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प्रोग्रेसिव फैमिलियल 
इंट्राहेपेटिक कोलेस्टेसिस 
(पीएफआईसी) एक सामान्य शब्द 
है जो दुर्लभ आनुवंशिक विकारों 
के एक समूह का प्रतिनिधित्व 
करता है जो एक प्रगतिशील 
यकृत रोग का कारण बनता है और 
सिरोसिस और अंत-चरण यकृत 
रोग का कारण बन सकता है।  
तो आगे क्या होता है?

निदान



पीएफ
आ

ईस
ी निदान

जैसे कलाकार कला के सुंदर कार्यों का निर्माण शुरू करते हैं, ब्रश और 
कैनवस सेट करते हैं, यह आपके लिए पीएफआईसी निदान का क्या अर्थ है, 
यह परिचित करने के पहले चरण के रूप में बनाया गया था। 

इसे पीएफआईसी निदान और शब्दावली को समझने के लिए एक रोड मैप 
के रूप में सोचें। यह आपके और एक मजबूत समर्थन नेटवर्क के बीच एक 
प्रारंभिक बिंदु है।
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पीएफआईसी का क्या मतलब है? 

 प्रगतिशील: समय के साथ बिगड़ना पारिवारिक: जीन में 

परिवर्तन से संबंधित इंट्राहेपेटिक: यकृत के अंदर की बीमारी 

कोलेस्टेसिस: खराब पित्त प्रवाह अपने प्रदाता और विशेषज्ञ 

के संपर्क में रहना और संपर्क में रहना महत्वपूर्ण है।  

पीएफआईसी रोगी के लिए जीवन की सर्वोत्तम गुणवत्ता प्राप्त 

करने के लिए लीवर विशेषज्ञ द्वारा बारीकी से निगरानी करना 

एक महत्वपूर्ण हिस्सा है। 

 

नैदानिक परीक्षण की अपेक्षा क्या करे ं– 

 रक्त परीक्षण: लीवर एंजाइम, जीजीटी और पित्त अम्ल 

परीक्षण पीएफआईसी की पहचान करने में उपयोगी हो सकते हैं

–  आनुवंशिक परीक्षण: रक्त के नमूने के साथ किया जा सकता 

है और इसमें डीएनए से कोड निकालना शामिल है

–  लीवर बायोप्सी: लीवर टिश्यू का एक छोटा सा टुकड़ा ह ैनिकाला 

गया और फिर माइक्रोस्कोप के तहत जांच की गई

संभावित अभिव्यक्तियाकँोलेस्टेसिस के लक्षण– 

 खुजली

–  पीलिया (त्वचा या आंखों का पीला)

–  सूजा हुआ पेट

–  पीला या भूरा मूत्र

–  अकोलिक मल (मल जो पीला, धूसर या सफेद होता है)

–  रक्तस्राव या आसान चोट लगना

–  खराब विकास

–  विटामिन की कमी

 

विटामिन की कमी से संबंधित लक्षण: 

–   विटामिन ए: दृष्टि संबंधी समस्याएं पैदा कर सकता है

–  विटामिन डी: हड्डियों के खराब गठन और हड्डियों के टूटने का 

खतरा बढ़ सकता है

–  विटामिन ई: संतुलन, शक्ति और समन्वय के साथ समस्याएं 

पैदा कर सकता है

–  विटामिन के: रक्तस्राव की समस्या पैदा कर सकता है, जो 

बहुत खतरनाक हो सकता है, खासकर अगर मस्तिष्क में 

रक्तस्राव होता है

अधिक उन्नत यकृत रोग की विशेषताए ंपीएफआईसी लीवर 

की विफलता में प्रगति कर सकता है। यदि अनुपचारित या 

अप्रबंधित छोड़ दिया जाता है, तो यकृत की विफलता जल्दी हो 

सकती है।  

कोलेस्टेसिस के संकेतों और उन्नत यकृत रोग के संकेतों के बीच 

अंतर को समझना महत्वपूर्ण है।

–  कम प्लेटलेट काउंट से संबंधित चोट लगना

–  जलोदर (पेट में तरल पदार्थ)

–  Esophageal varices (बढ़ी हुई नसंे जो खून बह सकती हंै)

–  बढ़ी हुई तिल्ली

–  पोर्टल उच्च रक्तचाप (यकृत की ओर जाने वाली नसों में उच्च 

रक्तचाप) 

कोलेस्टेटिक यकृत रोग के साथ संभावित रक्त परीक्षण 

निष्कर्ष

–  एलिवेटेड लीवर एंजाइम (AST, ALT, Alk Phos) 

