Verdnica, Laura y Rosa Maria,
viviendo con PHA
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Los pacientes que aparecen en este folletto son pacientes reales con PHA y han dado
su consentimiento escrito para cesion de imagen y testimonios.

Encuentre informacion util sobre los sintomas, el
diagnostico y como vivir con PHA.

Living with

PORPHYRIA
Acute hepatic porphyria
| L AInylam:

Livingwithporphyria.eu

Alnylam Pharmaceuticals es responsable de la financiacion y el contenido de este folleto. Este folleto ha sido elaborado por Alnylam y esta dirigido al publico
en general en Europa, Oriente Medio y Africa con el fin de promover la salud, prevenir la enfermedad y brindar consejos para ayudar a comg

desarrollo de la enfermedad y ayudar a mejorar la calidad de vida. Nada en este folleto supone asesoramiento médico personalizado. Se reco
personas que consulten a su médico u otro profesional sanitario adecuado para que realicen un diagnéstico y tratamiento adecuado de la enfermedad.




iPodria tratarse de porfiria hepatica aguda (PHA)?

La porfiria hepdtica aguda generalmente causa episodios de dolor abdominal intenso y sin causa
aparente, junto con uno o mas de los siguientes:

O Dolor en las extremidades, la © Convulsiones?

espalda o el pecho!
P P (© Debilidad en las extremidades?
(& Nauseas!

& Vémitos?
(@ Confusiont?
@ Ansiedad?

© Insomnio?

(@ Orina oscura o rojiza*
@ Estreiiimiento!
& Diarrea!

@ Alucinaciones?

Es posible que haya tenido varias citas con el médico, haya recibido varios diagndsticos diferentes y
se haya sometido a tratamientos, incluso intervenciones quirtrgicas, que no ayudaron.!

Si esto le resulta familiar, la causa puede ser porfiria hepdtica aguda o PHA?

La PHA es una enfermedad genética rara con una amplia gama de sintomas que pueden ser
similares a los de otras enfermedades, lo que a menudo dificulta el diagndstico adecuado.® Las
personas con PHA pueden esperar afios para obtener un diagnéstico preciso y confirmado.® La buena
noticia es que su médico puede detectar la PHA usando las pruebas adecuadas.?

Este folleto brinda educacién, recursos e informacién sobre los signos y los sintomas de la PHA,
cémo vivir con PHA y la forma en que se diagnostica la PHA para que pueda iniciar una conversacion
con su médico y obtener respuestas.

Yo empecé a presentar sintomas dos aios antes de que
se me diagnosticara. Y en esos dos afos me hicieron
diversos diagnésticos. Me diagnosticaron de anemia,
dispepsia en el estémago, ansiedad. Hasta que me da

una crisis mds fuerte, y ya es cuando me diagnostican.

— Verdnica, viviendo con PHA 99




{Qué es la PHA?

La PHA 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.*? Existen 4 tipos de PHA:

PIA PV CPH PDA
Porfiria Porfiria variegata Coproporfiria Porfiria por
intermitente aguda hereditaria deficiencia de ALAD
L >
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MAS FRECUENTE EXTREMADAMENTE RARA

Como afecta la PHA al cuerpo

— “/,,,,;
En la PHA, cuando aumenta la Esto origina una Estas toxinas se ALA'y PBG son perjudiciales
actividad de ALAS1, el proceso acumulacion de liberan a todo el para las células nerviosas y se
de produccién del grupo hemo toxinas llamadas ALA cuerpo han asociado a los episodios y
no puede mantener el ritmo y PBG en el higado otros sintomas de PHA

En personas con un defecto genético para la PHA, una de las enzimas en la sintesis del grupo hemo no
funciona debidamente El grupo hemo es fundamental para nuestro organismo y es necesario para que
nuestro higado funcione correctamente.” En el higado, |a sintesis del grupo hemo esta controlada por una
enzima llamada ALAS1?®

Cuando la actividad de ALAS1 aumenta, la enzima que no funciona correctamente no puede mantener el
ritmo. Esto origina una acumulacién de toxinas llamadas acido aminolevulinico (ALA) y porfobilinégeno (PBG)
en el higado, que se liberan a todo el cuerpo.?

