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La importancia de las

FAMILIARES PARA 
PRUEBAS GENÉTICAS

¿Qué es la PAH?

La porfiria aguda hepática (PAH) es una familia de enfermedades genéticas raras, 
causadas por mutaciones genéticas que afectan a la capacidad del hígado de generar el 

grupo hemo.1 La porfiria aguda intermitente (PAI) es el tipo más común de PAH.2

El resultado es la 
acumulación de unas 
toxinas llamadas ácido 
aminolevulínico (ALA), 
porfobilinógeno (PBG)
y porfirinas en el hígado, 
que se liberan luego por 
todo el organismo.4

Enzima

El grupo hemo ayuda a que 
el hígado funcione 

adecuadamente y es esencial 
para el cuerpo humano.1

En la PAH, una enzima que
interviene en la síntesis 

del grupo hemo no funciona 
correctamente.3

Los ataques, síntomas 
crónicos y complicaciones 
a largo plazo de la PAH 
se producen cuando el 
sistema nervioso reacciona 
al exceso de ALA, PBG y 
porfirinas.4

Los síntomas son muy 
variables, pero son 
comunes el dolor 
abdominal, náuseas y 
vómitos, estreñimiento, 
orina oscura y confusión, 
que normalmente aparecen 
en las mujeres entre los 
14 y 45 años de edad.1, 3
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La PAH es hereditaria, es decir, que se puede
transmitir de una generación a la siguiente.

Saber si ha heredado la mutación 
genética puede permitirle tomar 
decisiones adecuadas relacionadas 
con el estilo de vida y ciertos factores 
desencadenantes con la intención de 
prevenir ataques y complicaciones de 
la enfermedad.3

La PAH no está ligada al sexo, así que 
hombres y mujeres tienen las mismas 
probabilidades de heredar el gen 
alterado, aunque es más probable que 
las mujeres manifiesten síntomas.1

Si usted hereda el gen, está en 
riesgo de heredar la enfermedad, 
pero la mayor parte de las personas 
nunca desarrollarán síntomas.1

Si un progenitor es portador del gen 
alterado, sus hijos tendrán un 50 % de 
posibilidades de heredar la mutación.

¿Cuál es la base genética de la PAH?

Se transmite generalmente de padres 
a hijos con un patrón autosómico 
dominante, lo que significa que una 
persona solo necesita heredar una 
copia del gen alterado de un 
progenitor para desarrollar el riesgo 
de la enfermedad.1

¿Por qué son importantes las 
pruebas genéticas familiares?

Alicia, paciente y miembro de la asociación inglesa de pacientes BPA
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Comprender las pruebas genéticas

Explicando la 
base genética 
de la PAH.

Ayudándole a 
comprender sus 
antecedentes 
familiares.

Los que estén en riesgo de heredar 
la mutación de la PAH de un familiar. 
Identifique quién de su familia 
puede estar en riesgo rellenando la 
herramienta de seguimiento familiar.

Si decide que las pruebas genéticas son 
adecuadas para usted, hable con un 
profesional sanitario para saber dónde 
realizarse la prueba.

Se analiza la sangre o 
la saliva para buscar 

una mutación genética 
de la PAH.2

Puede ayudar a
confirmar el diagnóstico 

o determinar el tipo
específico de PAH.5

Puede ayudar a informarle 
a usted y su familia sobre 

aquellos que pueden estar 
en riesgo de sufrir síntomas 

de PAH.5

¿Quién debe hacerse una 
prueba genética? ¿Dónde puedo ir para hacerme

una prueba genética?

Asistencia de un asesor genético6

Los asesores genéticos pueden ayudarle a comprender
y a tomar decisiones adecuadas sobre varios temas:

Ayudando
con la 
planificación 
familiar.

Desmintiendo 
rumores
y mitos.

Encontrando 
soluciones a 
problemas 
individuales.

Apoyando las 
conversaciones 
con familiares.
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Empiece por decir que la PAH es real.

Usted no está solo/a. Hay muchas fuentes de información y asistencia, además de maneras 
de ponerse en contacto con otros pacientes y familias. Estas organizaciones pueden ayudar.

Visite www.livingwithporphyria.eu/es, sitio web
patrocinado por Alnylam, si desea obtener recursos 
adicionales para comprender la PAH y vivir con ella.

Desarrollado en colaboración con un comité compuesto por directivos de 
asociaciones europeas de pacientes con porfiria, pacientes con PAH, 

cuidadores y profesionales sanitarios. Financiado por Alnylam.
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Hablar con mi familia

Explique que la mayor parte de las personas con PAH no tienen 
síntomas, pero algunos sufren ataques agudos, ataques crónicos y 
complicaciones a largo plazo.

Anímeles a que se hagan pruebas genéticas para que tomen 
decisiones adecuadas.

Recursos e información
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