–  ऊंचा पित्त अम्ल

– ऊंचा बिलीरुबिन

– विटामिन के स्तर में कमी ए, डी और ई

– बढ़ा हुआ PT/INR (विटामिन K की कमी के कारण)

उपचार 

–  रक्त परीक्षण, यकृत अल्ट्रासाउंड, और अपने हेपेटोलॉजिस्ट 

के साथ लगातार नियुक्तियों की करीबी निगरानी

–  दवाओं का उपयोग बचाव की पहली पंक्ति है, लेकिन यदि 

अपर्याप्त सर्जरी आवश्यक हो सकती है

–  सर्जिकल विकल्पों का उद्देश्य पित्त अम्लों को यकृत में 

प्रवेश करने से रोकना है। उनमें शामिल हो सकते हैं:

 » आंशिक बाहरी पित्त मोड़

 » आंशिक आंतरिक पित्त मोड़

 » अवैध बहिष्करण

–  यदि चिकित्सा और शल्य चिकित्सा के विकल्प काम नहीं करते 

हैं तो लीवर प्रत्यारोपण आवश्यक हो सकता है



 

सामान्य नाम 

पीएफआईसी 1 

पीएफआईसी 2 

पीएफआईसी 3

 

उत्परिवर्तित जीन

ATP8B1

ABCB11

ABCB4

 

प्रुरिटस (खुजली)

तीव्र

तीव्र

हल्के से मध्यम

 

प्रोटीन की कमी

FIC1 

BSEP 

MDR3
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पीएफआईसी को समझना2  

पीएफआईसी के सामान्य लक्षण और विचार इस तालिका के सभी उपप्रकारों पर लागू होते हैं। इस तालिका का उद्देश्य प्रत्येक निदान में 

कुछ संभावित अंतरों को उजागर करना है। कृपया ध्यान दें, पीएफआईसी का कोर्स परिवर्तनशील और अद्वितीय हो सकता है, सभी रोगियों 

को इस बीमारी का अनुभव नहीं होगा जैसा कि बताया गया है।
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अन्य संभावित अभिव्यक्तियाँ

• एक्स्ट्राहेपेटिक लक्षण 

• दस्त

• अग्नाशयशोथ हो सकता ह

• खांसी, घरघराहट हो सकती ह

• सुनने की क्षमता कम हो सकती है

•  हेप्टोसेलुलर कार्सिनोमा और 

कोलेजनियोकार्सिनोमा (यकृत कैंसर) 

विकसित करने की क्षमता

• पित्त पथरी

• अस्थि घनत्व में कमी

•  हेपाटो-सेलुलर कार्सिनोमा और कोलन-

जियोकार्सिनोमा (यकृत कैंसर) विकसित 

करने की क्षमता

• पित्त पथरी

 

जीजीटी कोलेस्टेसिस

सामान्य जीजीटी 

कोलेस्टेसिस

सामान्य जीजीटी 

कोलेस्टेसिस

ऊंचा जीजीटी 

कोलेस्टेसिस

 

संभावित नैदानिक परिणाम, उपचार  

और उपचार की जटिलताए

• प्रगति की मध्यम दर

• सिरोसिस और अंतिम चरण जिगर की बीमारी हो सकती 

है जो आमतौर पर जीवन के दूसरे या तीसरे दशक में हो 

सकती ह

• पोस्ट-ट्रांसप्लांट हेपेटिक स्टीटोसिस (फैटी परिवर्तन) 

और डायरिया

• एक्स्ट्राहेपेटिक लक्षण खराब हो सकते हैं और लीवर 

प्रत्यारोपण के बाद नए विकसित हो सकते ह

• BRIC प्रस्तुतियां दर्ज की गई हैं*

• मध्यम से तीव्र प्रगति 

• सर्जिकल पित्त मोड़ की सफलता विशिष्ट आनुवंशिक 

दोषों पर निर्भर हो सकती ह

• PFIC 2 रोगियों में लीवर प्रत्यारोपण से कुछ में 

एंटीबॉडी प्रेरित BSEP की कमी हो सकती ह

• पुनर्प्रत्यारोपण की संभावना

• BRIC प्रस्तुतियाँ दर्ज की गई हैं*

• प्रगति की अत्यधिक परिवर्तनशील दर

• चिकित्सा प्रबंधन: MDR3 अभिव्यक्ति को बनाए 

रखने वाले उर्सोडियोल के लिए बेहतर प्रतिक्रिया देते ह

• पित्त का मोड़ रोग के अन्य रूपों की तरह प्रभावी नहीं 

हो सकता ह

• यकृत प्रत्यारोपण उपचारात्मक है

• BRIC प्रस्तुतियाँ दर्ज किया गया है*

*(BRIC) सौम्य आवर्तक इंट्राहेपेटिक कोलेस्टेसिस PFIC के ज्ञात या अज्ञात उपप्रकार की एक क्षणिक प्रस्तुति है।

