Arvore genealdgica de satide
A Porfiria Hepatica Aguda (PHA) e eu E

Faca um mapa do historial de porfiria hepatica aguda da sua familia, um ramo de cada vez, para determinar quem pode estar em risco.

A PHA é hereditaria/genética.

A PHA refere-se a uma familia de doencas genéticas raras, cada uma delas Aarvore gﬁgﬁaloglca de sgude;s?umﬁ.grange 'mpog?fl‘“a' poIs
provocada por uma mutagao genética Unica, que inibe a produc¢do de uma certa 2&%?222dz-ranfgworrnaergl_lgoés iejgnsli;at'oer(w)aser?oar#uo 2' 054
enzima no figado." Isto leva a acumulacdo de substancias neurotoxicas transmitida de uma geragéol para a outra e O quem
designadas por acido aminolevulinico (ALA) e porfobilinogénio (PBG) no figado, poderia beneficiar de um estudo genético.

que sdo libertadas para todo o corpo.? As crises de PHA, sintomas crénicos e
complica¢des a longo prazo ocorrem quando o sistema nervoso reage ao excesso
de ALA, PBG e porfirinas.? Os sintomas variam consideravelmente mas a dor
abdominal, nauseas e vémitos, obstipa¢do e confusdao sao comuns, surgindo Instrucdes sobre como preencher a sua arvore
normalmente em individuos entre os 14 e 45 anos de idade." 2 A PHA afeta tanto genealdgica de saude

homens como mulheres, no entanto, as mulheres tém quatro vezes mais
probabilidade de serem sintomaticas.'

Vamos expandir a sua arvore. Quando estiver pronto, avance
para o diagrama da arvore na pagina seguinte.

Coloque-se no coragdo/centro da sua arvore genealdgica da PHA.

Faca uma lista dos seus sintomas utilizando a chave numerada
A PHA é, normalmente, transmitida num padrao autossémico dominante, o que (canto inferior esquerdo).
significa que a pessoa s6 tem de herdar uma copia do gene alterado de
um dos progenitores para desenvolver risco de doenga.” Quando um progenitor
é portador de uma mutacdo autossémica dominante, qualquer crianca terd 50% Com que idade Ihe foi diagnosticada PHA?
de probabilidade de herdar essa mutagdo.’

Com que idade comecaram os seus sintomas?

Em seguida, adicione membros da familia que sdo sintomaticos
ou suspeitos de serem portadores da PHA.

Quem esta em risco? Vocé esta em risco? Precisa de expandir a sua arvore? Basta adicionar folhas de papel

e desenhar mais caixas.

Um membro da familia pode herdar o gene alterado que provoca a PHA sem nunca
desenvolver sintomas.” Conhece alguém na sua familia, no passado ou presente,
gue tenha tido sintomas que possam estar relacionados com a PHA mas que nunca
obteve um diagnostico confirmado? O conhecimento do risco genético da PHA
pode permitir &s pessoas tomarem decisdes informadas relativamente ao seu estilo = e il proni; el cotn e sl @l .
de vida, aos medicamentos que utilizam, com a intencdo de prevenir crises e - se precisar de mais apoio, fale com o seu medico de familia
complicacBes relacionadas com a doenca.?

Concluiu a sua arvore e esta a pensar no que fazer a seguir?

PHA: Porfiria hepatica aguda; ALA: Acido aminolevulinico; PBG: Porfobilinogénio

1. Wang B et al. Hepatol Commun. 2018;3(2):193-206. 2. Gouya L, Ventura P, Balwani M, et al. Hepatology. 2020;71(5):1546-1558. 3. Anderson KE et al. Ann Intern Med. 15 de mar. de 2005;142(6):439-50.
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*Assinale um e trace uma linha para ligar aos membros de familia relevantes.
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PHA: Porfiria hepéatica aguda; ALA: Acido aminolevulinico; PBG: Porfobilinogénio

Desenvolvido em conjunto com um comité de dire¢cdo composto por lideres da associacdo europeia de doentes de porfiria,
doentes de porfiria hepética aguda (PHA), cuidadores e profissionais de sadde. Financiado pela Alnylam. Nenhuma informacéo
sobre os produtos médicos da Alnylam estd incluida neste material.
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