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La colestasis intrahepatica
familiar progresiva (CIFP)
es un término general
que representa un

grupo de enfermedades
genéticas raras que
causan una enfermedad
hepatica progresivay
pueden causar cirrosis

y enfermedad hepatica
terminal.



De la misma manera que los artistas organizan sus pinceles 'y
lienzos cuando comienzan a crear hermosas obras de arte, esto se
cre6 como un primer paso para familiarizarse con lo que significa
un diagnéstico de la CIFP para usted.
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Piense en esto como una hoja de ruta para comprender el 5
0
diagnéstico y la terminologia relacionada a la CIFP. Este es un g
punto de partida entre usted y una sélida red de apoyo. &
o
£Qué significa CIFP? Caracteristicas de una enfermedad hepatica B
Colestasis:flujobiliar deficiente. mas avanzada
Intrahepatica: enfermedad dentro del higado. La CIFP puede causar insuficiencia hepatica. Si no
Familiar: relacionado con cambios en los genes. se trata o no se controla, la insuficiencia hepatica
Progresiva: empeora con el tiempo. puede ocurrir antes.
Es importante comprender la diferencia entre
Es importante hacer un seguimiento y estar en signos de colestasis y signos de enfermedad
contacto con su proveedor y especialista. hepatica avanzada.
El monitoreo cercano por parte de un especialista de — Hematomas relacionados con recuentos bajos
higado es importante para lograr la mejor calidad de de plaquetas
vida para el paciente con CIFP. — Ascitis (liquido en el abdomen)
— Varices esofagicas (venas dilatadas que pueden
Qué esperar de las sangrar)
pruebas de diagnéstico - Agrandamiento del bazo
—Andlisis desangre: las pruebas de enzimas hepaticas, - Hipertension portal (alta presion arterial en
GGT (gamma glutamil transpeptidasa) y acidos las venas que pasan por el higado)
biliares pueden ser Utiles para identificar la CIFP
—Pruebas genéticas: se pueden realizar con una Posibles resultados de analisis de sangre con
muestra de sangre e implica la extraccion de enfermedad hepatica colestasica
codigo del ADN — Enzimas hepaticas elevadas (AST, ALT,
—Biopsia hepatica: se extrae un pequefio trozo de tejido fosfatasa alcalina)
del higado y luego se lo examina bajo un microscopio - Acidos biliares elevados
- Bilirrubina elevada
Posibles manifestaciones — Disminucion de los niveles de vitamina A, Dy E
Sintomas de colestasis — Aumento de tiempo de protrombina/razén
—Picazén internacional normalizada (debido a la
—Ictericia (piel u ojos amarillos) disminucion de vitamina K)
—Abdomen hinchado
—Orina amarilla o marrén Tratamiento
—Heces acdlicas (heces palidas, grises o blancas) - Observacion estrecha de los andlisis de sangre,
—Sangrado o propension a la formacion de hematomas ultrasonido de higado y citas frecuentes con
—Crecimiento deficiente su hepatélogo/a
~Deficiencia de vitaminas. — Los medicamentos son la primera linea de
defensa, pero es posible que una cirugia sea
Sintomas relacionados con la deficiencia de necesaria si fueran insuficientes
vitaminas: — Las opciones quirtrgicas tienen como objetivo
— Vitamina A: puede provocar problemasde vision evitar que los acidos biliares entren al higado.
- Vitamina D: puede provocar una formacion deficiente Pueden incluir:
de los huesos y un mayor riesgo de fracturas » Derivacion biliar externa parcial
- Vitamina E: puede provocar problemas de equilibrio, » Derivacién biliar interna parcial
fuerza y coordinacion » Exclusion ileal
— Vitamina K: puede provocar problemas de sangrado — El trasplante de higado puede ser necesario si las
que pueden ser muy peligrosos, especialmente si se alternativas médicas y quirdrgicas no funcionan
producen en el cerebro




Subtipos de CIFP

2

Entender la CIFP

Los sintomas y consideraciones generales de la CIFP se aplican a todos los subtipos de esta tabla. Esta tabla
estd destinada a resaltar algunas de las posibles diferencias en cada diagndstico. Tenga en cuenta que el curso
de la CIFP puede ser variable y tnico, no todos los pacientes experimentardn la enfermedad como se describe.

