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ര്പോ്ഗസീവ് ഫോമിലിയൽ 
ഇൻ്െോടെപോറ്ിക് രകോളസ്റോസിസ് 
അഡ്വക്കസി ആൻഡ് റിരസോഴ്സ് 
ടെറ്് വർക്ക,് Inc.

അഡ്വക്കസി & റിസസോഴ്സ് 
നെറ്് വർക്ക,് INC.



ര്പോ്ഗസീവ് ഫോമിലിയൽ 
ഇൻ്െോടെപോറ്ിക് 
രകോളസ്റോസിസ് (PFIC) 
എന്നത്, വഷളോകുന്ന 
ക�ൾ ര�ോഗത്ിെ് 
കോ�ണമോകുന്നതും 
സിരറോസിസിരലക്കും 
അവസോെ ഘട്ട ക�ൾ 
ര�ോഗത്ിരലക്കും 
െയിരചേക്കോവുന്നതുമോയ 
ഒ�ു കൂട്ടം അപൂർവ 
ജെിതക ്കമരക്കെുകടള 
്പതിെിധീക�ിക്കുന്ന ഒ�ു 
ടപോതുവോയ പദമോണ്. 
അര്ോൾ അെുത്തോയി 
എന്് സംഭവിക്കും?
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കലോകോ�ന്ോർ മരെോെ�മോയ കലോസൃഷ്ികൾ സൃഷ്ിക്കോൻ 
തുെങ്ുര്ോൾ ്്രഷുകളും ക്ോൻവോസുകളും സജ്ജമോക്കുന്നത് 
രപോടല, ഒ�ു PFIC ര�ോഗെിർണയം െിങ്ൾക്ക് എന്ോണ് 
അർഥമോക്കുന്നടതന്ന് അറിയുന്നതിെുള്ള ആദ്പെിയോണ് ഇത് 
സൃഷ്ിചേി�ിക്കുന്നത്.  

PFIC ര�ോഗെിർണയവും പദോവലിയും മെസ്ിലോക്കുന്നതിെുള്ള 
ഒ�ു രറോഡ് മോ്ോണ് ഇടതന്ന് ചിന്ിക്കുക. െിങ്ൾക്കും ശക്തമോയ 
പിന്ുണോ ടെറ്് വർക്കിെും ഇെയിലുള്ള ഒ�ു ആ�ംഭ 
രപോയിെ്റോണിത്.

ര�ോഗെിർണയം 1

PFIC എന്ോണ് അർഥമോക്കുന്നത്?
പ്രോ്്രസീവ്: കോല്കപേണ വഷളോകുന്ു 
ഫോേിലിയൽ: ജീനുകളുടെ േോറ്റവുേോയി 
ബന്ധടപെട്ടത ്
ഇൻ്െോടെരോറ്റിക്: കരളിനുള്ിടല പരോ്രം 
പകോളസ്റോസിസ്: രിത്തരസത്തിന്ടെ പേോശം 
ഒഴുക്് 

നിങ്ങളുടെ ദോതോവുേോയും 
സ്ടരഷ്യലിസ്റുേോയും പഫോപളോ അപെ് 
ടെപയേണ്ടതും സമ്പർക്ത്തിൽ 
ആയിരിപക്ണ്ടതും ്രധോനേോണ്.  
PFIC പരോ്രിക്് ഏറ്റവും േികച്ച ജീവിതനിലവോരം 
കകവരിക്ുന്തിനുള് ഒരു ്രധോന ഭോ്രേോണ് 
കരൾ സ്ടരഷ്യലിസ്റിന്ടെ സൂക്േ 
നിരീകണം. 

