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PROGRESSEERUV PEREKONDLIK INTRAHEPAATILINE

KOLESTAAS (PFIC)
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619868, 620010

Esinemissagedus: tdapne levimus ei ole teada, kuid hinnanguline esinemissagedus siinnil on
umbes 1:50 000 kuni 1:100 000.

Ulevaade
Progresseeruv perekondlik intrahepaatiline kolestaas (PFIC) on haigus, mis pd&hjustab

progresseeruvat maksahaigust ja viib enamasti maksapuudulikkuseni. PFIC-i esinemise korral
on hairitud nii sapi tootmine maksarakkudes kui sapi transport maksast vilja.
Intrahepaatilised ehk maksasisesed sapiteed moodustavad vorgustiku, kus transporditakse
sappi. Koige vaiksemad juhad e duktulid Uhinevad, moodustades parema ja vasaku
maksasapijuha, mille kaudu juhitakse sapp maksast valja. Seejarel talletatakse sapp sapipdies
ja vabastatakse seedimise kadigus. Sapi kuhjumine maksarakkudes pdhjustab maksakahjustust.
On tuvastatud kolm PFIC tlilpi, mis on seotud maksarakkude ja maksasisese sapi
transpordislisteemiga seotud geenide muutustega.
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Joonis 1. Intrahepaatilised sapiteed. MedlinePlus, 2026
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Tekkepohjused

PFIC-il on kolm tuntud tidpi: PFIC1, PFIC2 ja PFIC3. Neid kirjeldatakse ka kui teatud
maksafunktsiooniks vajalike valkude puudulikkust. lgal titibil on erinev geneetiline p&hjus.
PFIC1 ja PFIC2 avalduvad tavaliselt esimestel elukuudel, samas kui PFIC3 v@ib ilmneda
hilisemas imikueas, lapsepdlves vdi isegi noores taiskasvanueas. Peamised kliinilised ilmingud
on kolestaas (sapi kuhjumine), stigelus ja ikterus (naha ja silmavalgete kollasus).

PFIC1-te poOhjustavad ATP8B1 geeni mutatsioonid. ATP8B1 geen annab juhised valgu
tootmiseks, mis aitab sailitada sapphapete tasakaalu — sapphapete homeostaasi. See protsess
on oluline sapi normaalseks eritumiseks ja maksarakkude talitluseks. Arvatakse, et ATP8B1
valk osaleb ka teatud rasvade liigutamises labi rakumembraanide. Selle geeni mutatsioonid
pOhjustavad sapphapete kuhjumist maksarakkudes, kahjustades neid ja viies maksahaiguseni.
ATP8B1 valku leidub kogu kehas, kuid pole selge, kuidas selle puudus pohjustab lihikest kasvu,
kuulmislangust ja teisi PFIC1 siimptomeid.

PFIC2-te pohjustavad ABCB11 geeni mutatsioonid. ABCB11 geen kodeerib valku nimega
sapisoolade eksportpump (BSEP), mis paikneb maksas ja mille peamine (ilesanne on viia
sapisoolad maksarakkudest vilja. Selle geeni mutatsioonid pdhjustavad sapisoolade kuhjumist
maksarakkudes, mis kahjustab rakke ja pohjustab maksahaigust.

PFIC3-e pOhjustavad ABCB4 geeni mutatsioonid. ABCB4 geen kodeerib valku, mis transpordib
fosfolipiide labi rakumembraanide. Maksarakkudest valjaspool seonduvad fosfolipiidid
sapphapetega. Suured kogused vabu sapphappeid (ilma fosfolipiidideta) on toksilised. ABCB4
mutatsioonid p&hjustavad fosfolipiidide puudust, mistéttu sapphapped jaavad sidumata, nii
kahjustavad need maksarakke ja viivad maksahaiguseni.

Monel PFIC-i patsiendil ei leita mutatsioone ATP8B1, ABCB11 ega ABCB4 geenides. Sellisel
juhul jaab haiguse pdhjus teadmata.

Kliiniline pilt

PFIC1-e tunnused ja simptomid algavad tavaliselt imikueas ning on seotud sapi kuhjumise ja
maksahaiguse valja kujunemisega. Patsientidel esineb tugev sligelus, naha ja silmavalgete
kollasus (ikterus), ebapiisav kaalutbus ja vaike kasv (kasvuhaire), kdrgenenud vererdhk
maksaveenide sisteemis (portaalhlipertensioon) ning maksa ja pOrna suurenemine
(hepatosplenomegaalia).

Lisaks eelpool vélja toodud siimptomitele vdivad PFIC1 patsientidel esineda kuulmislangus,
kdhulahtisus, pankrease poletik (pankreatiit) ning rasvlahustuvate vitamiinide (A-, D-, E- ja K-
vitamiin) madal tase veres. Tavaliselt kujuneb maksapuudulikkus enne taiskasvanuiga.
PFIC2-e siimptomid on tavaliselt seotud ainult maksaga, kuid on raskekujulisemad vorreldes
PFIC1-ga. PFIC2 patsientidel kujuneb maksapuudulikkus sageli valja juba esimestel eluaastatel.
Lisaks on suurenenud risk hepatotsellulaarse kartsinoomi e maksakasvaja tekkeks.

PFIC3 patsientidest esineb enamikul samuti ainult maksa haaratusega seotud siimptomaatika.
Simptomid ilmnevad tavaliselt hilises imikueas v0i varases lapseeas. Harva diagnoositakse



haigus varases tdiskasvanueas. Maksapuudulikkus vdib tekkida nii lapse- kui ka
taiskasvanueas.
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Joonis 2. Autosoomne retsessiivne pdrandumisviis.

Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023

Jalgimine ja ravi

Ravi tuleks alustada ursodeoksiikoolhappega (UDCA) kdigil patsientidel maksakahjustuse
ennetamiseks. Monel PFIC1 v&i PFIC2 patsiendil vdib lipiide alandavad ravimid ehk
sapphappega seonduvad resiinid samuti leevendada silgelust ja aeglustada haiguse
progresseerumist. Siiski vajavad enamik PFIC patsiente I16puks kirurgilist sekkumist — véimalik
on laiendada nii maksasiseseid kui —viéliseid sapiteid, vajalikuks v&ib osutuda ka
maksasiirdamine.

Saadaval on ka uus ravim - odeviksibaat, mis on selektiivne sapphappe transporteri inhibiitor.
See aitab kaasa sapphappe eemaldamisele organismist ning seeldbi vaheneb sapphappe
kuhjumisest tingitud intensiivne stigelus ning maksakahjustuse teke aeglustub. Alates 1.
jaanuarist 2026 on ravim odeviksibaat Eestis PFIC-i ja Alagille’i slindroomi diagnoosiga
patsientidele Tervisekassa poolt hivitatav.

Jalgimist Hepatotsellulaarse kartsinoomi osas, tuleks alustada juba esimesest eluaastast.



Prognoos
Enamikul PFIC-patsientidest kujuneb tdiskasvanueaks valja 10ppstaadiumi maksahaigus koos

ulatusliku maksafibroosiga e maksakoe armistumisega. Arvestades haiguse progresseeruvat
kulgu, on Uhel hetkel vajalik maksasiirdamine. Selle vGéimaluse puudumisel, esineb PFIC
patsientidel kdrge suremus.
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