IST ES EINE AKUTE HEPATISCHE

PORPHYRIE (AHP)?

Einige Krankheitszeichen
und Symptome der AHP* sind:*3

STARKE DIFFUSE ¢
BAUCHSCHMERZEN
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* Glieder- * Angst s Ubelkeit * Hautldsionen . . o
schwiche- e SE T an sonnen- der Patienten mit einer AHP
oder exponierten klagen liber Bauchschmerzen
-schmerzen Stellen* (3hnlich einem akuten Abdomen, aber

ohne spezifische Lokalisation)®®

*Es gibt vier AHP-Subtypen. In etwa 80 % der Fille handelt es sich um eine akute intermittierende Porphyrie (AIP), gefolgt von der
hereditiren Koproporphyrie (HCP), Porphyria variegata (PV) und der extrem seltenen ALAD-Mangel-Porphyrie (ADP)."#

THautspezifische Symptome treten nur bei HCP und PV auf. -2

Bestatigen Sie den Ver-
dacht durch einen einfachen
Urin-Schnelltest!3

PBG

(Porphobilinogen)*

ALA
(Delta-Aminolavulinsaure)*

Porphyrine
Q Der Urinporphyrin-Wert ist ein

unspezifischer Parameter und sollte
nicht allein zur Diagnose einer AHP
herangezogen werden.’

Unspezifische Symptome kénnen
zu Fehldiagnosen fiihren

x Reizdarmsyndrom

X

Entziindliche Darmerkrankung

Endometriose

Fibromyalgie

VERDACHT

Psychiatrische Erkrankungen

*PBG und ALA sind Porphyrin-Vorstufen der Ham-Biosynthese in der
Leber, die bei Patienten mit symptomatischer AHP neurotoxische
Werte erreichen.'?

$Mit Porphyrin-Analysen kann der spezifische AHP-Typ ermittelt

werden.!
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Akute hepatische Porphyrien (AHPs)

Erhéhte ALA- und PBG-Konzentrationen ERKLAREN méglicherweise den SCHMERZ

Eine Familie seltener, genetischer Erkrankungen

AHPs gehen haufig mit chronischen, stark beeintrachtigenden Symptomen einher, die durch akute, potenziell
lebensbedrohliche Attacken in Erscheinung treten. Dies kann zu jahrelangem Leid und einer geringeren Lebensqualitat
fihren.t35

AHPs werden durch einen von mehr_eren Enzymdefekten im Ham-Biosyntheseweg in der Leber verursacht. Diese Defekte
induzieren eine kompensatorische Uberexpression von ALA-Synthase 1 (ALAS1), was zu neurotoxischen Anreicherungen
von ALA und PBG und somit zu Manifestationen der Erkrankung fihrt.%?

Die neurotoxische Belastung durch ALA und PBG

ALA und PBG sind normale Vorlauferstoffe der Porphyrinsynthese, sind aber in hohen Konzentrationen au3erdem
neurotoxisch.!

Es wird angenommen, dass ALA das primare Neurotoxin ist, das fiir die Triade aus chronischen Symptomen, akuten
Attacken und langfristigen Krankheitskomplikationen verantwortlich ist. PBG ist weniger neurotoxisch, aber ein
hochspezifischer diagnostischer Marker fiir AHPs.23

Um eine AHP-Diagnose zu bestatigen, sind ALA und PBG zusammen mit Porphyrinen zu testen. Eine normale PBG-
Konzentration im Urin bei symptomatischen Patienten schlie3t die 3 hdufigsten AHPs als Ursache der Symptome aus.
Da ALA und PBG wahrend symptomatischer Perioden héchstwahrscheinlich erh6ht sind, ist der Zeitpunkt des Tests
wichtig.b2¢

Stark beeintriachtigende Symptome, iiberwiegend bei Frauen

Die symptomatische Krankheit tritt am haufigsten bei Frauen im gebarfahigen Alter auf. Die Hauptanzeichen und
-symptome sind auf Auswirkungen auf das Nervensystem zurickzufiihren.?®

Zwar variieren die auftretenden Symptome, jedoch sind._schwere, diffuse Bauchschmerzen bei bis zu 92 % der Patienten
das Hauptsymptom. Andere haufige Symptome kdnnen Ubelkeit und Erbrechen, dunkler oder rétlicher Urin, Verwirrtheit
und Angst sowie Gliederschmerzen oder -schwéche sein.®?

In einer Patientenkohorte mit hdufigen Attacken berichteten bis zu 65 % der Patienten auBerdem lber chronische
Symptome und 46 % berichteten Giber tagliche Symptome.®

Folgen einer verzégerten Diagnose

AHPs werden haufig nicht diagnostiziert, weil sich die Symptome mit denen zahlreicher haufiger Erkrankungen
Uberschneiden.®

Ohne eine friihzeitige Diagnose werden Patienten moglicherweise von Facharzt zu Facharzt iberwiesen, wiederholt
ins Krankenhaus eingewiesen, unnétigen Operationen unterzogen und sehen sich mit langfristigen medizinischen
Komplikationen wie Nierenerkrankung und Hypertonie konfrontiert.?®

Patienten mit rezidivierenden Attacken haben méglicherweise zuvor folgende Diagnosen
erhalten:

Virale Gastroenteritis, Reizdarmsyndrom, Cholezystitis, Appendizitis, Hepatitis, Endometriose, Depression, Psychose, Stress,
Krampfanfalle, Guillain-Barré-Syndrom, Bleivergiftung oder Entzugserscheinungen.?¢®

Wenn die Anzeichen und Symptome bei lhnen den Verdacht auf AHPs erwecken,

ordnen Sie die folgenden Spontanurintests zur Bestitigung an'?

PBG ALA Porphyrine
(Porphobilinogen) (Delta-Aminolavulinsiure) Dies ist ein unspezifischer Test und sollte

nicht allein zur Diagnose von AHPs
herangezogen werden.
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