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Declinare de responsabilitate: nu se accepta raspunderea pentru eventuale erori.

Parcursul pacientului a fost elaborat pentru a sprijini medicii si pacientii in luarea deciziilor in situatii clinice
specifice. El se bazeaza pe date stiintifice si proceduri validate, insa trebuie intotdeauna analizat in contextul
specific al fiecarui pacient, al rationamentului clinic individual si al factorilor economici. Acest parcurs nu are
caracter juridic obligatoriu pentru medici.

Acest parcurs al pacientului are rolul de ghid general pentru a sprijini medicii si pacientii in luarea deciziilor
informate in anumite situatii specifice. Desi el se bazeaza pe date stiintifice si proceduri consacrate, acesta
trebuie intotdeauna analizat in contextul particular al fiecarui pacient, al rationamentului clinic si al factorilor
economici. Fiecare caz este unic, iar deciziile terapeutice trebuie adaptate in consecinta.

Acest parcurs nu are caracter juridic obligatoriu pentru profesionistii din domeniul sanatatii si nu Tnlocuieste
recomandarile medicale personalizate sau judecata profesionala. Desi au fost depuse toate eforturile
necesare pentru a asigura acuratetea informatiilor, nu se accepta nicio raspundere pentru eventuale erori,
omisiuni sau consecinte rezultate din utilizarea acestui ghid.

Pentru recomandari medicale personalizate, pacientii trebuie sa consulte intotdeauna medicul lor curant.




Primele simptome

Primele simptome pot aparea la orice varstd. Diagnosticul este frecvent stabilit la persoanele de varsta mijlocie.

Boala vasculara porto-sinusoidala (PSVD) poate avea manifestari variate, de la lipsa completa a simptomelor pana la
simptome severe. Complicatiile sunt in principal asociate cu hipertensiunea portala.

Hipertensiunea portald se refera la cresterea presiunii sangelui in sistemul venos portal, o retea de vene responsabila de transportul sangelui
de la organele abdominale catre ficat. In multe cazuri, aceasta este asimptomatica, Tnsa atunci cand apar simptome, acestea trebuie
monitorizate cu atentie si gestionate de catre un specialist. (vezi figura 1)

Evolutia naturald a PSVD nu este deplin cunoscutd. Din acest motiv, cercetatorii studiaza activ progresia acestei afectiuni.

Pacientii fara simptome pot prezenta modificdri usoare ale testelor de laborator hepatice sau semne de hipertensiune portald (vezi figura
1). Semnele hipertensiunii portale includ: trombocitopenie, splenomegalie, varice si ascita.

Unii pacienti pot dezvolta in timp complicatii ale hipertensiunii portale, care pot reprezenta chiar prima manifestare a bolii, precum:
sangerare din varice, ascita, insuficientd renald acuta si encefalopatie.
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Primele simptome

Trombocitopenia reprezintd o afectiune in care organismul are un numar mai mic decat normal de
trombocite. Trombocitele sunt celule sanguine responsabile de oprirea sangerarii.

Splenomegalia este termenul medical pentru marirea splinei.

Varicele sunt vene dilatate, asemanatoare ca aspect cu varicele de la nivelul picioarelor, insa se dezvolta la nivelul esofagului si al
stomacului. Aceste vene pot sangera.

Ascita reprezintd acumularea de lichid in cavitatea abdominald, in jurul organelor abdominale, ducind la distensie abdominala.
Encefalopatie hepatica: ficatul este responsabil de eliminarea substantelor nocive din organism, precum amoniacul. Atunci cand ficatul nu functioneaza

corespunzdtor, aceste substante pot ajunge la nivelul creierului si i pot perturba activitatea. Simptomele encefalopatiei hepatice pot include confuzie,
dezorientare 1n timp si spatiu, tremor al mainilor i, in cazuri severe, coma.
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Primele simptome
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Figura 1. Semnele hipertensiunii portale: ascitd, trombocitopenie, varice, splenomegalie.
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Diagnostic Ce este PSVD?