ALA'y PBG son perjudiciales para las células nerviosas y se han asociado a los episodios y otros sintomas
de la PHA®9 Los episodios subitos estan asociados a una alteracién generalizada del sistema nervioso y
una amplia gama de sintomas que pueden ser similares a los de otras enfermedades lo que dificulta el
diagndstico de la PHA.

Cada persona experimenta la PHA de una manera diferente

Los episodios agudos pueden ser potencialmente mortales y pueden durar dias. Los episodios agudos no son el Unico
signo de PHA; algunas personas con PHA también presentan manifestaciones debilitantes a diario, los llamados
sintomas crénicos, incluso cuando no estan teniendo episodios. Esto es parte de lo que dificulta el diagndstico*°

PHA = porfiria hepéatica aguda; ALA = &cido aminolevulinico; PBG = porfobilindgeno



éCuales son los signos y los sintomas de PHA?

Los sintomas de PHA pueden variar de persona a persona y cambiar con el tiempo. No todas las personas
con PHA experimentaran todos los sintomas enumerados aqui'y a lo largo de este folleto, y algunas
personas tendrdn sintomas con mas frecuencia o mds intensos que otras.! El dolor abdominal intenso

y sin causa aparente es el sintoma mas frecuente y se presenta en el 85 % al 95 % de las personas que
sufren episodios de PHA! Es posible que las personas con PHA también presenten al menos uno de
muchos otros sintomas aparentemente no relacionados:

SISTEMA NERVIOSO
PERIFERICO

Debilidad en las
extremidades o dolor
Entumecimiento
Fatiga

Cansancio

Paralisis

Paralisis respiratoria
Pérdida sensorial

GASTROINTESTINAL ‘
Estrefiimiento o diarrea

[ SISTEMA NERVIOSO l
AUTONOMO

Dolor abdominal sin causa aparente‘

SISTEMA NERVIOSO
CENTRAL
Confusién
Ansiedad

Convulsiones
Insomnio ‘

Alucinaciones
Depresion

SINTOMAS CUTANEOS W
(DE LA PIEL)*

Lesiones o ampollas en la ‘

piel expuesta al sol

Dolor en la espalda o el pecho

N&useas y vomitos CARDIOVASCULAR

Frecuencia cardiaca acelerada
Hipertension arterial

[ otrRO

Orina oscura o rojiza
Cantidad de sodio en la sangre baja

*Exclusivamente en porfiria variegata (PV) y coproporfiria hereditaria (CPH).

La PHA puede tener una repercusion importante en la vida diaria de la persona

La PHA es impredecible y los episodios son debilitantes. Puede interferir en su vida con sintomas que pueden
alterar todo, desde el suefio hasta la capacidad de trabajar y hacer vida social. Las personas con PHA pueden vivir
con el temor constante de sufrir episodios.

La porfiria tiene vomitos, tiene malestar, tiene dolor
abdominal, tiene alucinaciones, tiene pardlisis. Yo pasé por
todas las fases que tiene la enfermedad. El dolor es tan
profundo que dices bueno.. no quieres que nadie te moleste

— Rosa Maria, viviendo con PHA 99




Diagnéstico de la PHA

Si tiene sintomas que cree que pueden deberse a PHA, hable con su médico.

Cuanto antes se realice el diagnodstico, mejor

El diagndstico precoz y preciso de la PHA puede marcar una verdadera diferencia en la capacidad de
una persona para mantener su calidad de vida al

(© Tomar medidas para gestionar los factores que pueden desencadenar los episodios
(@ Comprender lo que esta sucediendo en su cuerpo y por qué

(@ Evitar las complicaciones que pueden provenir de diagnésticos incorrectos e intervenciones
quirdrgicas o procedimientos innecesarios'*

De qué manera se diagnostica la PHA

Las dos pruebas mds frecuentes que usa un médico para determinar si una persona tiene PHA son un analisis
puntual de orina y una prueba genética:%®

ANALISIS PUNTUAL DE ORINA
« La PHA se puede diagnosticar con un andlisis puntual de orina de los niveles de PBG
EI (porfobilinégeno), ALA (dcido aminolevulinico) y porfirinat#°
« No se recomienda realizar una recogida de orina de 24 horas, puede dar lugar a un retraso
considerable en la confirmacién del diagnéstico'

« Se recomienda realizar un andlisis de orina durante un episodio o poco después'?

