Arbre généalogique de santeé

Identifiez les cas de porphyrie hépatique aigué dans votre famille, une branche a la fois, afin de déterminer qui peut étre a risque.

La Porphyrie Hépatique Aigué (PHA) et moi E

La PHA est une maladie héréditaire/génétique.

La PHA fait référence a une famille de maladies génétiques rares, chacune étant
causée par une mutation génétique spécifique, qui inhibe la production d'une
certaine enzyme dans le foie'. Cela entraine I'accumulation de toxines, appelées
acide aminolévulinique (ALA) et porphobilinogene (PBG) dans le foie, qui sont
libérées dans l'organisme?. Les crises de PHA, les symptdmes chroniques et les
complications a long terme surviennent lorsque le systéeme nerveux réagit a
I'exces d’ALA et de PGB?2. Les symptomes sont extrémement variables, mais les
douleurs abdominales, les nausées et vomissements, la constipation et de la
confusion sont fréquents et apparaissent généralement chez les femmes entre 14
et 45 ans" 3, La PHA touche aussi bien les hommes que les femmes, cependant, les
femmes sont quatre fois plus susceptibles de présenter des symptémes".

La PHA se transmet généralement selon un mode autosomique dominant, ce qui
signifie qu'il suffit qu’'une personne hérite d'une copie du gene affecté d'un
parent pour étre susceptible de développer la maladie'. Si 'un des parents est
porteur d'une mutation autosomique dominante, la probabilité que chaque
enfant présente cette mutation est de 50 %".

Qui est a risque ? Etes-vous a risque ?

Un membre de la famille peut hériter du géne altéré a l'origine de la PHA sans

jamais développer de symptémes'. Connaissez-vous quelqu’un dans votre famille,

qu'il s'agisse d'une personne vivante ou décédée, ayant présenté des symptémes
potentiellement liés a la PHA, mais chez qui le diagnostic n'a jamais été confirmé ?
Connatitre le risque génétique de PHA peut permettre aux personnes de prendre
des décisions éclairées concernant le mode de vie et les médicaments requis afin
de prévenir les crises et les complications de la maladie.

PHA : porphyrie hépatique aigué, ALA : acide aminolévulinique ; PBG : porphobilinogéne

Si vous étes atteint(e) d'une PHA, voici un outil qui peut aider
vos proches. Demander aux membres de votre famille de
participer au remplissage de cet arbre généalogique de santé
peut les aider a mieux comprendre la PHA, ses symptomes et
la facon dont elle se transmet d'une génération a l'autre. De
plus, cela permet aussi d'identifier les personnes susceptibles
d'étre touchées par la PHA et de bénéficier d'un test génétique.

Faisons grandir votre Arbre. Lorsque vous serez prét(e), allez
sur I'Arbre schématisé en page suivante.

Instructions pour remplir votre Arbre généalogique
de santé
* Placez-vous au cceur/centre de votre arbre généalogique PHA.

* Dressez la liste de vos symptdmes a l'aide des chiffres clés
(en bas a gauche).

* Quel age aviez-vous lorsque vos symptdmes ont débuté ?
» Quel age aviez-vous lors du diagnostic de PHA ?

« Ensuite, ajoutez les membres de la famille symptomatiques ou
soupconnés d'étre porteurs d'une PHA.

Besoin d'élargir votre Arbre ? Il vous suffit d’ajouter des
feuilles supplémentaires et de dessiner d’autres cases.

Vous avez complété votre arbre, que faire ensuite ?

- Dés que vous vous sentez prét(e), parlez-en a votre famille
- Si vous avez besoin de plus de soutien, parlez-en a votre
professionnel de la santé / conseiller en génétique
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Identifiez les cas de porphyrie hépatique aigué dans votre famille
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PHA : porphyrie hépatique aigué, ALA : acide aminolévulinique ; PBG : porphobilinogéne
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