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Het belang van

FAMILIEGENETICA

2 ‘ TESTEN OP AHP

Isabelle, AHP-patiént en behartiger
van patiéntbelangen, AFMAP

Wat is AHP?

Acute hepatische porfyrie (AHP) is een familie zeldzame genetische aandoeningen
veroorzaakt door genmutaties waardoor de lever geen heem meer kan aanmaken.’
Acute intermitterende porfyrie (AIP) is het meest voorkomende type AHP.?

Heem helpt de lever goed te
functioneren en is essentieel

Enzym

voor het menselijk lichaam.’

Dit leidt tot de ophoping
van toxines aangeduid als
aminolevulinezuur (ALA),
porfobilinogeen (PBG)

en porfyrinen in de lever,
en deze stoffen worden in
het hele lichaam
vrijgegeven.*

AHP-aanvallen,
chronische

symptomen en
langetermijncomplicaties
treden op wanneer het
zenuwstelsel reageert op
overmatige ALA, PBG en
porfyrinen.*
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Bij AHP werkt een enzym voor
heemsynthese niet goed.?
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De symptomen verschillen
sterk, maar buikpijn,
misselijkheid en braken,
constipatie, donkere

urine en verwarring

komen veel voor, Deze
symptomen verschijnen
gewoonlijk bij vrouwen tussen
de 14 en 45 jaar oud."3
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Wat is de genetische basis van AHP?

AHP is erfelijk. Dit betekent dat het van de
ene generatie naar de volgende kan worden doorgegeven.

@® Normaalgen @ Gewijzigd gen Het gen wordt meestal doorgegeven
in een autosomaal dominant
patroon. Dit betekent dat een

R persoon slechts van één ouder één
kopie van het gewijzigde gen hoeft te
overerven om risico op de
aandoening te ontwikkelen.'

R R Als u het gen erft, dan loopt u
risico ook de aandoening te erven,
9 M e h, hoewel de meeste mensen nooit

o0 o0 " ) o0 symptomen ontwikkelen.’

50% niet getroffen 50% getroffen

AHP is niet gekoppeld aan geslacht.

Als één ouder drager is van het Daarom lopen vrouwen en mannen

gewijzigde gen, heeft een kind evenveel kans het gewijzigde gen te
een kans van 50% om die erven, hoewel vrouwen meer kans
mutatie over te erven. hebben symptomen te ondervinden.'

Waarom is genetisch
familieonderzoek belangrijk?

Als u weet of u de genetische mutatie
hebt geérfd, kan u dat helpen
geinformeerde beslissingen te nemen
over uw levensstijl en medicatie zodat
u aanvallen en complicaties van de
aandoening kunt voorkomen.?

Alicia, AHP-patiént
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Test bloed of
speeksel op een
mutatie van het

AHP-gen.?

Wie moet een genetische test

laten doen?

ledereen die de AHP-mutatie van een
familielid zou kunnen erven. Identificeer
wie in uw familie risico loopt door de

Genetische tests begrijpen

Kan helpen
een diagnose te bevestigen of
het specifieke
type AHP te bepalen.®

tool voor familieanamnese in te vullen.

Kan helpen u en uw
familie te informeren
wie risico loopt op
AHP-symptomen.®

Waar kan ik een genetische
test laten doen?

Als u besluit dat een genetische test voor u
het beste is, vraag dan aan uw zorgaanbieder
waar u een genetische test kunt doen.

Ondersteuning door een genetisch adviseur®

Genetisch adviseurs kunnen u helpen om alles beter te begrijpen en
geinformeerde beslissingen te nemen over verschillende onderwerpen door u:

De genetische
basis van AHP
uit te leggen.

Geruchten
en mythes
ontkrachten.
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Te helpen uw
familiegeschiedenis
te begrijpen.

Oplossingen
voor individuele
problemen vinden.

Helpen met
familieplanning

Gesprekken met
familieleden
ondersteunen.

Gesponsord en gefinancierd door 3

2 Alnylam


https://www.livingwithporphyria.eu/sites/default/files/2022-06/Familiestamboom-voor-gezondheid_NL.pdf

Praten met mijn familie

(s/, Begin met uit te leggen dat AHP echt een probleem is.

Leg uit dat de meeste mensen met AHP geen symptomen hebben,
Q maar dat anderen acute aanvallen, chronische aanvallen en
langetermijncomplicaties ervaren.

3 Moedig hen aan zich genetisch te laten testen zodat ze
geinformeerde beslissingen kunnen nemen.

Veronica, AHP-patiént en
belangenbehartiger, AEP

Hulpbronnen en informatie

>
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ADYOQCACY COALITION

et ek pour bes entants o ke o e raae retshoigur

www.gpac-porphyria.org
www.pvap.nl/ boks.be/nl/

U bent niet alleen. Er zijn veel bronnen voor informatie en ondersteuning, naast manieren
om contact te leggen met andere patiénten en families. Deze organisaties kunnen helpen.

Ga naar www.livingwithporphyria.eu/nl, een door Alnylam
gesponsorde website, om aanvullende hulpbronnen te
vinden met uitleg en informatie over leven met AHP

Ontwikkeld in samenwerking met een stuurgroep bestaand uit de voorzitters van Europese verenigingen voor
porfyriepatiénten, AHP-patiénten, mantelzorgers en gezondheidszorgprofessionals. Gefinancierd door Alnylam.
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