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AWARENESS Bolnik in ponudnik

Program ozavescanja

Pozdravljeni ponudniki PFIC, medicinske sestre in ponudniki pomoZnih storitev.

To pismo ste prejeli, ker lahko vasa bolniSnica diagnosticira in zdravi bolnike s progresivno druZinsko
intrahepaticno holestazo (PFIC).

Smo MreZa za zagovornistvo in vire o PFIC (na kratko mreZa PFIC), dobrodelna organizacija 501c3 s sedezem v
ZDA, ki je povezana s pacienti in njihovimi druZinami po vsem svetu. Nase poslanstvo je izboljSati Zivljenje
pacientov in druzin PFIC s podporo raziskovalnim programom, zagotavljanjem izobraZevalnega gradiva, iskanjem
druzin za medsebojno podporo in s sodelovanjem pri priloZnostih za zagovornistvo. Naso organizacijo so
ustanovili starSi pediatri¢nih bolnikov s PFIC. Vsi smo Ze dozivljali vzpone in padce te bolezni in se trudimo
delovati kot agenti sprememb za naSo majhno medicinsko skupnost. Skupaj sodelujemo z ekipo zelo strastnih
in predanih starSev PFIC in pacientov z vsega sveta, ki si mocno prizadevajo, da bi se nasa skupnost redkih
bolnikov pocutila bolje povezano.

Potrebujemo vaso pomoc. Ko smo mi prejeli diagnozo za nase otroke, smo morali ¢akati leta, preden smo nasli
stike z drugimi starsi ali s kom, ki bi razumel, kako je Ziveti s to boleznijo in skrbeti za nekoga, ki jo ima. Tista
leta brez stikov so bila osamljena in napolnjena z Zalostjo in brezupnostjo. Vemo, da ste verjetno opazili enake
obcutke pri svojih bolnikih in pogosto je razpoloZljivih virov premalo. Razvoj nase mreze in skupnosti bolnikov
bo sedaj skupaj z vaSo pomocjo pri izmenjavi nasih informacij (broSure, spletni naslov in kontaktni podatki),
pripomogel k odpravi izolacije, ki jo mnoge druZine obcutijo Ze v zgodnji diagnozi PFIC.

Na dan, ko smo odkrili skupnost druzin, se je nase Zivljenje in pogledi spremenilo, saj smo vedeli, da nismo sami.
Danes se lahko povezete z vec kot 500 osebami, ki razumejo Zivljenje s PFIC. Te druZine so bogastvo znanja in
vpogleda ter izjemen vir medsebojne podpore - mnoge od teh druzin z razliénih koncev sveta so postale
mentorice drugim! Nasa skupina za obvescanje pacientov in negovalcev si mo¢no prizadeva, da bi razvila vire za
druZine PFIC, ki bi jim pomagali spremeniti kakovost njihovega Zivljenja.

Dan ozavescenosti o PFIC je vsako leto 5. oktobra. Ta tradicija se je zacela leta 2019 in od takrat predstavlja
popularen trud. Nas hashtag in slogan dneva ozaves¢anja je danes PFIC #itchingforacure. Slogan je razvila in o
njem glasovala nasa skupnost bolnikov. Ob zdruzevanju v skupnost za podporo tistim, ki trpijo zaradi srbenja,
bomo zasadili semena, ki bodo Se leta pustila sledi za seboj. To pozdravno pismo je takSno seme, za katerega
upamo, da bo vzklilo in bo v podporo nasi skupini bolnikov. Prosimo, pridruzite se nasim prizadevanjem in delite
nase opremo s svojimi pacienti in druzinami PFIC.

S prijetnimi pozdravi,
Emily Ventura, Melanie Kara in Tara Kearns
Soustanovitelji mreze PFIC, Inc.



V zbirki orodij za ozavescanje bolnisnic

Ta komplet orodij vsebuje:
(prevedeni materiali so na voljo na zahtevo)

e Dobrodosli v pismu skupnosti bolnikov
e BroSura omrezja PFIC
e |zobraZevalna brosSura
(digitalna datoteka je na voljo na nasi
spletni strani)

Programi za vase paciente

e Program financne pomoci PFIC

e Paketni program oskrbe

e Program vkljucevanja skupnosti

e PFIC PALS (otroski klub)

e Program zalovanja

e Podpora dusevnemu zdravju za bolnike in druzine PFIC

Za vec informacij o nasih programih in prijavo obiscite www.pfic.org
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Draga druzina PFIC,

Ce berete to pismo, ste vi ali vasa ljubljena oseba prejeli diagnozo progresivna druzinska
intrahepaticna holestaza (PFIC). Morda vas to Zalosti in se pocutite negotovi, osamljeni, razdrazeni
ali zaskrbljeni. Tudi mi smo se pocutili tako, ko smo izvedeli za diagnozo PFIC pri svojih otrocih.

