El impacto de la colestasis intrahepatica

familiar progresiva (CIFP .

Acerca de la CIFP

Por lo general, los primeros

La CIFP, también llamada PFIC por sus sintomas suelen aparecer a
siglas en inglés, es un conjunto de trastornos partir de los 3 meses de edad,?
genéticos poco frecuentes en los que se (o] pero en algunas personas,

sintomas como la coloracién

produce un flujo deficiente de acidos biliares : .
P . L amarillenta de la piel
en el higado necesarios para dlggrlr las grasas. (ictericia) o el picor intenso
Esta acumulacién de bilis, conocida como (prurito) pueden no aparecer
colestasis intrahepatica, puede danar el hasta afios mas tarde.* En
higado y provocar insuficiencia hepatica® estos casos, las senales
tempranas pueden haber
sido leves o haberse
La CIFP afecta por igual a ambos sexos, y N confundido con
se produce en 1 por 50 000 a 1 por 100 000 @ @ otras afecciones, o
nacimientos, aunque la prevalencia exacta se ~ ~ que retrasa el /)
desconoce? diagnéstico® O Q

La CIFP puede progresar rapidamente y causar cirrosis
s (cicatrizacion del higado) durante la lactancia, o bien progresar
relativamente despacio, con un grado minimo de cicatrizacion,

p hasta bien entrada la adolescencia. Pocas personas diagnosticadas
han sobrevivido hasta los veinte afios sin tratamiento®

50 %

Tipos de CIFP

Existen hasta 13 tipos conocidos
de CIFP® aunque los mas
frecuentes son la deficiencia de
FIC1 (CIFP 1) y la deficiencia de
BSEP (CIFP 2), que suelen aparecer
en la infancia o en los primeros
anos de vida, y la deficiencia

de MDR3 (CIFP 3), que puede
comenzar a cualquier edad, desde
la lactancia hasta la edad adulta®

Conocer los distintos tipos
de CIFP puede ayudar a
fundamentar la estrategia
de tratamiento mas
adecuada*
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¢Qué sucede en el higado?

+ El higado es un importante érgano que elimina las toxinas de
la sangre y ayuda a convertir los alimentos que comemos en
energia®

« El higado utiliza el colesterol para producir acidos biliares,
que ayudan a digerir las grasas y absorber vitaminas.*® Los
acidos biliares se afiaden a un liquido llamado bilis, también
producido por el higado, que fluye a través de los conductos
biliares desde el higado hasta el intestino delgado®®

» Enla CIFP, el flujo de bilis se ve alterado, lo que provoca la
acumulacion de acidos biliares en el higado y puede causar

sintomas como ictericia, prurito y dafo hepatico a largo
plazo®

« Como los acidos biliares no llegan al intestino como
deberian, las grasas no se descomponen y las vitaminas no
se absorben, lo que genera deficiencias nutricionales, heces
blanquecinas y retraso en el crecimiento***

¢Por qué es importante la bilis y por qué la medimos?

Sintomas
Los sintomas maéas frecuentes son:341516

@ Ictericia Prurito

L, @ debilitantes es el prurito, que
p : Diarrea @ Pérdida de apetito

Uno de los sintomas mas

afecta hasta a un 80 % de los
pacientes y puede llegar a ser
B tan intenso como para provocar
E?g'sl'e‘iigrpara @ Fatiga (niveles heridas graves de la piel, insomnio,
’ bajos de energia irritabilidad, falta de atencién y
moretones continuos) . 14
mal rendimiento escolar.

6@ Falta de desarrollo, retraso del crecimiento,
escaso aumento de peso

Los profesionales sanitarios pueden observar lo siguiente:

+ Higado agrandado (hepatomegalia)
+ Bazo agrandado (esplenomegalia)
» Deficiencias de vitaminas, incluidas A, D, E y K

+ Colestasis (mediante niveles elevados de enzimas hepéaticas y
bilirrubina)
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¢Qué provoca el picor?

La causa del picor no se conoce con claridad.

Se cree que podria deberse a la acumulacion en

la sangre de sustancias de la bilis que resultan
toéxicas, u otras sustancias producidas por el propio
organismo que actlan sobre los nervios?’

