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Kaj se zgodi potem?

Kakor si umetnik pripravi copice in platno, da bi ustvaril ¢udovito
umetnisko delo, smo tukaj ustvarili prvi korak k spoznavaniju, kaj
diagnoza PFIC (progresivne intrahepati¢ne familialne holestaze)

pomeni za vas.

Pred vami je nacrt za razumevanje diagnoze in terminologije PFIC.
Ta vam lahko pomaga kot izhodisce, da se povezete z zanesljivo
podporno mrezo.

Kaj pomeni PFIC?

Progresivna: s¢asoma se poslabsa
Familialna ali druZinska: povezana je s
spremembo genov

Intrahepati¢na: gre za bolezen znotraj jeter
Holestaza: oviran je pretok zolc¢a

Pomembno je, da bolezen spremljate in ostanete
v stiku s svojim zdravnikom in s specialistom.
Pozorno spremljanje specialista za jetra je za
izbolj$anje kakovosti Zivljenja bolnika s PFIC
izrednega pomena.

Kaj pricakovati

diagnostic¢no testiranje

- Preiskave krvi: jetrni encimi, GGT in zol¢ pri
ugotavljanju PFIC lahko koristijo preskusi kisline

- Genetsko testiranje: lahko v obliki preiskave
vzorca krvi, ki vklju¢uje pridobivanje kode iz DNA

- Biopsija jeter: vzamemo majhen koséek
jetrnega tkiva, katerega nato pregledamo pod
mikroskopom

Mozne manifestacije

Simptomi holestaze

- Srbenje

- Zlatenica (rumena koza ali o¢i)

- Otecen trebuh

- Rumen ali rjav urin

- Belo blato (bledo, sivo ali belo)

- Krvavitve ali prehitro nastajanje podplutb
- Slaba rast

- Pomanjkanje vitaminov

Simptomi, povezani s pomanjkanjem

vitaminov:

- Vitamin A: lahko povzrodi tezave z vidom

- Vitamin D: lahko povzrodi slabo tvorbo kosti in
povecano tveganje za zlom kosti

- Vitamin E: lahko povzroéi tezave z ravnotezjem,
modjo in koordinacijo

- Vitamin K: lahko povzroéi tezave s krvavitvami,
kar je lahko $e posebej nevarno ¢e pride do
krvavitve v mozganih

Znacilnosti naprednejse bolezni jeter
PFIC lahko privede do odpovedi jeter. Ce bolezni
ne zdravimo ali reguliramo, odpoved jeter lahko
nastopi hitreje.
Pomembno je razumeti razliko med znaki
holestaze in znaki napredne bolezni jeter.
- Modrice, povezane z nizkim $tevilom
trombocitov
- Ascites (tekoc¢ina v trebuhu ali vodni trebuh)
- Varice v poziralniku (razsirjene vene,
ki lahko krvavijo)
- Povecana vranica
- Portalna hipertenzija (visok krvni tlak v
Zilah, ki vodijo v jetra)

Mozne ugotovitve krvnih preiskav pri

holestazni bolezni jeter

- Povisani jetrni encimi (AST, ALT, Alk Phos)

- Povidane zol&ne kisline

- Povi$an bilirubin

- Zmanjsane ravni vitaminov A, D in E

- Povecana PT/ INR (zaradi zmanjSanega
vitamina K)

Zdravljenje

- Pozorno spremljanje s pomocjo krvnih preiskav,
ultrazvok jeter in pogosti sestanki z vasimi
hepatologi

- Prva vrsta obrambe je jemanje zdravil, ¢e to ne
zadostuje, pa bo potrebna operacija

- Cilj kirurskih posegov je prepreciti vdor zoléne
kisline v jetra. Ti lahko vklju¢ujejo:
»Delno zunanjo preusmeritev zol¢nika
»Delna notranjo biliarno preusmeritev
»llealno izkljucitev

- Ce ne pomagajo niti zdravila, niti kiruréki posegi,
Bo morda potrebna presaditev jeter.
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2. Razumevanje PFIC Dodatne vire lahko poisc¢ete na pfic.org

Splosni simptomi in obravnava PFIC veljajo za vse podvrste v naslednji preglednici. V tej preglednici zelimo

3.

poudariti nekatere pomembne razlike ob vsaki diagnozi. Upostevajte, da PFIC lahko poteka zelo raznovrstno

in odvisno od posameznega primera; bolezni ne bodo vsi bolniki izkusili, kot je opisano.

