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Diagnézis

Széval most mi kovetkezik?

Hasonléan ahhoz, amikor a miivészek a gy6nyori miialkotasok
létrehozasanak el6készitéseként ecseteket és vasznakat allitanak
fel, ez volt az elsé Iépés annak megismerésében, hogy mit jelent az
On szamara a PFIC diagnézis.

Gondoljon erre utitervként PFIC diagnézis és terminolégia
megértésében. Ez egy kiindulépont On és egy erés tdmogaté

halézat kézott.

Mit jelent a PFIC?

Progressziv: az idé elérehaladtaval rosszabbodik
Csaladi: a gének valtozasaval fligg 6ssze
Intrahepatikus: a maj belsejében lévé betegség
Kolesztazis: gyenge epedramlas

Fontos nyomon kdvetni és kapcsolatot tartani a
szolgéltatoval és a szakemberrel.
A méjspecialista éltali szoros ellendrzése fontos része

a PFIC-beteg legjobb életmindségének elérésében.

Mire szamithat

Diagnosztikai tesztelés

- Vérvétel: Majenzimek, GGT és epe savas tesztek
hasznosak lehetnek a PFIC azonositdsaban

- Genetikai vizsgélat: vérvételbdl végezhets és
magaban foglalja a DNS kéd kinyerését

- Méjbiopszia: egy kis darab majszévet keril

kivonasra és mikroszkép alatti vizsgélatra

Lehetséges eredmények

Kolesztazis tiinetei

- Viszketés

- Sargasag (a bdr vagy a szem sargasaga)

- Haspuffadas

- Sérga vagy barna vizelet

- Acholikus széklet (sépadt, sztirke vagy fehér széklet)
- Vérzés vagy kénnyli zizédas

- Nem megfelels névekedés

- Vitaminhidnyok

Vitaminhianyhoz kapcsolédé tiinetek:

- A-vitamin: |atasproblémékat okozhat

- D-vitamin csontképz&dési zavarokhoz vezethet és
megndvelheti a csonttdrés kockazatat

- E-vitamin: egyensulygondokat okozhat,
erd és koordinacié

- K-vitamin: vérzési problémakhoz vezethet, ami
kulonosen veszélyes lehet, ha vérzés lép fel

az agyban

Az el6rehaladott majbetegség jellemzéi

A PFIC méjelégtelenséggé fejlédhet.

Kezeletlenség esetén a majelégtelenség hamarabb

bekoévetkezhet.

Fontos megérteni a kolesztézis és az elérehaladott

majbetegség jelei kozotti killonbséget.

- Alacsony vérlemezkeszammal kapcsolatos
zUzbédasok

- Ascites (has(ri folyadék)

- NyelScsé visszértagulat (megnagyobbodott vénak,
amelyek vérezhetnek)

- Megnagyobbodott Iép

- Portél hiperténia (magas vérnyomas a majba

vezetd vénakban)

Lehetséges vérvizsgalati eredmények
kolesztatikus majbetegség esetén
- Megemelkedett majenzimek (AST, ALT, Alk Fosz)
- Megemelkedett epesavak
- Megemelkedett bilirubin
- Csokkent A-, D- és E-vitamin szint
- Megemelkedett PT/INR (a csékkent
K-vitamin miatt)

Kezelés

- Vérvizsgalatok, a méj szoros ellen8rzése ultrahang
és gyakori hepatoldgiai vizsgalatokl

- A gyégyszerek hasznélata az elsé védelmi vonal,
de ha ez elégtelen, m(itétre lehet szlikség

- A mitéti lehet8ségek célja az epesavak majba
jutdsanak megakadélyozasa. Ezek a kévetkezSket
tartalmazhatjak:
»Részleges kiilsé epelti eltérités
»Részleges belsd epedti eltérités
»lleal kizaras

- Méjtranszplantaciora lehet sziikség, ha az orvosi

és mitéti opcidk nem segitenek
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A PFIC megismerése Tovabbi forrasokat a pfic.org oldalon talal 3

A PFIC éltalédnos tiinetei és szempontjai a tablézat ésszes altipusara vonatkoznak. Ez a tablazat az egyes

diagnézisok néhdny lehetséges kilénbségét hivatott kiemelni. Felhivjuk figyelmét, hogy a PFIC lefolydsa

valtozé és egyedi lehet, nem minden beteg a felvdzoltak szerint tapasztalja meg a betegséget.

