Le Guide de discussion sur la porphyrie hépatique aigué (PHA) PORPHYRIA.ca
Entamez la conversation avec votre medecin

Porphyria hépatiqgua aigué

Utilisez ce guide de discussion pour noter vos symptdomes, puis présentez-le a votre médecin lors de votre prochaine

consultation afin de déterminer si vous devriez faire 'objet d'un dépistage de la porphyrie hépatique aigué (PHA).

Sélectionnez toutes les réponses appropriées dans votre cas.

1. Avez-vous eu de fortes douleurs inexpliquées pendant plus d'une journée dans

les regions suivantes ?

Entourez les regions ou vous avez ressenti ces douleurs et décrivez tous les détails a l'aide des lignes ci-dessous’.

POITRINE

(Decrivez)

VENTRE

(Décrivez)

DOS
(Décrivez)

MEMBRES

(Décrivez)

J B

2. Avez-vous presenteé l'un des signes et des symptomes suivants ? cochez toutes les réponses

appropriees'=:

O Faiblesse ou douleur dans 0O Confusion
les membres 0 Anxiété

O Engourdissement O Crises convulsives

O Epuisement OInsomnie

O Fatigue O Hallucinations

O Paralysie O Dépression

O Paralysie respiratoire O Constipation ou diarrhée

O Perte sensorielle

Depuis combien de temps présentez-vous ces symptomes ?

ODouleur abdominale inexpliguée O Urines foncées ou
rougeatres

O Faible taux de
sodium dans le sang

ODouleur dans le dos ou la poitrine
ONausées et vomissements

OLésions ou vesicules sur la peau
exposee au soleil*

OFrequence cardiaque élevee
: *Dans les types coproporphyrie
O HYF]EI’EEI"‘ISJDH héréditaire et porphyrie variegata

uniguement.

Vos symptomes vous ont-ils déja contraint(e) a vous
rendre a I'hopital ?

O Qui O Non

Veuillez noter toutes informations compléementaires qui selon vous sont importantes et doivent étre communiquées a votre

medecin :
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Ce guide de discussion n'est pas valide par une organisation medicale et ne remplace pas l'avis d'un médecin qualifie.
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3. Avez-vous recu l'un des diagnostics ci-apres ou fait I'objet de I'une des chirurgies
sulvantes? Cochez toutes les réponses appropriées :

(L'—\, Troubles
M gastro-intestinaux®’

O Syndrome du célon
irritable (SCI)

O Gastroentérite aigué
avec vomissements

C Troubles neurologiques/
& neuropsychiatriques 3

O Fibromyalgie
O Syndrome de Guillain-Barre

O Psychose

Affections abdominales
nécessitant une chirurgie®

A

f

O Appendicite
O Cholécystite

1 Peritonite

O Occlusion intestinale

O Hépatite Troubles gynécologiques®

V?

Apres une opeéeration chirurgicale, continuez-vous d'avoir les mémes fortes douleurs inexpliquees?
O Oui O Non 0 Non applicable

O Endomeétriose

1 Maladie de Crohn

4. Des symptomes ont-ils debuté dans les deux jours qui ont suivi une exposition a I'un
des élements suivants ? Cochez toutes les réponses appropriéees’ :

_ < R | T,
¢ ? e 8 @

f
[] TABAGISM [ STRESS CAUSE PAR: [0 JEONE

H@ir

[] PRISE DE [ FLUCTUATIONS [0 CONSOMMATION
MEDICAMENTS  notamment les taux d'cestrogéne -Une opération alimentaires
(Veuillez .énumérer et de prngem?mne. Ces chirurgicale a faible
les médicaments) hormones connaissent les plus —De la fatigue teneur en
fortes fluctuations pendant les 2 strkinop glucides
semaines qui précédent le début prysque
des régles de la femme. -De la fatigue

émotionnelle

5. Vos symptomes ont-ils perturbe certains aspects de votre vie ? Cochez toutes les réponses
appropriees®’:

OTravail OEcole

O Sommeil Quel degré | | |

de perturbation ? c 10

O Manger

O Votre capacité a sociabiliser ou a organiser des projets

O Memoire/lucidite O Mener a bien des taches

O Chaque semaine
O Chaque annee

O Chaque jour
O Chaque mois

A quelle fréquence ?