Danes vam s tem pismom sporo¢amo: niste sami.

V podporo nam je skupnost - bolnikov in negovalcev - z vseh koncev sveta, ki razumejo, kako je to.
Razumejo boj, negotovost, srbez, bolezen, v mnogih primerih pa tudi ... zmage (¢etudi se te trenutno
zdijo nepredstavljive). To je skupnost, ki razume, ker s to boleznijo Zivi, in vas je pripravljena podpreti.

Trenutno morda ni veliko odgovorov. Toda vedite, da vasa bolnisni¢na ekipa stoji ob vas in si bo
prizadevala, da vam poisce najboljSe moznosti zdravljenja, ter vas bo vodila v smeri sprejemanja
najboljsih, najbolj izobraZenih odloditev, katere bodo izboljsale vase Zivljenje.

Nasa skupnost pacientov in negovalcev, PFIC Network, Inc. Vam Zeli biti v pomoc. Oglejte si ve€ o nas
na www.pfic.org. Spletno mesto so ustvarile druZine PFIC, posebej za druZine PFIC. Oglejte si zavihek
»PoveZi se in podpri«, da poisces nacine za povezovanje z drugimi, ki bodo razumeli tvojo pot. Na
spletni strani boste nasli tudi izobraZevalne vsebine, ustvarjene s pomocjo strokovnjakov PFIC z vsega
sveta, ki vam Zelijo pomagati pri u¢enju in razumevanju diagnoze.

PiSite nam, se poveZite z nami, preberite o nas ali se nam pridruzite; karkoli vam bo v pomoc¢ pri
premagovanju te tezave. Tu smo za vas.

Ceprav nas ni mnogo, smo moc¢ni. In skupaj se bomo borili proti temu.

Z upanjem,
Emily, Melanie in Tara

Soustanovitelji
PFIC Network, Inc.

PFIC Advocacy and Resource Network, Inc. | pfic.org | emily@pfic.org
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Podatki bolnika

#PFICawareness #itchingforacure

Progressive Familial Intrahepatic
Cholestasis Advocacy and Resource
Network, Inc.




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 -
i manifestacije zdravljenja o
& <
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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 ® 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 o Uspeh kirurske preusmeritve zol¢a je lahko
ali holangiokarcinom odvisen od specifiénih genetskih napak
(jetrni rak) o 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
o Zoléni 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 o 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 e Lahko pride do bolezni mikrovelozne inkluzije
(MicroVillus Inclusion Disease -MVID)
e Vsezivljenjski TPN s povezanim MVID
® Kombinirane presaditve ¢revesja lahko
prepredijo holestazo po presaditvi
USP53 USP53 Blaga do zmerna ® Izguba sluha Normalna GGT ® Pocasno napredovanje
e Pri enem bolniku je prislo do holestaza e 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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Nasa naloga

Cilj Mreze za zagovorniStvo in vire o PFIC, Inc.
jeizboljsati zivljenje bolnikov in druzin po vsem svetu,
kijih prizadene progresivni druzinskiintrahepaticni
holestastis, PFIC.

Podpiramo raziskovalne programe, zagotavljamo
izobrazevalna gradiva, ter sodelujemo z druzinami za
medsebojno podporoin priloZnostih za zagovornistvo.

MreZa PFIC je dobrodelna organizacija 501c3 s
sedezem v ZDA, EIN 83-1084501. Povezanismo s

pacientiin druzinami po vsem svetu.

Prisréno se zahvaljujemo nasim donatorjem,
sponzorjem in partnerjem za njihovo velikodusno
podporo. Za vec informacij o nasi organizaciji
programih, skupnosti ter moznostih pridruzitve

obiscite pfic.org.

Kaj je PFIC?

