L'importance du

DEPISTAGE GENETIQUE

< FAMILIAL DE LA PHA

Isabelle, patiente PHA et porte-parole des patients, AFMAP

Qu’est-ce que la PHA?

La porphyrie hépatique aigué (PHA) constitue une famille de maladies
génétiques rares, causées par des mutations génétiques qui affectent la
capacité du foie a produire de 'héme’. La porphyrie aigué intermittente (PAI)
est le type de PHA le plus courant?.

Enzyme
L'héme est essentiel a Dans la PHA, une enzyme
'organisme et contribue au impliquée dans la synthése de
bon fonctionnement du foie'. I’'héme ne fonctionne pas
correctement®.
[l en résulte une Les crises de PHA, les Les symptdémes sont
accumulation de toxines symptomes chroniques et extrémement variables, mais
dans le foie, a savoir acide les complications a long les douleurs abdominales,
aminolévulinique (ALA), terme surviennent lorsque les nausées et
porphobilinogéne (PBG) et le systéme nerveux réagit a vomissements, la
porphyrines, qui sont ensuite un exceés d'ALA, de PBG et constipation, des urines
libérées dans l'organisme*. de porphyrines®. foncées et de la confusion

sont fréquents et apparaissent
généralement chez les
femmes entre 14 et 45 ans'-3.
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Quel est le fondement génétique de la PHA ?

La PHA est héréditaire, ce qui signifie
gu'elle peut se transmettre d'une génération a l'autre.

® Genenormal @ Gene altere Elle se transmet généralement selon

un mode autosomique dominant, ce
ﬁ A qui signifie qu'il suffit qu'une
personne hérite d'une copie du gene
9 altéré d’'un parent pour étre
susceptible de développer la maladie’.

Si vous avez hérité du gene, vous
R f‘\ R f\ étes susceptible d’avoir hérité de
9 w 9 h, la maladie, mais la plupart des

personnes ne développeront

o0 00 o0 00 jamais de symptomes’.
50 % de personnes 50 % de personnes
non affectées affectées

La PHA n'est pas liée au sexe, donc les
hommes et les femmes ont autant de
risques d’'hériter du géne altéré, méme si
les femmes sont souvent plus susceptibles
de présenter des symptémes".

Lorsqu’un des parents est porteur
du géne altéré, un enfant a 50 % de
risque d’hériter de cette mutation.

Pourquoi est-il important d’effectuer
un dépistage génétique familial ?

Savoir si vous avez hérité de la mutation
génétique peut vous permettre de prendre
des décisions éclairées concernant le
mode de vie et les médicaments

afin de prévenir les crises et les
complications de la maladie®.

Alicia, patiente atteinte de PHA et bénévole BPA
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Comprendre le dépistage génétique

Test sanguin ou salivaire Peut contribuer a confirmer Peut vous aider, vous et votre
pour rechercher une le diagnostic ou famille, a identifier les personnes
mutation génétique a déterminer le type susceptibles de présenter des
associée a la PHAZ, spécifique de PHA®. symptomes de PHA®,

Qui doit effectuer un test génétique ? Ou puis-je aller pour effectuer
G g >
Les personnes susceptibles d'hériter de la un test genetique :

mutation associée a la PHA transmise par un
membre de la famille. Identifiez qui peut
étre a risque dans votre famille en

remplissant I'Arbre généalogique de santé.

Si vous estimez qu'un dépistage génétique est
ce qu'il vous faut, demandez a votre
professionnel de la santé de vous indiquer ou
effectuer un test génétique.

Accompagnement par un conseiller en génétique®

Les conseillers en génétique peuvent vous aider a comprendre
et a prendre des décisions éclairées concernant divers sujets en :

Vous expliquant Vous aidant a Vous aidant
le fondement comprendre vos en matiere
génétique de antécédents d'organisation
la PHA. familiaux. familiale.
Dissipant les Trouvant des Vous aidant a
mythes et solutions aux en parler aux
les rumeurs. problémes de membres de

chacun. la famille.
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https://www.livingwithporphyria.eu/sites/default/files/2022-03/PHA_Arbre_genealogique_de_sante_FR.pdf

En parler aux membres de ma famille

<s/' Commencez par dire que la PHA est bien réelle.

Expliquez que la plupart des personnes atteintes de PHA ne présentent pas
Q de symptomes, mais que certaines présentent des crises aigués, des crises
chroniques, et des complications a long terme.

L 9 Encouragez-les a effectuer un test génétique de sorte qu'ils puissent prendre
des décisions éclairées.

Veronica, patiente PHA et porte-parole, AEP

Ressources et informations

Association Francaise des Malades Atteints de Porphyries Belgische Organisatie selin GLOBAL PORPHYR
Association Belge pour Iese ia tsetadultesatte tsdu ema\ademeubo\que ADVOCACY COALITI O

www.porphyries-patients.org/ https://fr.boks.be/nl/

W BOKS zwasn E GPAC

www.gpac-porphyria.or;

Vous n’étes pas seul(e). Il existe de nombreuses sources d’'informations et de
soutien, ainsi que des moyens d’entrer en contact avec d'autres patients et familles.
Ces associations peuvent vous aider.

Pour trouver des ressources supplémentaires qui vous
aideront a comprendre la PHA et a vivre avec,
veuillez consulter le site www.livingwithporphyria.eu/fr
parrainé par Alnylam

Développé avec la collaboration d'un comité de pilotage composé de dirigeants d'associations
européennes de patients atteints de porphyries, de patients atteints de PHA, de soignants et de
professionnels de la santé. Financé par Alnylam.
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