¢SE TRATA DE PORFIRIA AGUDA HEPATICA (PAH)?

SOSPECHA

Entre los signos y sintomas de la PAH* se encuentran®=:

DOLOR ABDOMINAL
DIFUSO E INTENSO

UNO O MAS DE LOS
|7 SIGUIENTES ]

Sistema nervioso [l Sistema nervioso |l Sistema nervioso

PERIFERICO CENTRAL AUTONOMO
92%
* Debilidad o * Ansiedad * Nauseas * Lesiones en la un . °
dolor en las ° Depresién o \VOmitos pie| expuesta de los paCIenteS con PAH
extremidades | | « |nsomnio al sol* informan de dolor abdominal
e Confusién (describen un dolor abdominal agudo sin

un punto concreto)®®

El 32 % de los pacientes con PAH presentan hiponatremia?
*Existen 4 subtipos de PAH. Aproximadamente un 80 % de los casos se tratan de porfiria aguda intermitente (PAl), seguida de
coproporfiria hereditaria (CPH), porfiria variegata (PV), y porfiria por deficiencia de ALA deshidratasa (PDA) que es sumamente rara.'*

TLos sintomas cutaneos solo se presentan en la CPH y la PV.1®

Confirmar sospechas mediante
sencillos analisis puntuales de orina®

PBG

(porfobilindgeno)*

ALA

(&cido delta-aminolevulinico)*

Porfirinas

Q El andlisis de las porfirinas en orina es
una prueba no especifica y no deberia
ser la Unica prueba utilizada en el
diagnostico de la PAHS

*El PBG y el ALA son precursores de las porfirinas que se
producen de forma natural en la via de biosintesis del grupo
hemo en el higado, pero que alcanzan niveles neurotdxicos en
pacientes con una PAH sintomatica.'?

Los sintomas no especificos
pueden conducir a un
diagndstico erréneo
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SLos analisis de la porfirina pueden permitir diferenciar una PAH

especifica.!
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Porfiria aguda hepatica (PAH)

Los niveles elevados de ALA y PBG podrian EXPLICAR el DOLOR

Una familia de enfermedades genéticas minoritarias

La PAH consta de episodios agudos potencialmente mortales y, en algunos pacientes, crénicos, con sintomas
debilitantes. Podria causar anos de sufrimiento y de una calidad de vida reducida.3>

La PAH es causada por uno de varios posibles defectos enzimaticos en la via de biosintesis del grupo hemo
en el higado. Estos defectos incluyen la sobreexpresion compensatoria del ALA sintasa 1 (ALAS1), que causa
acumulaciones neurotoxicas de ALAy PBG y produce las manifestaciones de la enfermedad.*?

Carga neurotoéxica del ALAy el PBG

El ALAy el PBG son precursores normales de la sintesis de la porfirina, pero también son neurotdxicos en
concentraciones elevadas.?

Se cree que el ALA es la neurotoxina principal responsable de la triada de sintomas crénicos, episodios agudos y
complicaciones de la enfermedad a largo plazo. Aunque es menos neurotéxico, el PBG tiene una alta especificidad
como marcador diagndstico para la PAH.2®

Deberia testarse los niveles de ALAy de PBG, ademas de las porfirinas, para confirmar un diagndstico de PAH.
Los niveles normales de PBG en orina en pacientes sintomaticos, excluyen a los 3 subtipos mas frecuentes de PAH
como causa de los sintomas. Como, lo mas probable es que el ALAy el PBG estén elevados durante los periodos
sintomaticos, el momento en que se realiza la prueba es importante.?¢

Sintomas incapacitantes, principalmente en las mujeres
La enfermedad sintomatica se presenta con mayor frecuencia en mujeres en edad fértil. Los signos y sintomas
principales son causados por efectos en el sistema nervioso.?®

Aungue el cuadro clinico puede variar, el sintoma cardinal es dolor abdominal difuso intenso que se presenta en
hasta un 92 % de los pacientes. Otros sintomas frecuentes pueden ser nduseas y vémitos, orina oscura o rojiza,
confusiéon y ansiedad, y dolor o debilidad en las extremidades.®>

En una cohorte de pacientes con episodios frecuentes, hasta un 65 % de los pacientes informaron también de
sintomas cronicos, y un 46 % reportaron sintomas diarios.”

Consecuencias de un diagnéstico tardio

La PAH suele dificultar el diagnéstico, debido a que sus sintomas coinciden con los de muchas otras afecciones
frecuentes.®

Sin un diagnéstico temprano, los pacientes podrian ir de un especialista a otro y tener varias hospitalizaciones,
procedimientos quirdrgicos innecesarios, asi como complicaciones médicas a largo plazo, tales como nefropatia e
hipertensién?®

Los pacientes con episodios recurrentes podrian haber recibido un diagnéstico de:

Gastroenteritis virica, sindrome del intestino irritable, colecistitis, apendicitis, hepatitis, endometriosis, depresion, psicosis,
estrés, trastornos convulsivos, sindrome de Guillain-Barré, saturnismo o sindrome de abstinencia.?¢?®

Si los signos y sintomas lo hacen sospechar de PAH, prescriba estos analisis

de orina para confirmar!

PBG ALA Porfirinas
(porfobilindgeno) (acido es una prueba no especifica y no deberia ser la
delta-aminolevulinico) Unica prueba utilizada en el diagnéstico de la PAH
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