condividere i suoi sintomi e le sue preoccupazioni
puo aiutare il medico a elaborare un piano di gestione adatto a lei. Visiti il sito Livingwithporphyria.eu
per scaricare un’utile Guida alla discussione con il medico.

Richiedere informazioni e supporto

Esistono molte risorse educative a sua disposizione, cosi come gruppi di sostegno per le persone che
convivono con I"AHP. Anche se non conosce nessun’altra persona affetta da AHP, esistono modi per
trovarle e mettersi in contatto con loro. Pu6 anche trovare informazioni utili attraverso le sequenti
organizzazioni indipendenti di pazienti:

Associazione o - - _ N
Amici della Porfiria Visita I'Associazione Amici della Porfiria per saperne di piu:

San Pio da Pietrelcina « http://www.porphyria.it

ONLUS

Rivolgersi alla famiglia

In presenza di una malattia come I’AHP, & utile che la sua famiglia e/o i suoi amici intimi
comprendano la sua malattia in modo da saperla sostenere al meglio. Si assicuri di spiegare alle
persone a lei vicine I'importanza dei passi che sta compiendo per evitare i fattori scatenanti.

Parlare con gli altri dell’AHP

Valuti la possibilita di parlare dell’AHP con la famiglia, gli amici e possibilmente con i colleghi.
Spiegare loro cos’é I’AHP puo aiutarli a comprendere il peso particolare di questa malattia debilitante.
Puo essere impegnativo, ma ecco alcuni consigli che possono rendere piu facili queste conversazioni:

/1] Inizi dicendo che I'AHP esiste davvero
/2| Dica loro che alcune persone affette da AHP possono avere attacchi acuti debilitanti

'3 Spieghi che alcune persone affette da AHP presentano sintomi costanti

Visiti il sito Livingwithporphyria.eu per trovare ulteriori risorse per la comprensione e la

convivenza con I'AHP.




‘ : 66 Ho deciso di mettermi in contatto con i pazienti per
<l spiegare il significato di questa malattia. Per fare in
modo che I’AHP sia finalmente presa in considerazione
e i pazienti siano pit informati e ascoltati perché al
momento non é affatto cos. @ 9

— Stéphanie, convive con I’AHP
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