POREIRIAS

0 que siio as Porfirias?

As Porfirias sdo um grupo de doencas metabdlicas hereditdrias raras que
afetam o processo de producio do heme, uma substdncia importante para a
formacdo da hemoglobina, responsdvel pelo transporte de oxigénio no
sangue. Essas condicoes podem se manifestar de vdrias maneiras e podem ser
extremamente debilitantes.

Existem vdrios tipos de Porfirias, cada um causado pela deficiéncia de uma
enzima especifica. Abaixo estdo alguns dos tipos mais comuns:

1. Porfiria Aguda Intermitente: Causa ataques agudos de dor
abdominal intensa, fraqueza muscular e outros sintomas graves.

2. Porfiria Eritropoiética Congénita: Afeta a pele e pode causar
sensibilidade a luz solar e bolhas na pele.

3. Porfiria Cuténea Tardia: Provoca bolhas na pele quando exposta a luz
solar, além de sintomas hepdticos.

4. Porfiria Hereditdria Coproporfiria: Causa dor abdominal e outros
sintomas neuroldgicos.

Sintomas Comuns:

= Dor abdominal intensa.
- Sensibilidade a luz solar.
= Pele com bolhas.

- Problemas hepaticos.

- Fraqueza muscular.

- Sintomas neurolégicos.




Diagnostico:

Avaliagio Clinica: O diagnéstico comeca com uma avaliagdo clinica
detalhada, que inclui revisdo dos sintomas, histérico médico familiar e
exame fisico.

Exames de Sangue: A andlise dos niveis de porfirinas na corrente
sanguinea é um passo fundamental. A urina também pode ser examinada
para verificar os tipos e quantidades de porfirinas presentes.

Em muitos casos, a confirmagéo diagnéstica é obtida por meio de testes
genéticos para identificar mutaces nos genes relacionados a Porfiria.

Tratamento:

0 tratamento varia de acordo com o tipo de Porfiria, mas pode incluir
terapias para aliviar os sintomas e evitar desencadeadores, como a
exposicéo a luz solar. Busque orientagio médical

A AFAG BRASIL estd aqui para apoiar pacientes e suas familias,
fornecendo informacdes, orientagéo e recursos. Vocé também pode encontrar
mais informacées na ABRAPO (Associacio Brasileira das Porfirias):
www.porfirias.org.br
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