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RESUMO 

Introdução: A porfiria hepática aguda (PHA) é um grupo de doenças genéticas raras 

da biossíntese do heme, caracterizado por ataques neuroviscerais agudos e sintomas  

crônicos. 

Objetivos. Avaliar impacto da PHA na qualidade de vida ao longo do tempo.    

Métodos: Pacientes adultos que sofreram >1 ataque de PHA nos últimos 2 anos ou 

recebendo tratamento profilático, sem uso de givosirana, realizaram uma pesquisa on-

line para avaliar as mudanças na saúde desde início da doença.   
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Resultados: Noventa e dois pacientes completaram a pesquisa (90% sexo feminino, 

idade média 41,1 anos; tempo médio de diagnóstico 6,4 anos e duração média de 16,9 

anos). A maioria dos pacientes relatou impactos negativos na saúde emocional (90%), 

física (87%), financeira (75%), social (70%) e cognitiva (66%) e descreveram piora 

emdor crônica (66%), doença renal (55%) e dor aguda (48%) desde o diagnóstico. 

Verificou-se que 22% dos pacientes apresentavam doença ativa há 0–5 anos, com 

idade média 33,9 anos e mediana de 2.5 ataques nos últimos dois anos, e 73% há ≥6 

anos, 43,4 anos e 5 ataques. Em relação a escala GAD-7, 35% do primeiro grupo 

obteve a pontuação > 10 e 28% >15, comparados a 51% e 28% no segundo grupo.  Na 

escala PHQ-8, 30% dos pacientes com 0-5 anos de doença ativa relataram uma 

pontuação ≥10, depressão moderada a grave,  versus 66% dos pacientes que 

apresentavam PHA por ≥6 anos. 

Conclusão: Pacientes com PHA apresentaram impactos negativos em vários domínios 

da saúde e piora na doença desde o diagnóstico inicial.  
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