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RESUMO 

Introdução e objetivos: A porfiria hepática aguda (PHA) é um grupo de doenças 

genéticas raras da biossíntese heme que resulta em ataques neuroviscerais graves e 

complicações que afetam negativamente a qualidade de vida. Este estudo avaliou o 

impacto do tratamento profilático e não profilático nos desfechos relatados pelos 

pacientes. 

Métodos: Pacientes adultos (EUA, Itália, Espanha, Austrália, México e Brasil) com 

PHA com >1 ataque de porfiria nos últimos 2 anos ou recebendo tratamento profilático ( 

hemina intravenosa e/ou glicose) para prevenção de ataques completaram uma 
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pesquisa on-line entre 19 de janeiro e 26 de abril de 2021. Foram realizadas análises 

descritivas de dados demográficos, características de saúde e desfechos utilizando as 

escalas Generalized Anxiety Disorder-7 [GAD-7; 0–21] e Patient Health Questionnaire 

[PHQ-8; scale, 0–24]  , Os pacientes recebendo givosirana foram excluídos. 

Resultados: Noventa e dois pacientes com PHA completaram a pesquisa (idade média 

41,1 anos; 90,2% sexo feminino). O tratamento profilático foi utilizado por 38,0% dos 

pacientes. Os participantes que receberam e não receberam tratamento profilático 

relataram sua saúde física atual (88,6% e 71,9%), emocional (68,6% e 73,7%), 

cognitiva (54,3% e 52,6%), financeira (74,3% e 68,4%) e social (62,9% e 49,1%) como 

ruim ou regular, respectivamente. As pontuações médias de GAD-7 e PHQ-8 para os 

pacientes que receberam profilaxia foram de 10,3 e 12,4, respectivamente, e para 

aqueles que não receberam profilaxia foram de 10,3 e 11,8, respectivamente. 

Conclusões: Independentemente da abordagem de tratamento atual, a PHA tem 

impacto importante na diminuição da qualidade de vida dos pacientes. 
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