എന്ോണ് ്പതീക്ിരക്കണ്ടത്
ഡയര്ോസ്റിക് പ�ിരശോധെ
–  രക്ത രരിപശോധനകൾ: PFIC തിരിച്ചെിയോൻ 

കരൾ എൻകസേുകൾ, GGT, 
രിത്തരസത്തിന്ടെ ആസിഡ് രരിപശോധനകൾ 
എന്ിവ ഉരപയോ്ര്രദേോകും

–  ജനിതക രരിപശോധന: രക്ത സോമ്പിൾ 
ഉരപയോ്രിച്ച് ടെയേോവുന്തോണ്, DNA-യിൽ 
നിന്് പകോഡ് എക്സ്്െോക്റ്റ് ടെയേുന്തും 
ഉൾടപെെുന്ു

–  ലിവർ ബപയോര്സി: കരൾ െിഷ്യുവിന്ടെ ഒരു 
ടെെിയ കഷണം പവർതിരിടച്ചെുത്ത പശഷം 
കേപ്കോസപ്കോപെിലൂടെ രരിപശോധിക്ുന്ു

സോധ്മോയ ്പകെെങ്ൾ
രകോളസ്റോസിസിെ്ടറ ലക്ണങ്ൾ 
–  ടെോെിച്ചിൽ
–  േഞ്ഞപെിത്തം (െർമ്മത്തിന്ടെപയോ 

കണ്ുകളുടെപയോ േഞ്ഞ)
–  വീർത്ത വയെ്
–  േഞ്ഞ അല്ടലങ്ിൽ തവിട്ട് നിെത്തിടല േൂ്തം
–  അപക്ോളിക ്സ്റൂളുകൾ (വിളെിയ, െോര 

അലട്ലങ്ിൽ ടവള് നിെത്തിടല േലം)
–  രക്ത്സോവം അല്ടലങ്ിൽ എളുപെത്തിൽ 

േുെിപവൽക്ുന്ത്
–  പേോശം വളർച്ച
–  വിറ്റോേിൻ കുെവ്

വിറ്ോമിൻ കുറവുകളുമോയി ്രന്ധട്ട്ട 
ലക്ണങ്ൾ:
–  വിറ്റോേിൻ എ: കോഴെ് കവകല്യങ്ങൾക്് 

കോരണേോകോം
–  വിറ്റോേിൻ ഡി: അസ്ി രൂരീകരണം 

ദുർബലേോകോനും എല്ലുകൾ ടരോട്ടോനുള് 
അരകെസോധ്യത വർധിക്ോനും കോരണേോകോം

–  വിറ്റോേിൻ ഇ: ബോലൻസ്, ബലം, ഏപകോരനം 
എന്ിവയുേോയി ബന്ധടപെട്ട ്രശ്നങ്ങൾക്് 
കോരണേോകോം

–  വിറ്റോേിൻ ടക: രക്ത്സോവ ്രശ്നങ്ങൾക്് 
കോരണേോകോം, ്രപത്യകിച്ച് തലപച്ചോെിൽ 
രക്ത്സോവം ഉണ്ടോയോൽ അത് വളടര 
അരകെകരേോണ്

കൂെുതൽ വർധിചേ ക�ൾ ര�ോഗത്ിെ്ടറ 
സവിരശഷതകൾ
PFIC, കരൾ തകരോെിപലക്് നയിപച്ചക്ോം. 
െികിത്ിച്ചില്ടലങ്ിൽ അല്ടലങ്ിൽ 
കകകോര്യം ടെയ്തില്ടലങ്ിൽ, കരൾ തകരോെ് 
ഉെൻ സംഭവിക്ോം.  
പകോളസ്റോസിസിന്ടെ ലകണങ്ങളും വർധിച്ച 
കരൾ പരോ്രത്തിന്ടെ അെയോളങ്ങളും തമ്മിലുള് 
വ്യത്യോസം േനസ്ിലോപക്ണ്ടത് ്രധോനേോണ്. 
–  കുെഞ്ഞ ര്പലറ്റ് ടലറ്റുകളുടെ എണ്വുേോയി 

ബന്ധടപെട്ട െതവ്
–  അസ്കകറ്റുകൾ (അെിവയറ്റിടല ്ദോവകം)
–  അന്നോളത്തിടല ടവരിസസ് 

(രക്ത്സോവേുണ്ടോപയക്ോവുന് വീർത്ത 
സിരകൾ)