e Egyéb lehetséges GGT kolesztazis Potencialis klinikai eredmények, o

§ megnyilvanulasok kezelés és a kezelés komplikaciéi ;'—:

o

- =

8 ATP8B1 Intenziv e Extrahepatikus tiinetek Normal GGT * Mérsékelt progresszid e

E o Hasmenés kolesztazis o Cirrézishoz és végstadiumu majbetegséghez 55
o

vezethet jellemz8en életlink masodik illetve
harmadik évtizedében
® Majtranszplantacio utani hepatikus szteatézis

® Hasnyalmirigy-gyulladésa is

lehetséges

* Kohogés, zihélas is jelentkezhet L i
(zsirmaj) és hasmenés

® Az extrahepatikus tinetek fokozédhatnak
és Ujak alakulhatnak ki a méjtranszplantéciét

¢ Hallaskarosodasa is lehetséges

kovetéen
¢ BRIC kialakuldsat rogzitették*

® Mérsékelttél-gyors progresszid

PFIC 2 BSEP ABCB11 Intenziv e Fenndll a lehet8sége a Normal GGT
h - - L * A mlitéti biliaris eltérités sikere a specifikus
eptocellularis karcinéma kolesztazis

genetikai hibaktdl figghet
¢ PFIC 2 betegek méjtranszplantécidja az
antitestek altal kivaltott BSEP hidnyhoz

és a kolangiokarcinéma

(majrak) kialakuldsanak

* Epekovek vezethet egyes esetekben
e Ujbdli transzplantécié lehetésége
¢ BRIC kialakuldsat rogzitették*
PFIC 3 MDR3 ABCB4 Enyhété| kézepesig o Csokkent csontstiriiség Emelkedett GGT | ©Erdsen valtozd sebességl progresszid
e Fennall a lehetésége a kolesztazis ¢ Orvosi kezelés: akiknél megmarad az MDR3

hepatocellularis karcinéma és expresszidja, jobban reagélnak az ursodiolra

kolan-giokarcinéma (méjrék) o A biliaris eltérités nem biztos, hogy olyan

kialakulasédnak hatékony mint a betegség egyéb formaiban
® A méajtranszplantacio gyogyitd

® BRIC kialakulésat rogzitették*

e Epekovek

*(BRIC) A jéindulatu visszatérd intrahepatikus kolesztazis a PFIC ismert vagy ismeretlen altipusanak atmeneti kialakulasa.
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PFIC-t diagnosztizaltak nalam, de nem tudjak megmondani, hogy milyen tipusi. Genetikai
vizsgélatok folynak a PFIC kialakulédsédhoz vezetd genetikai tényez8k azonositésara, ha a kovetkezdkben
felsorolt gének egyikében sem talalhatok mutéaciok. Ezeknek a géneknek az azonositdsa nagyon bonyolult,
és a legkorszer(ibb genetikai vizsgélatokat igényli. Az orvosok és a tudésok azon dolgoznak, hogy tovabbi

vélaszokat taldljanak az ilyen betegek szédméra.

Uj géneket azonositottak.

Azilyen Gj gének némelyike nem jelenik meg a tablazat e verzidjdban, nevezetesen az LSR és a PLECTIN.

Egyéb lehetséges GGT kolesztazis

megnyilvanulasok

Potencialis klinikai eredmények,
kezelés és a kezelés sz6védményei

A kévetkezd altipusok rendkiviil ritkak a jelentett szakirodalomban (bér egyre inkdbb ismertek).

Ez az informacié minden csoportban csak néhany beteg esetén alapul, és ezt szem elétt tartva kell vizsgaélni.

TJP2 TIP2 Nem vilagos/véltozd ¢ Hallaskarosodas Normal GGT ® Mérsékelttsl a gyors progresszidig
¢ Neuroldgiai tiinetek kolesztazis o Néhany hepatocellularis karcinéma
o | égzési tinetek esetrd| szolé jelentés
FXR NR1H4 Nem vilagos/valtozd o K-vitamin fliggetlen Normal GGT ¢ Nagyon gyors progresszio
koagulopétia kolesztazis * Méajatiltetés utani szteatdzis
e Utdnozhatja a BSEP hianyat * Nagyon ritka (Minddssze nyolc esetet
jelentettek 2020 decemberétdl).
MYO5B MYO5B Enyhe vagy kdzepes o Lehetséges velesziiletett Normalis GGT * Lassd ?rogress%io' )
hasmends Kolesztazis o VVelesziletett mikroboholy-sorvadés (MVID)
tapasztalhaté
tarsitva e Egész életen at tartd TPN kapcsolédé
MVID-vel
® Kombinalt bél-majatiltetés lehet a
transzplantéacié utani kolesztazis megel&zése
USP53 USP53 Enyhe vagy kozepes ® Halldskarosodas Normal GGT * Lassl progresszid
o Szivelégtelenséget jelentettek kolesztazis * Amegjelenés kora valtozé
egy betegné|  Folyamatos ellenérzés sziikséges minden
beteg szamara
® El8szor hét betegnél jelent meg,
2020 szeptemberében
MRP9 ABCC12 Intenziv * Intrahepatikus Normal GGT o Lasst progresszié
epevezeték-hiany kolesztazis * Bizonytalan, hogy PFIC esetén (egy)
heterozigéta mutécié toérténik-e az
ABCC12-ben
e Csak egy esetet tettek kozzé 2021 marciuséig