O Druge potencialne GGT holestaza Potencialni klini¢ni izidi, zdravljenje in zapleti -
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g ATP8B1 Intenzivno e Ekstrahepati¢ni simptomi Normalna GGT ® Zmerna hitrost napredovanja "Du
E e Driska holestaza e Lahko privede do ciroze in konéne faze bolezni g

¢ Lahko nastane pankreatitis jeter, navadno v drugem ali tretjem desetletju

e Lahko se pojavi kaselj, sopenje zivljenja

e Lahko pride do izgube sluha e Steatoza jeter po presaditvi

(sprememba mascobe) in driska
¢ Po presaditvi jeter se lahko poslabsajo
ekstrahepati¢ni simptomi ali pa se razvijejo novi
® Opazeni so bili pojavi BRIC *

PFIC 2 BSEP ABCBT11 Intenzivno e Lahko se razvije Normalna GGT e Zmerno do hitro napredovanje
heptocelularni karcinom holestaza e Uspeh kirurske preusmeritve zol¢a je lahko
ali holangiokarcinom odvisen od specifiénih genetskih napak
(jetrni rak) e Presaditev jeter pri nekaterih bolnikih s PFIC 2
e Zol¢ni kamni lahko vodi k pomanjkanju BSEP, ki ga povzrocajo
protitelesa

¢ Lahko bo potrebna ponovna presaditev
¢ Opazeni so bili pojavi BRIC *

PFIC 3 MDR3 ABCB4 Blago do zmerno ® Zmanjsana gostota kosti Povisana holestaza | e Hitrost napredovanja je lahko zelo razli¢na
e Potencial za razvoj GGT ¢ Uravnavanje z zdravili: bolniki, ki ohranijo izraz
hepato-celi¢nega MDR3 se bolje odzivajo na ursodiol.
karcinoma ali ¢ Preusmeritev zolénika je lahko manj u¢inkovita
holan-giokarcinoma kot pri drugih oblikah bolezni
(rak jeter) o Zdravljenje vkljucuje presaditev jeter
e Zolé¢ni kamni * Opazeni so bili pojavi BRIC *

*(BRIC) Benigna ponavljajoa se intrahepati¢na holestaza je prehoden pojav znane ali neznane podvrste PFIC.
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Postavljena mi je bila diagnoza PFIC, vendar mi zdravniki ne vedo povedati, za katero vrsto gre? Trenutno

potekajo genetske raziskave za namen ugotavljanja genetskih dejavnikoy, ki prispevajo k PFIC, kadar mutacij

ni mogoce najti v nobenem od spodaj nastetih genov. Identifikacija teh genov je zelo zapletena in zahteva

najsodobnejse genetske preiskave. Zdravniki in znanstveniki si prizadevajo najti ve¢ odgovorov za bolnike.

Odkrili so ve¢ novih genov.

Nekaterih od teh novo odkritih genov v tej razli¢ici preglednice ne obravnavamo, in sicer LSR in PLECTIN.

Druge potencialne GGT holestaza

manifestacije

Potencialni klini¢ni izidi, zdravljenje in zapleti

zdravljenja

Literatura navaja Se naslednje zelo redke podvrste (¢eprav jih poznamo vec).

Upostevajte, da te informacije temeljijo le na peséici bolnikov v vsaki skupini.

TJP2 TJP2 Nejasno / spremenljivo e Izguba sluha Normalna GGT ® Zmerno do hitro napredovanje
® Nevroloski simptomi holestaza * Nekatera porodila navajajo hepatocelularni
e Simptomi dihal karcinom
FXR NR1H4 Nejasno / spremenljivo ¢ Koagulopatija, neodvisna od Normalna GGT e Zelo hitro napredovanje
pomanjkanja vitamina K holestaza o Steatoza po presaditvi jeter
e | ahko posnema pomanjkanje ¢ Zelo redka oblika (od decembra 2020 poroéila
BSEP navajajo le osem primerov).
MYOSB MYO5B Blaga do zmerna e Potencial za prirojeno drisko Normalna GGT ® Pocasno napredovanje
holestaza ¢ Lahko pride do bolezni mikrovelozne inkluzije
(MicroVillus Inclusion Disease -MVID)
e Vsezivljenjski TPN s povezanim MVID
® Kombinirane presaditve ¢revesja lahko
preprecijo holestazo po presaditvi
USP53 USP53 Blaga do zmerna ® Izguba sluha Normalna GGT ¢ Pocasno napredovanje
e Pri enem bolniku je prislo do holestaza o Starost nastopa je lahko razli¢na
Odpovedisrca e Pri vseh bolnikih je potrebno stalno spremljanje
 Prvi¢ objavljeno pri sedmih bolnikih,
septembra 2020
MRP9 ABCC12 Blaga do zmerna ® Preobdutljivost Normalna GGT ¢ Pocasno napredovanje
Intenzivna intrahepati¢nega Zolénega holestaza * Negotovost, ali se PFIC pojavlja z (eno)
kanala heterozigotno mutacija v ABCC12
e Od marca 2021 je objavljen samo en primer