–  വലുതോയ ര്ലീെ
–  പരോർട്ടൽ കെപെർടെൻഷൻ (കരളിപലക്് 

നയിക്ുന് സിരകളിടല ഉയർന് 
രക്തസമ്മർദ്ം) 

രകോളസ്റോറ്ിക് ക�ൾ ര�ോഗവുമോയി 
്രന്ധട്ട്ട് സോധ്മോയ �ക്തപ�ിരശോധെോ 
കടണ്ടത്ലുകൾ
–  ഉയർന് കരൾ എൻകസേുകൾ (AST, ALT, 

ആൽക്് പഫോസ്)
–  ഉയർന് രിത്തരസ ആസിഡുകൾ
–  ഉയർന് ബിലിെൂബിൻ
–   വിറ്റോേിൻ എ, ഡി, ഇ എന്ിവയുടെ കുെഞ്ഞ 

അളവ്
–  വർധിച്ച PT/INR (വിറ്റോേിൻ ടക 

കുെയുന്തിനോൽ)

ചികിത്സ 
–  രക്തരരിപശോധനകൾ, കരൾ അൾ്െോസൗണ്ട് 

എന്ിവ സൂക്േേോയി നിരീകിക്ുക, 
കൂെോടത നിങ്ങളുടെ ടെപെപറ്റോളജിസ്റുകളുേോയി 
ഇെയ്ക്ിടെയുള് കൂെിക്ോഴെ്കൾ

–  േരുന്ുകളുടെ ഉരപയോ്രേോണ് 
്രതിപരോധത്തിന്ടെ ആദ്യ നിര, രപക 
അരര്യോര്തേോയോൽ ശസ്്ത്കിയ 
ആവശ്യേോയി വപന്ക്ോം

–  രിത്തരം ആസിഡുകൾ കരളിൽ 
്രപവശിക്ുന്ത് തെയോനോണ് ശസ്്ത്കിയോ 
േോർ്രങ്ങൾ ലക്യേിെുന്ത്. അവയിൽ 
ഇനിപെെയുന്വ ഉൾടപെപട്ടക്ോം:

 »  ഭോ്രിക ബോെ്യ രിത്തരസം വഴിതിരിച്ചുവിെൽ
 »  ഭോ്രിക ആന്തരിക രിത്തരസം 

വഴിതിരിച്ചുവിെൽ
 »  ഇലിയൽ ഒഴിവോക്ൽ
–  ടേഡിക്ൽ, ശസ്്ത്കിയ ഓര്ഷനുകൾ 

്രവർത്തിക്ുന്ില്ടലങ്ിൽ കരൾ 
േോറ്റിവയ്ക്ൽ ആവശ്യേോയി വപന്ക്ോം
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ടപോതുവോയ 
രപ�്

PFIC 1 

PFIC 2 

PFIC 3

പ�ിവർത്െം 
ടചയ്ത ജീൻ

ATP8B1

ABCB11 

ABCB4 

്പൂറിറ്സ് 
(ടചോറിചേിൽ)

തീ്വം 

തീ്വം 

പനരിയത് േുതൽ 
േിതേോയത് വടര

മറ്് സോധ്തയുള്ള 
്പകെെങ്ൾ

•  എക്സ്്െോടെരോറ്റിക് 
ലകണങ്ങൾ

•  വയെിളക്ം
•  രോൻ്കിയോറ്റിസ് ഉണ്ടോകോം
•  െുേ, ശ്ോസതെസ്ം എന്ിവ 

ഉണ്ടോകോം
•  പകൾവിശക്തി നഷ്ടടപെപട്ടക്ോം

•  ടെര്പറ്റോടസല്ലുലോർ 
കോർസിപനോേയും 
പെോളോൻജിപയോകോർസിപനോേയും 
(കരൾ കോൻസർ) വികസിക്ോനുള് 
സോധ്യത

