Arbol familiar
La porfiria aguda hepatica (PAH) y yo E

Trace sus antecedentes familiares con porfiria aguda hepatica, generacion a generacion, para determinar quién puede estar en riesgo.

La PAH es hereditaria/congénita.

La PAH pertenece a una familia de enfermedades genéticas raras, todas ellas
causadas por una mutacion de un gen que inhibe la producciéon de una enzima
determinada en el higado." Esto causa la acumulacién de unas toxinas llamadas
acido aminolevulinico (ALA) y porfobilinégeno (PBG) en el higado, las cuales se
liberan en todo el organismo.? Los ataques, sintomas crénicos y complicaciones a
largo plazo de la PAH se producen cuando el sistema nervioso reacciona al exceso
de ALAy PBG.? Los sintomas varian mucho, pero son comunes el dolor abdominal,
nauseas y vomitos, estrefiimiento y confusion, que habitualmente aparecen en
personas de entre 14 y 45 afos de edad."® La PAH afecta tanto a hombres como a Instrucciones para rellenar el arbol familiar
mujeres, aunque es cuatro veces mas probable que las mujeres sufran sintomas.’

Este arbol familiar presupone que usted tiene PAH. Colaborar
con familiares para rellenar este arbol podria ayudarles a
comprender mejor la PAH, sus sintomas, como pasa de una
generacion a la siguiente, e identificar quién podria
beneficiarse de hacerse pruebas genéticas.

Hagamos crecer el arbol. Cuando esté listo/a, vaya al
diagrama de la pagina siguiente.

, Pdngase en el centro de su arbol familiar de PAH.

La PAH se transmite generalmente con un patrén hereditario autosémico , Enumere sus sintomas utilizando los numeros (la leyenda
dominante, lo que significa que una persona solo necesita heredar una copia del esta abajo a la izquierda).

gen afectado de uno de sus progenitores para desarrollar el riesgo de la
enfermedad.” Cuando un progenitor es portador de una mutacién autosémica
dominante, cualquiera de sus hijos tendra una probabilidad de un * ¢A qué edad le diagnosticaron PAH?
50 % de heredar esa mutacion.’

* /A qué edad comenzaron sus sintomas?

* A continuacién, afiada a los familiares que tengan sintomas o
.., . . > . . - gue se sospeche que son portadores de PAH.
‘-QUIen esta en riesgo: (-ESta usted en riesgo: ¢Necesita ampliar el arbol? Simplemente afiada hojas de

Un familiar puede heredar el gen alterado que causa la PAH sin llegar a papel y dibuje mas recuadros.
desarrollar nunca sintomas." ;Sabe de alguien de su familia, en el pasado o en el
presente, que haya tenido sintomas que pudieran estar relacionados con la PAH,
pero a quien nunca se le haya confirmado el diagndstico? El conocimiento del
riesgo genético de PAH puede hacer que las personas tomen decisiones adecuadas - Si se siente preparado/a, hable con su familia —
relacionadas con el estilo de vida y los medicamentos con la intencién de prevenir =Sl necesita mds apoyo, hable conluniprofesional sanitaria o
. . 3 asesor genetico
ataques y complicaciones de la enfermedad.

¢Harellenado el arbol y quiere saber qué es lo siguiente?

PAH: porfiria aguda hepética; ALA: 4cido aminolevulinico; PBG: porfobilindgeno
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Trace sus antecedentes familiares de porfiria aguda hepatica
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*Rodee uno con un circulo y luego trace una linea para conectar a los familiares correspondientes.
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PAH: porfiria aguda hepética; ALA: &cido aminolevulinico; PBG: porfobilinégeno
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