« Los analisis de porfirinas pueden ayudar a identificar el tipo especifico de PHA, pero no se usan solos
para diagnosticar la PHA?

PRUEBA GENETICA
« Una prueba genética con una muestra de sangre o saliva puede ayudar a confirmar un diagnéstico

o determinar el tipo especifico de PHA?
« Puede descartar la PHA si no existe una mutacion genética?

« La PHA es una enfermedad genética hereditaria, por lo que los familiares de alguien que tiene
PHA 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 ALAy
PBG.: El conocimiento del riesgo genético de PHA puede permitir a las personas tomar decisiones
informadas con respecto al estilo de vida y a los medicamentos que pueden ser adecuados o no,
con la intencién de prevenir episodios y complicaciones de la enfermedad.* Por lo tanto, puede que
los familiares de alguien que tiene PHA quieran consultar a su médico sobre las pruebas genéticas
para la PHA™

Esta informacién esta destinada exclusivamente a fines de concienciacién 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.



PHA: tenga en cuenta los factores desencadenantes para los
episodios agudos

Los desencadenantes frecuentes de los episodios se muestran a continuacién. Dado que los
desencadenantes pueden ser diferentes para cada persona, puede haber otros que no se enumeran aqui***

Tenga en cuenta: @ Intente evitar:

« La forma en que algunos farmacos de « Beber alcohol
determinadas clases de medicamentos e Fumar
pueden afectar a la PHA, como: « Ayuno o dieta extrema®?

» Medicamentos para tratar las

convulsiones

« Antihistaminicos 66 El trayecto de la
enfermedad, superarla,

yo creo que no la voy a
superar nunca. Yo creo que
vas conviviendo con ella, y

me adapto a ella o ella a
mi porque vivimos juntas

« Hormonas
» Medicamentos para tratar la migrafa

« Sedantes

Hable con su médico si tiene alguna pregunta
sobre los medicamentos que estd tomando

y la PHA y para identificar qué medicamentos
podrian no ser seguros, posiblemente no — Rosa Maria, viviendo con PHA 99
seguros o sequros para usted.

« Fluctuaciones de los niveles de hormonas
durante el ciclo menstrual de la mujer

« Estrés causado por:
« Infecciones
« Intervencion quirdrgica
o Estrés fisico
« Estrés psicolégico®*®




Como obtener la ayuda que necesita

Hable con su equipo médico

Si cree que tiene PHA, hable con su profesional sanitario. Compartir sus sintomas e inquietudes puede
ayudarles a disefiar un plan de tratamiento adecuado para usted.

Busque informacion y apoyo

Hay muchos recursos educativos disponibles para usted, asi como grupos de apoyo para personas

que viven con PHA. Aunque es posible que no conozca a nadie mas con la enfermedad, hay formas de
encontrar a otras personas con PHA y conectarse. También puede encontrar informacion atil a través de
las siguientes organizaciones independientes de pacientes:

. Asociacion L . .
Espafiola de Asociacion Espaiola de porfiria:
p_ i o https://www.porfiria.or
Porfiria

Contacte a la familia

Con una enfermedad como la PHA, puede ser (til que la familia y/o los amigos cercanos comprendan la
enfermedad para que sepan cémo brindarle el mejor apoyo. Asegurese de explicar a las personas cercanas
a usted la importancia de las medidas que estd tomando para evitar los factores desencadenantes.

Hablar con los demas sobre la PHA

Considere hablar con familiares, amigos y posiblemente compareros de trabajo sobre la PHA. Explicarles
la PHA puede ayudarles a comprender la carga excepcional de esta enfermedad debilitante. Puede ser un
desafio, pero aqui tiene algunos consejos que pueden facilitar esas conversaciones:

/1| Empiece por decir que la PHA es real
2] Digales que algunas personas con PHA pueden sufrir episodios debilitantes

'3 Explique que algunas personas con PHA presentan sintomas continuos

Visite Livingwithporphyria.eu para obtener recursos adicionales para comprender y vivir con PHA.
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> (® 66 Las enfermedades raras, son mds raras todavia. Entonces
E? por dar un poco de voz también a aquellas personas que

- . , ,

no pueden o que aun todavia no lo saben y ya no por mi

y los que los tenemos, sino por los que van a venir. Que

v sepan que eso existe, que puede ser un diagnostico.
- — Laura, viviendo con PHA
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