•  രിത്തോശയക്ല്ലുകൾ

•  അസ്ികളുടെ കുെഞ്ഞ സോ്ദ്രത
•  ടെപെപറ്റോടസല്ലുലോർ 

കോർസിപനോേയും 
പെോളോൻജിപയോകോർസിപനോേയും 
(കരൾ കോൻസർ) വികസിക്ോനുള് 
സോധ്യത

•  രിത്തോശയക്ല്ലുകൾ

ര്പോട്ടീൻ കുറവ്

FIC1 

BSEP 

MDR3

GGT 
രകോളസ്റോസിസ്

സോധോരണ GGT 
പകോളസ്റോസിസ് 

സോധോരണ GGT 
പകോളസ്റോസിസ് 

ഉയർന് GGT 
പകോളസ്റോസിസ്
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PFIC മെസ്ിലോക്കൽ

ചികിത്സയുടെ സോധ്തയുള്ള 
ക്ലിെിക്കൽ ഫലങ്ൾ, ചികിത്സ, 
സങ്ീർണതകൾ

•  രുപരോ്രതിയുടെ േിതേോയ നിരക്്
•  ജീവിതത്തിന്ടെ രപണ്ടോ േൂപന്ോ ദശകങ്ങളിൽ 

സിപെോസിസിപലക്ും അവസോന ഘട്ട കരൾ 
പരോ്രത്തിപലക്ും നയിപച്ചക്ോം

•  േോറ്റിവയ്ക്ൽ കഴിഞ്ഞുള് ടെപെോറ്റിക് 
സ്റീപറ്റോസിസ് (ടകോഴുപെ് േോറ്റം), വയെിളക്ം

•  എക്സ്്െോടെരോറ്റിക് ലകണങ്ങൾ 
വഷളോകുകയും കരൾ േോറ്റിവയ്ക്ലിനുപശഷം 
രുതിയവ ഉണ്ടോകുകയും ടെയേോം

•  BRIC ്രകെനങ്ങൾ പരഖടപെെുത്തിയിട്ടുണ്ട്*

•  ്ദുത്രതിയിൽ വഷളോകുന്തിൽ േിതേോയത്
•  രിത്തരസം വഴിതിരിച്ചുവിെൽ 

ശസ്്ത്കിയയുടെ വിജയം നിർദ്ിഷ്ട ജനിതക 
കവകല്യങ്ങടള ആ്ശയിച്ചിരിക്ോം

•  PFIC 2 പരോ്രികളിൽ കരൾ േോറ്റിവയ്ക്ൽ, 
െിലരിൽ ആന്െിപബോഡി നിപവശിത BSEP 
ന്യൂനതയിപലക്് നയിപച്ചക്ോം

•  വീണ്ടും േോറ്റിവയ്ക്ലിനുള് സോധ്യത 
•  BRIC ്രകെനങ്ങൾ പരഖടപെെുത്തിയിട്ടുണ്ട്*

•  വളടരയധികം േോെിടക്ോണ്ടിരിക്ുന് 
വഷളോകൽ നിരക്്

•  ടേഡിക്ൽ േോപനജ്ടേന്െ്: MDR3 ്രകെനം 
നിലനിർത്തുന്വർ ഉർപസോഡിപയോളിപനോെ് 
കൂെുതൽ ടേച്ചേോയി ്രതികരിക്ുന്ു

•  രിത്തരസം വഴിതിരിച്ചുവിെുന്ത് േറ്റ് പരോ്ര 
തരങ്ങടളപപെോടല ഫല്രദേോകണടേന്ില്ല

•  കരൾ േോറ്റിവയ്ക്ൽ പഭദേോകുന്തോണ്
•  BRIC ്രകെനങ്ങൾ പരഖടപെെുത്തിയിട്ടുണ്ട്*

2
PFIC-നുള് ടരോതുവോയ ലകണങ്ങളും രരി്രണനകളും ഈ രട്ടികയിടല എല്ലോ ഉരവിഭോ്രങ്ങൾക്ും 
ബോധകേോണ്. ഓപരോ പരോ്രനിർണയത്തിലും ഉണ്ടോകോനിെയുള് െില വ്യത്യോസങ്ങൾ എെുത്തുകോണിക്ോൻ 
ഉപദ്ശിച്ചുള്തോണ് ഈ രട്ടിക. ്ശദ്ിക്ുക, PFIC-യുടെ രുപരോ്രതി േോെുന്തും അദ്ിതീയവുേോകോം, പരോ്രം 
വിവരിച്ചതുപരോടല എല്ലോ പരോ്രികൾക്ും അനുഭവടപെെില്ല.