O Rester en forme O Autre :

6. Quelqu’un dans votre famille a-t-il déja recu un diagnostic d'un type de PHA ?

O Porphyrie aigué intermittente (PAlI) O Porphyrie variegata (PV) O Coproporphyrie hereditaire (CH)

O Porphyrie par déficit en ALAD (PDA) O Non O Je ne suis pas sur(e)

Veuillez noter toutes informations complémentaires qui selon vous sont importantes et doivent étre communiquées a votre medecin :
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Comment la PHA est diagnostiquée l@%

La porphyrie hépatique aigué (PHA) fait reference a une famille de maladies génetiques rares, caractérisées par des crises
menacant potentiellement le pronostic vital et, pour certaines personnes, des symptomes chroniques qui ont un impact negatif
sur le quotidien et la qualité de vie.'* Les personnes susceptibles de presenter des symptémes et qui soupconnent une PHA
doivent demander a leur médecin de rechercher une augmentation des taux de PBG, d'ALA et de porphyrines au moyen de
simples echantillons ponctuels d’'urine. Ci-dessous, vous pouvez voir comment les médecins parviennent a un diagnostic de
PHA. Apres les analyses d'urine, des tests genétiques peuvent étre utilisés pour confirmer le type spécifique de PHA.?

Ecarter les autres maladies

=

Soupconner les signes et symptomes de PHA

2
3| Doser le PBG, I'ALA et les porphyrines urinaires’>>1
(Analyse biochimique du PBG, de I'ALA et des porphyrines)

@ PBG (porphobilinogene)* @ ALA (acide aminolevulinique)* @ Porphyrines’

I est recommandeé de faire une analyse d'urine dans les 48 heures suivant l'apparition des symptomes, car les taux de PBG et
d’ALA diminuent avec le temps, ce qui augmente les risques de résultats faux negatifs. Le dosage des porphyrines urinaires est
un test non specifique, qui ne doit pas étre utilisé seul pour diagnostiquer la PHA.""
*Le PBG et 'ALA sont des substances produites lorsque le foie produit 'héme. Une augmentation des taux de PBG et d'ALA peut s'avérer toxique et a été
associée aux symptomes et aux crises de la PHA 21012
‘L'analyse des porphyrines peut contribuer a identifier le type de PHA.?

4| Faire le point sur les résultats des tests3
Positifs—Votre medecin peut procéder a un test genétique ou a l'analyse des porphyrines pour confirmer le type de PHA.

Negatifs—Si vous et votre médecin continuez de suspecter une PHA, repétez I'analyse d'urine lors d'une crise et/ou envisagez
un test genetique.

Tests genétiques gratuits

Alnylam commandite des programmes gratuits de tests génétiques assurés par des tiers destineés aux personnes
susceptibles d'étre porteuses d'une mutation génétique connue pour étre associée a la PHA. Le programme Alnylam Act®
a été mis au point afin de réduire les obstacles aux tests génétiques proposés aux personnes afin de les aider a prendre
des décisions mieux informees sur leur sante. Alnylam fournit le soutien financier a ce programme, mais les tests et
services sont assurés par des prestataires tiers indépendants. Les professionnels de la santé doivent confirmer que les
patients repondent a certains criteres pour pouvoir utiliser ce programme. Alnylam recoit des données anonymisees

sur les patients dans le cadre de ce programme, mais a aucun moment Alnylam ne recoit des informations permettant
d'identifier les patients. Alnylam recoit les coordonnées des professionnels de santé souscrivant a ce programme. Le test
génétique est disponible aux Etats-Unis et au Canada. Les professionnels de la santé souscrivant a ce programme n’ont
aucune obligation de recommander, d'acheter, de commander, de prescrire, de promouvoir, d'administrer, d’utiliser ou

de soutenir un produit quelconque d'Alnylam. AlmylamAct e

Votre professionnel de la santé devra souscrire au programme Alnylam Act® afin que vous puissiez vous soumettre a un
dépistage génétique gratuitement. Plus d'informations sur AlnylamAct.com.
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Visitez Porphyria.ca pour des informations complementaires sur la porphyrie hepatique aigué
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