Pfic.org पर अतिरिक्त संसाधन खोजें



मुझे पीएफआईसी का निदान किया गया है, लेकिन वे मुझे यह नहीं बता सकते कि किस प्रकार का?  नीचे सूचीबद्ध किसी भी 

जीन में उत्परिवर्तन नहीं पाए जाने पर पीएफआईसी में योगदान करने वाले आनुवंशिक कारकों की पहचान करने का प्रयास करने के लिए 

आनुवंशिक अध्ययन चल रहे हैं। इन जीनों की पहचान बहुत जटिल है और इसके लिए अत्याधुनिक आनुवंशिक जांच की आवश्यकता होती 

है। डॉक्टर और वैज्ञानिक इन मरीजों के लिए और जवाब खोजने पर काम कर रहे हैं।

 

साधारण नाम

पीएफआईसी 4

PFIC 5

PFIC  

MYO5B दोषों से 

संबद्ध
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रिपोर्ट किए गए साहित्य में निम्नलिखित उपप्रकार अत्यंत दुर्लभ हैं (हालांकि अधिक पहचाने जा रहे हैं)। 
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एएलटी और एएसटी: शर्तों की पीएफआईसी परिभाषा जिगर की चोट 
के मार्कर।  
एंटीबॉडी प्रेरित बीएसईपी की कमी (एआईबीडी): कोलेस्टेसिस जो 
बीएसईपी एंटीबॉडी के विकास से संबंधित कुछ पीएफआईसी 2 रोगियों में 
प्रत्यारोपण के बाद विकसित हो सकता है।  
ऑटोसोम: कोई भी क्रोमोसोम जो सेक्स क्रोमोसोम नहीं है।  
सौम्य आवर्तक इंट्राहेपेटिक कोलेस्टेसिस (BRIC): एक ह ैपीएफआईसी 
के ज्ञात या अज्ञात उपप्रकार की क्षणिक प्रस्तुति।  
पित्त: पित्त एक पीला तरल पदार्थ है जिसमें शरीर से पित्त एसिड, 
फॉस्फोलिपिड, कोलेस्ट्रॉल और अपशिष्ट उत्पादों सहित कई यौगिक होते हैं।  
पित्त अम्ल/पित्त नमक: पित्त अम्ल कोलेस्ट्रॉल से लीवर द्वारा बनाए 
गए रसायन हैं। एक स्वस्थ व्यक्ति में पित्त अम्लों को यकृत से आंतों तक 

पहुँचाया जाता है जहाँ वे वसा, वसा में घुलनशील विटामिन और अन्य वसा में 
घुलनशील पोषक तत्वों को अवशोषित करने में मदद करते हैं। फिर उन्हें वापस 
यकृत में परिचालित किया जाता है ताकि उनका पुन: उपयोग किया जा सके। 
कोलेस्टेसिस: इसका मतलब है कि खराब पित्त प्रवाह और जिगर में पदार्थों 
का निर्माण जो सामान्य रूप से यकृत से पित्त और फिर आंतों में होता है। 
कोलेस्टेटिक प्रुरिटस: जिगर की बीमारी के कारण खुजली की अनुभूति 
होती है।  
गुणसूत्र: क्रोमोसोम बड़े अणु होते हैं जिनमें मुख्य रूप से डीएनए होता है। 
प्रभुत्व वाला: प्रमुख विकार एक जीन की एकल दोषपूर्ण प्रति है जो 
बीमारी का कारण बन सकती है। उस दोषपूर्ण प्रति का प्रभाव दूसरी प्रति पर 
प्रभावी होता है जो स्वस्थ होती है। 

 

उत्परिवर्तित जीन 
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प्रोटीन की कमी 
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नए जीन की पहचान की गई है।  

इनमंे से कुछ नए जीन  पर प्रकट नहीं होते हैं तालिका का यह संस्करण, अर्थात् LSR और प्लेक्टिन ।