Prurito (picazén)

ATP8B1 Intenso
CIFP 2 BSEP ABCB11 Intenso
CIFP3 MDR3 ABCB4 Suave a moderado




Podra encontrar recursos adicionales en pfic.org ;

Visite nuestro sitio web para obtener recursos adicionales, como seminarios web educativos, programas de apoyo

Otras posibles manifestaciones

para pacientes y familiares, y actualizaciones de investigacion.

Colestasis GGT

Posibles resultados clinicos, tratamiento y
complicaciones del tratamiento

«Sintomas extrahepaticos
«Diarrea

«Puede tener pancreatitis
«Puede tener tos, sibilancias
«Puede tener pérdida de audicion

Colestasis GGT
normal

«Tasa de progresion moderada
«Puede provocar cirrosis y enfermedad
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hepética terminal, tipicamente en la segunda
o tercera década de vida

«Esteatosis hepatica postrasplante
(cambio graso) y diarrea

«Los sintomas extrahepaticos pueden
empeorary pueden aparecer otros después
del trasplante de higado

«Se han registrado presentaciones CIBR*

«Posibilidad de desarrollar
carcinoma hepatocelular
y colangiocarcinoma
(céncer de higado)

«Calculos biliares

Colestasis GGT
normal

«Progresién de moderada a rapida

«El éxito de la derivacion biliar quirurgica puede
depender de los defectos genéticos especificos

«El trasplante de higado en pacientes con
CIFP 2 puede causar una la deficiencia en
BSEP (bomba exportadora de sales biliares)
inducida por anticuerpos en algunas personas

«Posibilidad de retrasplante

«Se han registrado presentaciones CIBR*

«Densidad 6sea reducida

«Potencial de desarrollar
hepatocarcinoma celular
y colangiocarcinoma
(céncer de higado)

«Calculos biliares

Colestasis GGT
elevada

«Tasa de progresion altamente variable

*Manejo médico: aquellos que retienen
expresion MDR3 (resistencia a un gran nimero
de farmacos) responden mejor al ursodiol

«La derivacion biliar puede no ser tan eficaz
como en otras formas de enfermedad

«El trasplante de higado es curativo

«Se han registrado presentaciones CIBR*

* Colestasis intrahepdtica benigna recurrente (CIBR) es una presentacion transitoria de un subtipo conocido o desconocido de CIFP.
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Me diagnosticaron CIFP, pero no pueden decirme de qué tipo. Se estan realizando estudios genéticos
para tratar de identificar los factores genéticos que contribuyen a la CIFP cuando no se encuentran
mutaciones en ninguno de los genes enumerados a continuacion. La identificacion de estos genes es muy
complicada y requiere investigaciones genéticas de vanguardia. Los médicos y cientificos estan trabajando
paraencontrar mas respuestas para estos pacientes.

reconocer mds).

Los siguientes subtipos son extremadamente raros enla literatura publicada (aunque se comienzan a

TJIP2 (ausencia de la TIP2 Poco claro/variable

proteina de unién 2)

FXR (receptor X NR1H4 Poco claro/variable

farnesoide)

MYO5B (miosina Vb) MYO5B Leve a moderado
defectos MYO5B

USP53 (peptidasa USP53 Leve a moderado

especifica de

ubiquitina 53)

MRP9 (proteina de ABCC12 Intenso

resistencia a un gran

numero de farmacos)

Definicién de términos CIFP

ALT y AST: marcadores de dafio hepatico.

Deficiencia de BSEP inducida por pos (AIBD, por sus
siglas en inglés): colestasis que puede desarrollarse después

del trasplante en algunos pacientes con CIFP 2 relacionada con el
desarrollo de anticuerpos BSEP.

Autosoma: cualcuier cromosoma que no sea un cromosoma sexual.
Col is intrahepa recurrente (CIBR): es una
presentacion transitoria de un subtipo conocido o desconocido

de CIFP.

Bilis: la bilis es un liquido amarillo que contiene una serie de
compuestos que incluyen &cidos biliares, fosfolipidos, colesteroly
productos de desecho del cuerpo.

Acido biliar/sal biliar: los 4cidos biliares son sustancias quimicas
que produce el higado a partir del colesterol. En un individuo sano,

ical

los &cidos biliares se transportan desde el higado hasta los intestinos,
donde ayudan a absorber grasas, vitaminas liposolubles y otros
nutrientes liposolubles. Luego se devuelven al higado para que puedan
reutilizarse.

