Die Bedeutung von

GENTESTS FUR

‘é‘ FAMILIEN MIT AHP

Isabelle, AHP-Patientin und Patientenflrsprecherin, AFMAP

(Franzosischer Verein der an Porphyrie erkrankten Patienten) Was iSt AH P?

AHP (Akute hepatische Porphyrie) steht fir eine Familie seltener genetischer
Erkrankungen, die durch verschiedene Mutationen verursacht werden. Diese
beeintrachtigen die Fahigkeit der Leber zur Bildung von Ham." Akute intermittierende
Porphyrie (AIP) ist die haufigste Form von AHP.2
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Ham tragt zur korrekten Funktion Bei AHP-Patienten funktioniert
der Leber bei und ist fur den ein an der Ham-Synthese
menschlichen Kérper unverzichtbar.’ beteiligtes Enzym nicht richtig.?
Das Ergebnis ist eine AHP-Attacken, Die Symptome sind sehr
Ansammlung von chronische Symptome unterschiedlich, aber
Giftstoffen (toxischen und langfristige Bauchschmerzen,
Vorlauferprodukten) Komplikationen Ubelkeit und Erbrechen,
namens Aminolavulinsaure entstehen wahrscheinlich Verstopfung, dunkler
(ALA), Porphobilinogen durch die Wirkung von ALA Urin und Mudigkeit
(PBG) und Porphyrinen in und PBG auf das treten haufig auf,
der Leber, die dann in den Nervensystem.* insbesondere bei Frauen
gesamten Korper zwischen 14 und
freigesetzt werden.* 45 Jahren.™3
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Was sind die genetischen Grundlagen von AHP?

AHP ist vererbbar, d. h. sie kann
von einer Generation zur nachsten weitergegeben werden.

® Normales Gen ® Verdndertes Gen Die haufigsten Formen der AHP, AIP,
VP und HCP, werden autosomal
dominant vererbt. Das bedeutet,
R dass nur eine einzige Kopie des
veranderten Gens von einem

Elternteil geerbt werden muss, damit
ein Erkrankungsrisiko besteht.’

Wenn ein Kind das Gen geerbt hat,
R ﬁ R A besteht das Risiko, auch die
Q M e h, Krankheit geerbt zu haben, selbst

wenn die meisten Menschen nie

o0 00 o® 00 Symptome entwickeln.
50 % nicht .
betroffen 50 % betroffen

Das AHP-Gen ist nicht geschlechtsspezifisch.

Wenn ein Elternteil Tréiger des Die Wahrscheinlichkeit, das veranderte

veranderten Gens ist. erbt ein Kind Gen zu erben, ist daher bei Mannern und
die Mutation mit einer Frauen gleich hoch. Bei Frauen ist jedoch die

Wahrscheinlichkeit von 50 %. Wahrscheinlichkeit hoher, dass sie
Symptome entwickeln.!

Warum sind Gentests in der Familie wichtig?

Zu wissen, ob Sie die genetische
Mutation geerbt haben, ermaoglicht Ihnen
fundierte Entscheidungen in Bezug auf
Lebensstil und Medikamente, um
Attacken und Komplikationen der
Krankheit zu vermeiden.?

Alicia, AHP-Patientin und ehrenamtliche Mitarbeiterin von BPA
(Britischer Porphyrie-Verband)
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Informationen zu Gentests

Test von Blut oder Bestatigung der Diagnose Kann Ilhnen und lhrer
Speichel auf eine oder Bestimmung des Familie Aufschluss daruber
AHP-Genmutation.? spezifischen AHP-Typs.> geben, bei wem eine

Genmutation vorliegt.®

Wer sollte sich einem Gentest Wo kann ich einen

unterziehen? Gentest machen lassen?

Personen, bei denen das Risiko besteht, die Wenn Sie entscheiden, dass ein Gentest das
AHP-Mutation von einem Familienangehdrigen Richtige fur Sie ist, sprechen Sie mit lhrem
geerbt zu haben. Finden Sie heraus, bei Arzt/Ihrer Arztin, wo Sie einen Gentest machen
welchen Familienangehdrigen ein Risiko besteht, lassen konnen.

indem Sie das Familien-Kartierungstool

ausfillen.

Unterstutzung durch einen Arzt®

lhr Arzt kann Ihnen helfen, Ihre Situation zu verstehen und fundierte
Entscheidungen zu verschiedenen Themen zu treffen. Dafur wird er:

Bei der
Familienplanung
helfen.

Ihnen helfen, Ihre
Familiengeschichte zu
verstehen.

Die genetischen
Grundlagen von
AHP erlautern.

Gesprache mit
Familienangehorigen
unterstutzen.

Geruchte und Losungen fur
Mythen individuelle
ausraumen. Probleme finden.
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https://www.livingwithporphyria.eu/sites/default/files/2022-04/Familien-Kartierungstool-AHP.pdf
https://www.livingwithporphyria.eu/sites/default/files/2022-04/Familien-Kartierungstool-AHP.pdf

Das Gesprach mit lhrer Familie

(s/, Beginnen Sie mit der Aussage, dass AHP real ist.

Erklaren Sie, dass die meisten Menschen mit AHP keine Symptome
Q haben, aber einige unter akuten und chronischen Attacken und
langfristigen Komplikationen leiden.

¢

Veronica, AHP-Patientin und Fursprecherin, AEP

Frensaerorpnnereene® - pessourcen und Informationen

3 Ermutigen Sie sie zu einem Gentest, damit sie fundierte
Entscheidungen treffen kdnnen.

ADVOCACY COALITION

®ochse FgGPAC

GLOBAL PORPHYRIA
Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen

Berliner Leberring e.V.
Hilfe fiir Leberkranke seit 1997

www.gpac-porphyria.org

https://berliner-leberring.de/ www.achse-online.de

Sie sind nicht allein. Es gibt viele Informationsquellen und Unterstitzungsangebote
sowie Moglichkeiten, mit anderen Patienten und Familien in Kontakt zu treten. Diese
Organisationen konnen helfen.

Besuchen Sie die von Alnylam gesponserte
Website www.livingwithporphyria.eu/de, wo Sie
weitere Informationen zur Erkrankung und
zum Leben mit AHP finden.

Entwickelt in Zusammenarbeit mit einem Lenkungsausschuss bestehend aus fuhrenden
Vertretern europadischer Porphyrie-Patientenverbande, AHP-Patienten, Pflegepersonal
und Gesundheitsfachkraften. Finanziert von Alnylam.
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https://www.gpac-porphyria.org/