*(BRIC) PFIC-യുടെ അെിയടപെെുന്പതോ അജ്ോതപേോ ആയ ഒരു ഉരവിഭോ്രത്തിന്ടെ കണികേോയ ്രകെനേോണ് ടബനിൻ ആവർത്തന 
ഇൻ്െോടെരോറ്റിക ്പകോളസ്റോസിസ.്

pfic.org- ൽ കൂെുതൽ ഉപോധികൾ കടണ്ടത്ുക



പുതിയ ജീെുകൾ തി�ിചേറിഞ്ിട്ടുണ്ട.്  
ഈ രുതിയ ജീനുകളിൽ െിലത് രട്ടികയുടെ ഈ രതിപെിൽ ദൃശ്യേോകില്ല, 

അതോയത് LSR, PLECTIN.

എെിക്ക ്PFIC ഉടണ്ടന്ന് കടണ്ടത്ിയിട്ടുണ്ട്, എന്നോൽ ഏത് ത�മോടണന്ന് അവർക്ക് എരന്നോെ് പറയോൻ 
കഴിയില്രല? െുവടെ ലിസ്റ് ടെയ് തിരിക്ുന് ഏടതങ്ിലും ജീനുകളിൽ േ്യൂപട്ടഷനുകൾ കോണോത്തപപെോൾ PFIC-ക്് 
കോരണേോകുന് ജനിതക ഘെകങ്ങൾ തിരിച്ചെിയോൻ ജനിതക രഠനങ്ങൾ നെന്ുടകോണ്ടിരിക്ുന്ു. ഈ ജീനുകളുടെ 
തിരിച്ചെിയലുകൾ വളടര സങ്ീർണേോണ്, അതിന് അത്യോധുനിക ജനിതക രരിപശോധനകൾ ആവശ്യേോണ്. 
പഡോക്െർേോരും ശോസ്്തജ്രും ഈ പരോ്രികൾക്് കൂെുതൽ ഉത്തരങ്ങൾ കടണ്ടത്തോൻ 
്രവർത്തിച്ചുടകോണ്ടിരിക്ുകയോണ്.

ടപോതുവോയ 
രപ�്

PFIC 4  

PFIC 5 

PFIC  

MYO5B 

വവകല്ങ്ളുമോയി 

്രന്ധട്ട്ടി�ിക്കുന്നു
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െിപപെോർട്ട് ടെയ് തവയിൽ ഇനിപെെയുന് ഉരവിഭോ്രങ്ങൾ വളടര അരൂർവേോണ് (കൂെുതൽ 
തിരിച്ചെിഞ്ഞിട്ടുടണ്ടങ്ിലും). 