Az ALT és az ASTkifejezések PFIC h
markerei.

Antitest-indukalt BSEP hiany (AIBD): kolesztézis, amely
transzplantacio utan alakulhat ki néhany PFIC 2 betegben, a BSEP

A méjkarosodas

antitestek kialakulasaval 6sszefliggésben.

Autoszéma: Barmely kromoszéma, amely nem nemi kromoszéma.
16indulata vi § intrahepatikus kolesztazis (BRIC):

A PFIC ismert vagy ismeretlen altipusanak dtmeneti bemutatésa.

Epe: Az epe sarga folyadék, amely szamos vegyiletet tartalmaz,
beleértve az epesavakat, foszfolipideket, koleszterint és a
szervezetbd| szarmazé salakanyagokat.

Epesav/epesé: Az epesavak a maj koleszterinbdl el8allitott vegyi
anyagai. Egészséges egyénben az epesavak a méjbdl a belekbe

keriilnek, ahol segitik a zsirok, zsirban oldédé vitaminok és egyéb
zsirban old6doé tapanyagok felszivodasat. Ezt kdvetden visszavezetik
amajba, hogy Ujra felhasznélhatok legyenek.

Kolesztazis: Gyenge epearamlast és olyan anyagok felhalmozoédasat
jelenti a majban, amelyek éltaldban a majbdl az epébe, majd a
belekbe keriinének.

Kolesztatikus viszketés: A viszketés érzése a majbetegség miatt.
Kromoszéma: A kromoszomak nagy molekulak, amelyek féleg
DNS-bél allnak.

Dominans: A dominans rendellenességeket egy gén egyetlen hibas
masolata okozza, amely betegséghez vezethet. Ennek a hibas
példénynak a hatdsa dominans a masik egészséges példannyal
szemben.

Csaladi: Eredetileg a csaladokban irtak le, és a gének valtozasaval
kapcsolatosak.

Gamma GT (GGT): A majenzim egy olyan tipusa, amely segithet
megkiilénbéztetni a PFIC tipusait.

Gének: A gének a kromoszéma révid részei, amelyek az 6rokélhetd
tulajdonsagok genetikai kodjat tartalmazzak. Egyes jellemzdket,
példaul a magassagot sok gén befolyasolja, masokat pedig csak
egyetlen gén. Az embereknek két példanyuk van a legtébb génbél,
beleértve a PFIC-hez kapcsolodo géneket is.

Maj szteatézis: Zsiros elvéltozas a majban.

Hepatocitak: Majsejtek, amelyek felel8sek az epe eléallitasaért.
Hepatolégus: Majbetegségekre szakosodott orvos.

Sargasag: A bdr, a szdj, a nyelv stb. besargulasa

Intrahepatikus: Majbetegséget von maga utan.

Sargasag: A bér sargulasa.

Maj: A méj a test legnagyobb szilard szerve. Alapvetd szerepet jatszik
szamos kiilénboz4 testfunkcidban, példaul a mérgezd anyagok
eltavolitdsaban a vérbdl, vagy az emésztéshez és a ndvekedéshez
szlikséges fehérjék és biokémiai anyagok (epe) eléallitasaban.
Velesziiletett mikroboholy sorvadas: Strukturalis valtozasok okozta
betegség a vékonybélben, ami silyos hasmenést okozhat.
Mutaciék: A genetikai kod megvaltozasa.

Utédok: Egy személy gyermeke vagy gyermekei.

Progressziv: Az id6 mulasaval rosszabbodik.

Recessziv: Egy gén két rendellenes mésolata idézi elS a betegséget.
Scleralis Icterus: A szemek besargulasa.
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