पीएफ
आ

ईस
ी उपप्रक

ार

यह जानकारी प्रत्येक समूह में केवल कुछ मुट्ठी भर रोगियों पर आधारित है और इसे ध्यान में रखते हुए देखा जाना चाहिए।
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पारिवारिक: मूल रूप से परिवारों में वर्णित है और जीन में परिवर्तन से 
संबंधित है।  
गामा जीटी (जीजीटी): एक प्रकार का लीवर एंजाइम जो पीएफआईसी के 
प्रकारों के बीच अंतर करने में मदद कर सकता है।  
जीन: जीन एक गुणसूत्र के छोटे हिस्से होते हैं जिनमें आनुवंशिक विशेषताओं 
के लिए आनुवंशिक कोड होता है। ऊंचाई जैसी कुछ विशेषताएं कई जीनों 
से प्रभावित होती हैं, और कुछ केवल एक ही जीन से प्रभावित होती 
हैं। अधिकांश जीनों के लिए मनुष्यों के पास दो प्रतियां होती हैं जिनमें 
पीएफआईसी से जुड़े जीन भी शामिल हैं।  
यकृत स्टीटोसिस: जिगर में फैटी परिवर्तन।  
हेपेटोसाइट्स: पित्त बनाने के लिए जिम्मेदार यकृत कोशिकाएं।  
हेपेटोलॉजिस्ट: एक डॉक्टर जो जिगर की बीमारी में माहिर है।  
इक्टेरस: त्वचा, मुंह, जीभ आदि का पीला पड़ना।  

इंट्राहेपेटिक: जिगर के अंदर रोग शामिल है।  
पीलिया: त्वचा का पीला पड़ना।  
यकृत: लीवर शरीर का सबसे बड़ा ठोस अंग है। यह शरीर के कई अलग-अलग 
कार्यों में एक आवश्यक भूमिका निभाता है, जैसे कि रक्त से विषाक्त पदार्थों 
को निकालना, या प्रोटीन और जैव रसायन (पित्त) का उत्पादन करना जो 
पाचन और विकास के लिए आवश्यक हैं।  
माइक्रोविलस समावेशन रोग: संरचनात्मक परिवर्तन के कारण होने वाला रोग 
छोटी आंत में आमतौर पर, लेकिन हमेशा नहीं, गंभीर दस्त का कारण बनता है।  
उत्परिवर्तन: आनुवंशिक कोड में परिवर्तन।  
संतान: किसी व्यक्ति का बच्चा या बच्चे। 
प्रगतिशील: समय के साथ खराब होने की प्रवृत्ति। 
आवर्ती: किसी जीन की दो असामान्य प्रतियों में रोग होना। 
स्क्लेरल इंटेरस: आँखों का पीला पड़ना।

 

अन्य संभावित अभिव्यक्तिया

• बहरापन

• तंत्रिका संबंधी लक्षण

• श्वसन संबंधी लक्षण

• विटामिन के स्वतंत्र कोगुलोपैथी

• बीएसईपी की कमी की नकल कर सकते ह

• जन्मजात दस्त के लिए संभावित

• बहरापन

• एक रोगी में हृदय गति रुकने की सूचना 

दी गई है

• इंट्राहेपेटिक पित्त नली की कमी

 

जीजीटी कोलेस्टेसिस
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संभावित नैदानिक परिणाम, उपचार  

और उपचार की जटिलताए

• मध्यम से तीव्र प्रगति

• हेपेटोसेलुलर कार्सिनोमा की कुछ रिपोर्टें

• बहुत तेजी से प्रगति

• पोस्ट-ट्रांसप्लांट हेपेटिक स्टीटोसिस

• बहुत दुर्लभ (दिसंबर, 2020 तक केवल आठ मामले 

रिपोर्ट किए गए)।

• धीमी प्रगति

• माइक्रोविलस समावेशन रोग (एमवीआईडी) का 

अनुभव किया जा सकता है

• संबंधित एमवीआईडी के साथ आजीवन टीपीएन

• संयुक्त आंत्र यकृत प्रत्यारोपण पोस्ट प्रत्यारोपण 

कोलेस्टेसिस को रोक सकता है

• धीमी प्रगति • शुरुआत की उम्र परिवर्तनशील ह

• सभी रोगियों के लिए निरंतर अनुवर्ती कार्रवाई की 

आवश्यकता है

• पहले प्रकाशित सितंबर, 2020 में सात रोगियों म

• धीमी प्रगति

• अनिश्चितता (एक) के साथ पीएफआईसी होता है या 

नहीं ABCC12 में विषमयुग्मजी उत्परिवर्तन

• मार्च, 2021 तक केवल एक मामला प्रकाशित हुआ
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