Colestasis: significa flujo de bilis deficiente y acumulacion de
sustancias en el higado que normalmente serian transportadas desde
el higado a la bilis y luego a los intestinos.

Prurito colestasico: es la sensacion de picazén causada por una
enfermedad hepatica.

Cromosoma: los cromosomas son moléculas grandes que consisten
principalmente en ADN.

Dominante: los trastornos dominantes son una Unica copia defectuosa
de un gen que puede provocar una enfermedad. El impacto de esa copia
defectuosa es dominante sobre la otra copia que estd sana.



Se han identificado nuevos genes. 5
AUn no se han descubierto todas las causas genéticas de la colestasis intrahepatica familiar progresiva. Los
cientificos siguen descubriendo nuevos genes relacionados con la CIFP. Visite nuestro sitio web para consultar
la lista actualizada de genes asociados a la CIFP.

Otras posibles manifestaciones Colestasis GGT Posiblesresultadosclinicos,tratamiento ccn
y complicaciones del tratamiento g
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Esta informacién se basa solo en un pufiado de pacientes de cadagrupoydebeconsiderarseconesoenmente. g
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«Pérdida auditiva Colestasis GGT « Progresion moderada a rapida

«Sintomas neurolégicos normal « Algunos informes de carcinoma

«Sintomas respiratorios hepatocelular

«Coagulopatia independiente de Colestasis GGT « Progresion muy rapida

la vitamina K normal « Esteatosis hepatica postrasplante

«Muyraras(soloseinformaronochocasos
a diciembre de 2020).

«Puede simular la deficiencia

de BSEP
- . . « Progresion lenta
«Posibilidad de diarrea Colestasis GGT . T -
o «Enfermedaddeinclusionmicrovellositaria
congenita normal (EIMV) puede experimentarse
sLanutricionparenteraltotal(NPT)depor
vida con EIMV asociado
« Los trasplantes combinados de higado
deintestinopuedenprevenirlacolestasis
postrasplante
s . . « Progresion lenta
«Pérdida auditiva Colestasis GGT . .
« La edad de inicio es variable
«Se informo insuficiencia normal

«Esnecesariounseguimientocontinuopara
cardiaca en un paciente todos los pacientes
«Publicadoporprimeravezensietepacientes,

en septiembre de 2020

« Progresion lenta

«Escasez de vias biliares Colestasis GGT ) .
intrahepaticas normal «IncertidumbresobresilaCIFPocurrecon
intrahep (una)mutacionheterocigdticaenABCC12
« Solo un caso publicado al mes de
marzo de 2021

Familiar: descrito originalmente en familias y relacionado con Higado: el higado es el 6rgano sélido mas grande del cuerpo.
cambios en los genes. Desempefia un papel esencial en muchas funciones corporales
Gamma GT (GGT): tipo de enzima hepatica que puede ayudar a diferentes, como la eliminacidn de sustancias téxicas de la sangre o la
distinguir entre los tipos de CIFP. produccién de proteinas y bioquimicos (bilis) que son necesarios para
Genes: los genes son partes cortas de un cromosoma que contienen la digestion y el crecimiento.
el cddigo genético de las caracteristicas hereditarias. Algunas Enfermedad de inclusién microvellositaria: enfermedad generada
caracteristicas, como la estatura, estan influenciadas por muchos por cambios estructurales en el intestino delgado generalmente, pero
genes y otras por un solo gen. Los seres humanos tienen dos copias no siempre, que causa diarrea severa.
para la mayoria de los genes, incluidos los asociados con la CIFP. Mutaciones: un cambio en el cédigo genético.
Esteatosis hepatica: cambio graso en el higado. Descendencia: hijo o hijos de una persona.
Hepatocitos: células del higado, responsables de producir bilis. Progresivo: tiende a empeorar con el tiempo.
Hepatélogo: médico que se especializa en enfermedades del higado. Recesivo: dos copias anormales de un gen para tener una
Ictericia: coloracion amarillenta de la piel, boca, lengua, etc. enfermedad.
Intrahepatico: implica enfermedad dentro del higado. Ictericia esclerética: coloracion amarillenta de los ojos.

Ictericia: coloracion amarillenta de la piel.
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