ഈ വിവരങ്ങൾ ഓപരോ ്്രൂപെിടലയും വിരലിടലണ്ോവുന് പരോ്രികടള േോ്തം അെിസ്ോനേോക്ിയുള്തോണ്, 
അത് േനസ്ിൽ കോണണം.
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PFIC പദെിർവചെം  
ALT, AST: കരൾ പരോ്ര അെയോളങ്ങൾ. 
ആെ്റിര്രോഡി െിരവശിത BSEP െ്ൂെത (AIBD): BSEP 
ആന്െിപബോഡികളുടെ വികോസവുേോയി ബന്ധടപെട്ട െില PFIC 2 
പരോ്രികളിൽ േോറ്റിവയ്ക്ൽ കഴിഞ്ഞ് വികസിക്ുന് 
പകോളസ്റോസിസ്. 
ഓരട്ടോരസോം: കലം്രിക പ്കോേപസോം അല്ലോത്ത ഏടതോരു 
പ്കോേപസോേും. 
ട്രെിൻ ആവർത്െ ഇൻ്െോടെപോറ്ിക് രകോളസ്റോസിസ് 
(BRIC): PFIC-യുടെ അെിയടപെെുന്പതോ അജ്ോതപേോ ആയ ഒരു 
ഉരവിഭോ്രത്തിന്ടെ കണികേോയ ഒരു ്രകെനേോണ്. 
പിത്�സം: രിത്തരസം എന്ത് ആസിഡ്, 
പഫോസ്പഫോളിരിഡുകൾ, ടകോളസ്പ്െോൾ, ശരീരത്തിൽ നിന്ുള് 
േോലിന്യങ്ങൾ എന്ിവയുൾടപെടെ നിരവധി സംയുക്തങ്ങൾ 
അെങ്ങിയിരിക്ുന് ഒരു േഞ്ഞ ്ദോവകേോണ്. 
പിത്�സ ആസിഡ്/പിത്�സ ഉ്്:  ടകോളസ്പ്െോളിൽ നിന്് 
കരൾ ഉണ്ടോക്ുന് രോസവസ്തുക്ളോണ് രിത്തരസ ആസിഡുകൾ. 
ആപരോ്ര്യവോനോയ ഒരു വ്യക്തിയിൽ രിത്തരസ ആസിഡുകൾ 

ഫോമിലിയൽ: യഥോർഥത്തിൽ കുെുംബങ്ങളിൽ വിവരിച്ചതും 
ജീനുകളിടല േോറ്റങ്ങളുേോയി ബന്ധടപെട്ടതും. 
ഗോമോ GT (GGT): PFIC-യുടെ തരങ്ങൾ തമ്മിൽ പവർതിരിച്ചെിയോൻ 
സെോയിപച്ചക്ോവുന് ഒരു തരം കരൾ എൻകസം. 
ജീെുകൾ: രോരമ്പര്യ സവിപശഷതകൾക്ുള് ജനിതക പകോഡ് 
അെങ്ങിയിരിക്ുന് ഒരു പ്കോേപസോേിന്ടെ ടെെിയ ഭോ്രങ്ങളോണ് 
ജീനുകൾ. ഉയരം പരോലുള് െില സവിപശഷതകൾ രല 
ജീനുകളോലും, െിലത് ഒടരോറ്റ ജീനിനോലും സ്ോധീനിക്ടപെെുന്ു. 
PFIC-യുേോയി ബന്ധടപെട്ടത് ഉൾടപെടെ, േിക് ജീനുകൾക്ും 
േനുഷ്യർക്് രണ്ട് രകർപെുകളുണ്ട്.  
ടെ്ോറ്ിക് സ്റീരറ്ോസിസ്: കരളിടല ടകോഴുപെ് േോറ്റം.  
ടെ്രറ്ോവസറ്ുകൾ: രിത്തരസം ഉണ്ടോകോൻ കോരണേോകുന് 
കരൾ പകോശങ്ങൾ.  
ടെ്രറ്ോളജിസ്റ്:  കരൾ പരോ്രത്തിൽ കവദ്ര്ധ്യം പനെിയ ഒരു 
പഡോക്െർ.  
ഐക്റ്റസ്: െർമ്മം, വോയ, നോവ് േുതലോയവയുടെ 
േഞ്ഞനിെേോകൽ. 