Opredelitev pojmov ALT in AST v PFIC: Oznacevalci poskodb jeter.
P jkanje BSEP, ki ga p cajo protitelesa (AIBD): holestaza,

ki se lahko razvije po presaditvi pri nekaterih bolnikih s PFIC 2 in je
povezana z razvojem protiteles proti BSEP.

Avtosom: Vsak kromosom, ki ni spolni kromosom.

Beni ljajocéa se i hepatiéna hol: (BRIC):

gna p Jaj

Je prehoden pojav znane ali neznane vrste PFIC.

2Zolé: Zol¢ je rumena tekogina, ki vsebuje stevilne spojine, vkljuéno
z zol&nimi kislinami, fosfolipidi, holesterolom in odpadnimi snovmi
iz telesa.

Zoléna kislina / Zoléna sol: Zol¢ne kisline so kemikalije, ki jih

jetra proizvajajo iz holesterola. Pri zdravi osebi se Zol¢ne kisline se

prenasajo iz jeter v ¢revesje, kjer pomagajo absorbirati maséobe, v
mascobah topne vitamine in druga v mascobi topna hranila. Nato se
vrnejo nazaj v jetra, tako da jih ta lahko ponovno uporabijo.
Holestaza: Pomeni slab odtok zol¢a in kopi¢enje snovi v jetrih, ki bi
se obi¢ajno prenasale iz jeter v Zol€ in nato v ¢revesje.

Holestatski pruritus: Je obcutek srbenja zaradi bolezni jeter.
Kromosom: Kromosomi so velike molekule, ki so vec¢inoma
sestavljene iz DNA.

Prevladujoé: Prevladujoce motnje pomenijo eno samo okvarjeno
kopijo gena, ki lahko vodi do bolezni. Vpliv te pomanijkljive kopije
prevlada nad drugo kopijo, ki je zdrava.

Familialne ali druzinske: So bolezni, prvotno opisane v druzinah in
povezane s spremembami v genih.

Gama GT (GGT): Vrsta jetrnih encimov, ki lahko pomaga razlikovati
med vrstami PFIC.

Geni: Geni so kratki deli kromosoma, ki vsebujejo genetsko kodo za
dedne lastnosti. Na nekatere znacilnosti, kot je visina, vpliva veliko
genoy, na nekatere pa le en sam gen. Ljudje imamo dve kopiji vecine
genov, vkljuéno s tistimi, povezanimi s PFIC.

Jetrna steatoza: Mascobne spremembe v jetrih.

Hepatociti: Jetrne celice, odgovorne za tvorjenje zol¢a.
Hepatolog: Zdravnik, ki je specializiran za bolezni jeter.

Ikterus: Porumenelost koze, ust, jezika itd.

Intrahepatiéna: Vkljucuje bolezen v jetrih.

Zlatenica: Porumenelost koze.

Jetra: Jetra so najvedji trdni organ v telesu. Ima bistveno vlogo pri
Stevilnih telesnih funkcijah, na primer pri odstranjevanju strupenih
snovi iz krvi ali pri proizvodnji beljakovin in biokemi¢nih snovi (Zol¢a),
ki so potrebne za prebavo in rast.

Bolezen, ki jo povzroéajo
strukturne spremembe v tankem crevesu in obi¢ajno, vendar ne
vedno, povzro¢a hudo drisko.

Mutacije: Sprememba genetske kode.

Potomci: Otrok ali otroci osebe.

Progresivno: S¢asoma se poslabsa.

Recesivno: Dve neobicajni kopiji gena, ki nosi bolezen.

Skleralni ikterus: Porumenelost oci.
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pfic.org

#PFICawareness
#itchingforacure
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