Boala porto-sinusoidala (PSVD) este o afectiune rara care include un grup de boli caracterizate prin modificari microscopice similare la
nivelul ficatului. PSVD este denumita ,,tulburare vasculara” deoarece afecteaza in principal vasele de sange foarte mici din ficat, numite
sinusoide si venule portale. PSVD apare in absenta cirozei. In PSVD, functia hepatica este de obicei pastrata. Unii pacienti cu PSVD pot
dezvolta trombozad de vena porta (vezi figura 2). Aproximativ 50% dintre pacientii cu PSVD prezintd alte afectiuni asociate, motiv pentru
care specialistul va recomanda investigatii specifice, care vor fi prezentate in continuare.

PSVD are o prevalenta de aproximativ 2,5 cazuri la 100.000 de locuitori.

PSVD este o afectiune complet distinctd de ciroza. Ciroza reprezinta stadiul final al oricdrei boli hepatice cronice progresive si este
caracterizata prin acumularea extensiva de tesut cicatricial, care afecteazd functia ficatului si duce la aparitia hipertensiunii portale,
precum si a complicatiilor asociate acesteia. Desi PSVD poate avea complicatii similare, mecanismele care stau la baza bolii si
prognosticul sunt diferite.
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Diagnostic Ce este PSVD?

Tromboza de vena porta: un cheag de sange care se formeaza in interiorul venei porte, vasul sangvin care transporta sangele
de la organele abdominale catre ficat.

Artera hepatica

Vena porta cu un tromb

Venele suprahepatice

Figura 2. Ilustrarea trombozei de vena porta.
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Diagnostic Cum este diagnhosticata PSVD?

Biospia hepatica este esentiala pentru diagnosticul PSVD (vezi figura 3). Este o procedura sigura, efectuata de un medic cu experienta. Pacientii sunt incurajati
sa discute cu medicul lor curant orice intrebari suplimentare pe care le pot avea legate de aceasta procedura. Exista trei tipuri de biopsie hepatica: biopsia
transjugulara, biopsia percutanata si biopsia hepatica ghidata endoscopic cu ultrasunete (EUS).

Inainte de biopsie, pacientii trebuie sa nu manance timp de 6-8 ore si sd aduca o lista cu medicamentele pe care le 1au, pentru a fi revizuite impreuna cu medicul.

Biopsia hepatica transjugulard: este o metoda de diagnostic al bolilor hepatice. Pacientul va sta intins pe spate, pe o masa de radiologie. Medicul va dezinfecta
o parte a gatului, va utiliza ecografia pentru a identifica vena jugulara, va amorti zona si va introduce un tub subtire. Cu ajutorul imaginilor radiologice,
medicul va preleva 1 pana la 3 fragmente de tesut hepatic. Dupa finalizarea procedurii, tubul este indepartat, iar pe mica incizie se aplica un pansament.

Biopsia hepatica percutanad: este, de asemenea, o metoda de diagnostic al bolilor hepatice. Pacientul va sta intins pe spate, cu bratul drept ridicat. Medicul va
utiliza ecografia pentru a ghida procedura, va dezinfecta zona, o va amorti si va realiza o mica incizie. Acul de biopsie va fi introdus pentru a preleva rapid
fragmente de tesut, iar incizia va fi acoperitd cu un pansament. In ambele proceduri, se va administra un medicament pentru a ajuta pacientul sa se relaxeze, iar
zona va fi anesteziata, astfel incat sa nu se resimta durere.

Biopsia hepaticd ghidata endoscopic cu ultrasunete (EUS): este o procedura in care medicul utiliceaza un endoscop dotat cu componentad ecografica, care, in
timp ce pacientul este sedat, este introdus prin gurd pana in stomac. Ulterior, un ac fin este ghidat prin peretele stomacului in ficat pentru a preleva un mic
fragment de tesut.

Riscuri: durerea usoara la locul biopsiei este frecventa, insa sangerarea sau lezarea organelor din vecindtate sunt
rare.

Un medic anatomopatolog va examina fragmentele de tesut pentru a identifica modificari caracteristice PSVD.

« European
v Reference
eg¢’ Networks

ern RARE-
LIVER




Diagnostic Cum este diagnosticata PSVD? Biopsie hepatica

Biopsia hepatica I \
transjugulara F

Sau

. . s = ——)> Diagnosticul PSVD
Biopsia hepatlcja — \} s » g
percutana . .
Evaluarea probei hepatice la
microscop (impreuna cu
evaluarea semnelor clinice de
sau catre medic)

Biopsia hepatica
ghidata
endoscopic cu
ultrasunete

(EUS)

Figura 3. Biopsia hepaticd pentru diagnosticul de PSVD.
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Diagnostic si evaluare Intrebari specifice despre diagnosticul meu

Va afecta aceasta boala viata mea de zi cu zi?