കരളിൽ നിന്് കുെലിപലക്് ടകോണ്ടുപരോകുന്ു, അവിടെ അവ 
ടകോഴുപെ്, ടകോഴുപെ് ലയിക്ുന് വിറ്റോേിനുകൾ, േറ്റ് ടകോഴുപെ് 
ലയിക്ുന് പരോഷകങ്ങൾ എന്ിവ ആ്രിരണം ടെയേോൻ 
സെോയിക്ുന്ു. രിന്ീെ് അവ വീണ്ടും ഉരപയോ്രിക്ോനോകുന് 
തരത്തിൽ കരളിപലക്് തിരിച്ചുവിെുന്ു.
രകോളസ്റോസിസ്: രിത്തരസത്തിന്ടെ പേോശം ഒഴുക്ിടനയും, 
സോധോരണ്രതിയിൽ കരളിൽ നിന്് രിത്തരസത്തിപലക്ും 
രിന്ീെ് കുെലിപലക്ും ടകോണ്ടുപരോകുന് രദോർഥങ്ങൾ കരളിൽ 
അെിഞ്ഞുകൂെുന്തിടനയും അർഥേോക്ുന്ു.
രകോളസ്റോറ്ിക് ്പു�ിറ്സ്: കരൾ പരോ്രം േൂലേുള് ടെോെിച്ചിൽ 
അനുഭവടപെെുന്തോണ്.  
ര്കോമരസോം: പ്കോേപസോേുകൾ എന്ത് ്രധോനേോയും DNA 
അെങ്ങുന് വലിയ തന്ോ്തകളോണ്.
ആധിപത്ം: ആധിരത്യ കവകല്യങ്ങൾ എന്ത്, 
പരോ്രത്തിപലക്് നയിപച്ചക്ോവുന് വിധത്തിൽ ഒരു ജീനിന്ടെ 
ഒടരോറ്റ വികലേോയ രകർപെോണ്. ആ വികലേോയ രകർപെിന്ടെ 
സ്ോധീനം ആപരോ്ര്യകരേോയ േറ്റ് രകർപെിപനക്ോൾ ്രബലേോണ്.

ഇൻ്െോടെപോറ്ിക്: കരളിനുള്ിടല പരോ്രം ഉൾടപെെുന്ു. 
മഞ്്ിത്ം: െർമ്മത്തിന്ടെ േഞ്ഞനിെം. 
ക�ൾ: ശരീരത്തിടല ഏറ്റവും വലിയ ഖരോവയവേോണ് കരൾ. 
രക്തത്തിടല വിഷവസ്തുക്ൾ നീക്ംടെയേുക, അല്ടലങ്ിൽ 
ദെനത്തിനും വളർച്ചയ്ക്ും ആവശ്യേോയ പ്രോട്ടീനുകളും 
ബപയോടകേിക്ലുകളും (രിത്തരസം) ഉത്രോദിപെിക്ുക എന്ിവ 
പരോലുള് വിവിധ ശരീര ്രവർത്തനങ്ങളിൽ ഇത് ഒരു ്രധോന രങ്് 
വെിക്ുന്ു. 
വമര്കോവിലല്സ ്ഇൻകല്ൂഷൻ ര�ോഗം: കെുത്ത വയെിളക്ം 
ഉണ്ടോക്ുന്, േിക്പപെോഴും ടെെിയ കുെലിടല ഘെനോരരേോയ 
േോറ്റങ്ങൾ േൂലേുണ്ടോകുന് ഒരു പരോ്രം, രപക എല്ലോയ് പപെോഴും 
അല്ല.  
 മ്ൂരട്ടഷെുകൾ: ജനിതക പകോഡിടല േോറ്റം. 
സന്തികൾ: ഒരു വ്യക്തിയുടെ കുട്ടി അല്ടലങ്ിൽ കുട്ടികൾ.
വഷളോകുന്നത്: കോല്കപേണ കൂെുതൽ പേോശേോകുന്ു.
പിൻവോങ്ുന്നത്: പരോ്രേുള് ഒരു ജീനിന്ടെ രണ്ട് അസോധോരണ 
രകർപെുകൾ. 
സ്ക്ലറൽ ഇൻക്റ്റസ്: കണ്ുകൾ േഞ്ഞനിെേോകുന്ത്.