Progresivna druzinska intrahepati¢na holestaza (PFIC)
jeredka genetska motnja, ki po ocenah prizadene
enega od 50.000 do 100.000 Ljudi po vsem svetu.

PFIC povzroca progresivno bolezen jeter, ki obicajno
vodi do odpovedijeter. Bolezen se obic¢ajno pokaze

v prvem letu Zivljenja in se lahko pojavi z zlatenico,
razdrazljivostjo, odpovedjo rasti, drisko, motnjami
krvavitevin / ali povecanimi jetri. Znacilnost te motnje

je hud iz€rpavajot pruritus (srbenje).

pfic.org

#pficawareness #StopTheltch

vy ©

Mreza za
zagovornistvo

in vire o
PFIC, Inc.

#PFICzavedanje

I ADVOCACY & RESOURCE NETWORK, INC.



Povezovanje med
bolniki in zdravstvenimi

ustanovami

Programi za izobrazevanje

Prepoznavanje vrzeli v znanjuin Sirjenje informacij na

razpolago skupnosti.

» lzobrazevalni program PFIC
-Spletno mesto (pfic.org)
-Informativna brosura

» Druzinska konferenca PFIC

Programi za medsebojno podporo

Zagotavljanje podpore ena na ena. Ugotavljanje
regionalnih vrzeliv virih in sodelovanje priustvarjanju

resitev.

Program finan€éne pomo¢i bolnikom
Mentorski programi
- Program starSev veleposlanikov

- Program najstniskih
veleposlanikov

- PFIC PALS (otroski klub)
- Paketni program oskrbe
- Program Zzalovanja

Programi za sodelovanje pri zagovornistvu in
priloznostih za ozaveséanje

Zdruzitev skupnosti, da bomo svoj glas slisali vrstniki,

strokovnjakiinregulativniorgani.

» Program ozavescanja PFIC
- Dan ozave&c¢anja PFIC (5. oktober)
- Podporadnevu redkih bolezni (28./29. Februar)
- Orodja za zbiranje sredstev
- 0dziv nadruzbenih medijih
» Program zagovornistva PFIC
- Udelezba na konferenci
- PriloZnosti za povezovanje v mrezo
- Vsodelovanju z lokalnimi, drzavnimiin
nacionalnimi oblikovalci politik in regulatorji
spodbujajte napredek priraziskavah in

moznostih zdravljenja PFIC.

Dejavnosti v podporo raziskavam

Prizadevati siza vec¢jo udelezbo v Studijah za nadaljnje

upravljanjein moznosti zdravljenja PFIC.

» Register samoprijave

» Povezovanje pacientov z raziskovalnimi
priloZnostmi

» Zagotavljanje dostopnostiin dostopnosti
literature za bolnike

Spoznajte naso ekipo

Emily Ventura
Izvrsni direktor, soustanovitelj
Kentucky, ZDA | emily@pfic.org

Upravni odbor

Walter Perez
Predsednik
Alberta, Kanada | walter@pfic.org

Tara Kearns
Podpredsednik, soustanovitelj
Maryland, ZDA | tara@pfic.org

LEVICYAVEE
Blagajnik
Kentucky, ZDA | hayley@pfic.org
Erin Hovey
Tajnica
Pennsylvania, ZDA
Charmaine Gravener

Direktor
New Jersey, ZDA

Zdravstveni svetovalni odbor
Dr. Richard Thompson, dr.med

Kings College, London

Dr. Ben Shneider, dr.med
Teksaska otroska bolnisnica

Dr. James Squires, dr
Otroska bolnisnica v Filadelfiji

Dr. Laura Bull, dr.
Univerza v Kaliforniji, San Fransisco

Dr. Ronald Sokol, dr.med., FAASLD
Otroska bolnisnica v Koloradu

Dr. Henkjan Verkade, M.D., Ph.D.
University of Groningen, Netherlands

Dr. Pramod Mistry, MBBS, Ph.D., M.A,, M.D.

Yale Medicine, USA



Advocacy & Resource
prC Network y , Inc.

CARE PACKAGE PROGRAM

Free care packages are sent by PFIC Network to patients or
caregivers who may be struggling with a new diagnosis,
extended hospital stay or itching.

We welcome requests from providers on behalf of their PFIC
patients who could use a pick-me-up.

There is an option to remain anonymous to the recipient.

Please visit our website to make a request!

https: / /www.pfic.org /care-package-program/
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