Impactul asupra vietii de zi cu zi poate varia considerabil. Pacientii cu PSVD bine controlata si fara complicatii pot avea o viata cotidiana normala. Toti
pacientii cu PSVD necesitd monitorizare medicala pe tot parcursul vietii, care include analize de sange periodice, investigatii imagistice (de obicei
ecografie abdominald) si endoscopie digestiva superioara. Tipul si frecventa acestor investigatii pot diferi in functie de fiecare caz in parte.

Nu toti pacientii cu PSVD au nevoie de tratament medicamentos. Totusi, 1n situatiile in care existd afectiuni asociate sau complicatii, medicul poate
recomanda tratament medicamentos pe termen lung.

Este PSVD o forma de cancer?

PSVD nu este cancer; este o afectiune care implicad vasele de sdnge foarte mici din ficat.

Poate fi vindecata PSVD?

Scopul nostru este de a mentine boala sub control prin monitorizare adecvata si prin tratarea complicatiilor, daca acestea apar. In prezent, nu exista
medicamente care sa vindece PSVD.
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Diagnostic si evaluare Intrebari specifice despre diagnosticul meu

Poate coexista PSVD-ul cu alte boli hepatice?

Da, este posibil. Exista pacienti cu PSVD care au si alte boli hepatice, precum hepatita virala cronica B sau C, boala hepatica alcoolica, ficatul gras sau alte
afectiuni.

De ce a fost necesar sa consult mai multi medici inainte de a primi un diagnostic?

PSVD este o boala rard si este, de obicei, recunoscutd de specialisti cu expertiza in bolile vasculare hepatice. Este esential ca pacientii sa fie
indrumati catre un centru cu experientd in diagnosticul si managementul PSVD.

Va fi necesar sa fiu monitorizat(a) de mai multi medici?

Hepatologul dumneavoastra va fi medicul principal responsabil de monitorizarea evolutiei. Totusi, In functie de afectiunile asociate si de complicatiile bolii,
pot fi implicati si alti specialisti, precum hematologul, reumatologul, radiologul interventionist sau chirurgul.

Cat de des vor avea loc controalele de monitorizare?

In general, medicul dumneavoasta va recomanda monitorizarea la fiecare 6-12 luni, in functie de stadiul PSVD. O monitorizare mai frecventa poate fi
indicata 1n functie de situatia individuala.
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Diagnostic si evaluare Intrebari specifice despre diagnosticul meu

Voi avea vreodatd nevoie de transplant hepatic?

Unii pacienti cu PSVD si complicatii pot avea nevoie, la un moment dat, de transplant hepatic. Rata de trimitere pentru transplant hepatic pare sa
varieze considerabil, in functie de evaluarea riscului de progresie catre boala hepaticd in stadiul terminal. Monitorizarea regulata de catre un hepatolog
este foarte importantad pentru a evalua functia hepatica, a gestiona simptomele si a decide cea mai buna conduitd terapeutica.

Este PSVD o boala ereditara?

La momentul actual, nu exista suficiente date care sa sustind ideea ca pacientii transmit PSVD copiilor lor. Desi rare, au fost raportate cazuri familiale
de PSVD, ceea ce sugereaza o posibild predispozitie genetica la unele persoane. De asemenea, PSVD poate aparea in asociere cu afectiuni ereditare
(de exemplu, sindromul Turner sau fibroza chisticd), sugerand o legatura ereditara indirectd in anumite cazuri.
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Diagnostic si evaluare Screening-ul afectiunilor asociate

De ce este necesar screening-ul afectiunilor asociate la fiecare pacient cu PSVD?

Aproximativ 50% dintre pacientii cu PSVD prezinti alte afectiuni asociate. In unele cazuri, pot fi prezente mai multe astfel de afectiuni concomitent.
Unele dintre acestea necesita tratament, cum ar fi anticoagulantele (medicamentele care subtiaza sangele), sau monitorizare specifica de catre alti
specialisti.

Ce afectiuni sunt evaluate prin screening?