പ�ിവർത്െം 
ടചയ്ത ജീൻ

TJP2 

NR1H4

MYO5B

USP53

ABCC12

്പൂറിറ്സ് 
(ടചോറിചേിൽ)

അവ്യക്തം/േോെുന്ത ്

അവ്യക്തം/േോെുന്ത ്

പനരിയത് േുതൽ 
േിതേോയത് വടര 

പനരിയത് േുതൽ 
േിതേോയത് വടര 

തീ്വം

മറ്് സോധ്തയുള്ള 
്പകെെങ്ൾ

•  ്ശവണ നഷ്ടം
•  ന്യൂപെോളജിക്ൽ ലകണങ്ങൾ
•  ശ്സന ലകണങ്ങൾ

•  വിറ്റോേിൻ ടക സ്ത്ന്ത 
പകോ്രുപലോപെതി

•  BSEP ന്യൂനത അനുകരിക്ോനോകും

•  ജന്നോ വയെിളക്ത്തിനുള് 
സോധ്യത

•  ്ശവണ നഷ്ടം
•  ഒരു പരോ്രിക്് െൃദയസ്തംഭനം 

െിപപെോർട്ട് ടെയ്തു

•  ഇൻ്െോടെരോറ്റിക് രിത്തരസ 
കുഴൽ ദൗര് ലഭ്യം

ര്പോട്ടീൻ കുറവ്

TJP2  

FXR 

MYO5B 

USP53 

MRP9

GGT 
രകോളസ്റോസിസ്

സോധോരണ GGT 
പകോളസ്റോസിസ് 

സോധോരണ GGT 
പകോളസ്റോസിസ് 

സോധോരണ GGT 
പകോളസ്റോസിസ് 

സോധോരണ GGT 
പകോളസ്റോസിസ് 

സോധോരണ GGT 
പകോളസ്റോസിസ്

ചികിത്സയുടെ സോധ്തയുള്ള 
ക്ലിെിക്കൽ ഫലങ്ൾ, ചികിത്സ, 
സങ്ീർണതകൾ

•  ്ദുത്രതിയിൽ വഷളോകുന്തിൽ േിതേോയത്
•  ടെപെപറ്റോടസല്ലുലോർ കോർസിപനോേയുടെ െില 

െിപപെോർട്ടുകൾ

•  വളടര ്ദുത്രതിയിൽ വഷളോകൽ
•  േോറ്റിവയ്ക്ൽ കഴിഞ്ഞുള് ടെപെോറ്റിക് 

സ്റീപറ്റോസിസ്
•  വളടര അരൂർവം (2020 ഡിസംബർ വടര 

െിപപെോർട്ട് ടെയേടപെട്ടത് എട്ട് പകസുകൾ േോ്തം).

•  േദ്ര്രതിയിലുള് വഷളോകൽ
•  കേപ്കോവില്ലസ് ഇൻക്ലൂഷൻ ഡിസീസ് 

(MVID) അനുഭവടപെെോം
•  ബന്ധടപെട്ട MVID സെിതേുള് ആജീവനോന്ത TPN
•  സംപയോജിത കുെൽ കരൾ േോറ്റിവയ്ക്ലുകൾ, 

ശസ്്ത്കിയ കഴിഞ്ഞുള് പകോളസ്റോസിസ് 
തെപഞ്ഞക്ോം

•  േദ്ര്രതിയിലുള് വഷളോകൽ
•  ആരംഭിക്ുന് ്രോയം േോെുന്തോണ്
•  എലല്ോ പരോ്രികൾക്ും തുെർച്ചയോയ പഫോപളോ-

അപ്െ ആവശ്യേോണ്
•  ഏഴ് പരോ്രികളിൽ ആദ്യേോയി ടവളിടപെട്ടത്, 2020 

ടസര്റ്റംബെിൽ 

•  േദ്ര്രതിയിലുള് വഷളോകൽ
•  ABCC12-ടല (ഒരു) ടെറ്റപെോകസ്രസ് 

േ്യൂപട്ടഷനിൽ PFIC ഉണ്ടോകുപേോ എന്തിൽ 
അനിശ്ിതത്ം

•  2021 േോർച്ച് വടര ടവളിടപെട്ടത് ഒരു പകസ് േോ്തം



#PFICawareness   
#itchingforacure

pfic.org