Para algunos ninos, el picor es tan
intenso que pueden llegar a rascarse
hasta lastimarse la piel, y algunos

finalmente pueden necesitar cirugia,
incluido el trasplante de higado, para
aliviarlo*

El impacto de la CIFP en los cuidadores

Con el objetivo de investigar el impacto de la CIFP en los
cuidadores se llevd a cabo un estudio multinacional llamado
PICTURE para evaluar los resultados de calidad de vida relacionada
con la salud (CdVRS) y productividad laboral, en 22 cuidadores de
nifos con CIFP.*

Aunque la mayoria de los cuidadores manifest6é sentirse realizada
en sus responsabilidades, muchos experimentaron problemas de
salud mental y fisica, asi como dificultades financieras y en sus
relaciones.®

Casi todos los cuidadores del estudio refirieron que sus
responsabilidades de cuidado afectaban al suefio (86 %) y a las
relaciones personales (82 %). Ninglin cuidador refirié recibir ninglin
tioo de apovo formal para los cuidados.®

El estudio demostré un
impacto significativo y ° o
mantenido de la CIFP

para los cuidadores de personas

que padecen la enfermedad. A

pesar de sentirse satisfechos con

sus responsabilidades de cuidado,

la magnitud y el alcance de esas
responsabilidades redujo la CdVRS de
los cuidadores, lo que incluye la salud
mental y fisica, la productividad, las
perspectivas profesionales, el sueno,
las relaciones y la economia familiar.?°

Francesca, madre y cuidadora de Eva Luna, refiere que en su familia nadie
ha podido dormir toda una noche desde que ella nacid, porque se siente tan

molesta que se pasa la noche gritando y llorando. Desde que nacid, sus padres
estan desesperados por encontrar algo que la ayude.

“Cuando Eva Luna crecia, su picor también crecia.
Estaba devorandolo todo; estaba devorando

nuestra vida.”
Francesca, madre y cuidadora de Eva Luna.

Diagnostico y tratamiento

Debido a la implicacién de numerosos genes y variantes, el diagndstico
puede ser un proceso complejo y prolongado.® Sintomas como
prurito, ictericia y falta de crecimiento pueden parecerse a otras
enfermedades, lo que dificulta el diagndstico temprano de la CIFP.3 En
adultos, el diagnéstico de CIFP puede llegar tras afios de colestasis

y pruebas hepaticas anormales sin una causa clara, retrasando la
atencién adecuada.?*® Si se sospecha CIFP, el pediatra o el médico
general puede recomendar acudir a un especialista en higado, llamado
hepatélogo, para confirmar el diagnéstico. Un enfoque combinado
clinico, bioquimico, radiolégico, histolégico y genético puede
establecer el diagnostico de CIFP y determinar el tipo especifico.*®

Una vez establecido el diagnéstico, se pueden plantear opciones de
tratamiento quirdrgicas y no quirdrgicas. Los padres o cuidadores y
los especialistas en hepatologia pueden determinar juntos la mejor

estrategia de tratamiento.*
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Presente y futuro

El manejo de la CIFP actual y futuro seguira esta siendo posible gracias a una combinacién de avances
cientificos continuos, innovaciones tecnologicas, programas de concienciacion sobre la enfermedad y la
colaboracién con las personas que viven con CIFP y sus familias, garantizando que la investigacion, la atencion

clinica y los esfuerzos de defensa reflejen sus necesidades.

El diagndstico precoz ofrece a los profesionales sanitarios la oportunidad
de desarrollar estrategias personalizadas de tratamiento y seguimiento,
adaptadas a las necesidades de cada persona. Si se detecta pronto, el
inicio rapido del tratamiento puede ralentizar el avance de la enfermedad y

preservar el higado nativo durante mas tiempo.?

%

Para lograr una atencion 6ptima, es importante que los padres, cuidadores y las personas que viven con CIFP
estén bien informados y participen activamente en las decisiones junto con sus equipos médicos. Un enfoque
colaborativo garantiza que los planes de atencion reflejen las necesidades individuales y las prioridades
familiares, contribuyendo a mejorar la calidad de vida y a ralentizar la progresiéon de la enfermedad.

Hacer frente a la CIFP puede ser complicado, y tener acceso a redes de apoyo desde el principio puede ayudar
a los padres y a las familias a orientarse acerca de los aspectos emocionales y practicos de la vida con CIFP.
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¢Por qué es importante la bilis y por qué la medimos?

La bilis y los acidos biliares cumplen varias funciones en la digestiéon y
la eliminacién de desechos:%*2

+ Elimina productos de desecho como la bilirrubina (producida
cuando el cuerpo descompone glébulos rojos viejos) y el exceso
de colesterol del higado.

« Neutraliza la acidez de los alimentos que provienen del estémago,
lo que ayuda a proteger el intestino y permite que la digestion
continde correctamente.

* Acompana los alimentos a través del intestino para ayudar a
absorber nutrientes.

+ Ayuda a digerir las grasas, una fuente importante de energia.

+ Favorece la absorcién de vitaminas liposolubles (A, D, E y K),
necesarias para la vision, la salud ésea, la inmunidad y la
coagulacién sanguinea.

Como la produccion de acidos biliares requiere mucha energia,
cuando llegan al final del intestino, la mayoria regresa al higado para
ser reutilizada.*

En la CIFP, la acumulacién de bilis en el higado puede hacer que

los acidos biliares entren y circulen en la sangre. Medir los niveles
elevados de acidos biliares en el suero sanguineo ayuda a controlar
la gravedad de la enfermedad y la eficacia del tratamiento.*®