Medicii clasificd afectiunile asociate in tulbutari ale sistemului imunitar, boli ale sangelui, afectiuni protrombotice, infectii, afectiuni genetice
sau afectiuni legate de expunerea la anumite medicamente.

Cum se face screening-ul afectiunilor asociate?

In primul rand, medicul curant va evalua impreuna cu dumneavoastra daca ati fost diagnosticat(d) anterior cu alte boli si ce medicamente urmati. De
asemenea, vor fi necesare analize de sange pentru screening-ul bolilor mieloproliferative si al afectiunilor protrombotice. In unele cazuri, la
recomandarea medicului hematolog, poate fi indicata efectuarea unei biopsii de maduva osoasa.
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Diagnostic si evaluare Screening-ul complicatiilor

Ce se investigheaza?

Tromboza de vena porta (TVP): unii pacienti cu PSVD prezintd tromboza de vena portd la momentul diagnosticului sau o pot dezvolta pe parcursul
monitorizarii. Daca va aflati in aceasta situatie, va poate fi util sd consultati parcursul pacientului pentru tromboza de vena portd non-cirotica
(NCPVT) pentru mai multe informatii.

Semne si complicatii ale hipertensiunii portale, precum trombocitopenia, splenomegalia, varicele si singerarea variceald, ascita.

Cum se realizeaza screening-ul pentru complicatii?

Screeningul pentru tromboza de vena portd (TVP) se realizeaza prin ecografie abdominala, iar daca exista suspiciune, se va efectua o
tomografie computerizata (CT) sau rezonantd magnetica (RMN) cu substantd de contrast, pentru a oferi informatii suplimentare privind
diagnosticul, extinderea trombozei si alte aspecte relevante.

Trombocitopenia este confirmata prin analize de sange.

Splenomegalia si ascita sunt diagnosticate prin ecografie abdominala.

Screeningul pentru varicele esofagiene sau gastrice se realizeaza prin endoscopie digestiva superioara.
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Conduita terapeutica Medicatie

Este important de stiut ca nu fiecare pacient cu PSVD necesita tratament medicamentos.

In prezent, nu a fost diagnosticat niciun medicament care sa poata preveni progresia catre hipertensiune portala. Este recomandata tratarea
afectiunilor asociate sau intreruperea medicamentelor care pot contribui la aparitia PSVD, atunci cand acest lucru este posibil.

Tratamentul anticoagulant (medicamente care subtiaza singele) este recomandat in prezenta trombozei de vena portd sau a unei afectiuni
asociate care implica un risc crescut de tromboza.

Daca sunt prezente varice, pentru prevenirea sangerarii, se recomanda tratament oral cu betablocante neselective sau ligaturad
endoscopicd cu benzi elastice.

Daca este prezenta ascita, se recomanda administrarea de diuretice.

Ligatura endoscopica cu benzi elastice: prin endoscopie digestiva superioara, se aplica mici benzi de cauciuc pe venele dilatate pentru a
preveni sangerarea.

Diureticele, cunoscute si sub denumirea de ,,pastile de apa”, ajutd organismul sd elimine excesul de lichid prin cresterea cantitatii de urina
produsa. Se recomanda monitorizarea functiei renale.
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Conduita terapeutica Dincolo de medicatie

Daca apar complicatii severe, precum sangerarea variceald sau ascita care nu raspunde adecvat la tratamentul cu diuretice (pastilele de
apd), medicii pot recomanda o procedura numita (TIPS), care este realizata prin radiologie
interventionala.

Unii pacienti cu PSVD si complicatii severe pot beneficia de transplant hepatic. Rata de trimitere pentru transplant hepatic in PSVD pare sa
varieze semnificativ, in functie de evaluarea riscului de progresie catre boala hepatica in stadiu terminal. Va Incurajam sa discutati situatia
dumneavoastra particulara cu medicul curant.

TIPS creeazad o conexiune intre vena porta si circulatia venoasa sistemica, permitand sangelui portal sa ocoleasca ficatul si sd reduca
presiunea portala. Un stent este introdus pentru a mentine aceastda noud cale de circulatie (vezi figura 4).

Figura 4. Ilustratie a Suntului Portosistemic Intrahepatic Transjugular (TIPS)
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Conduita terapeutica Dincolo de medicatie Sarcina si contraceptie

Pot ramane insarcinata?

Cel mai probabil, da. Este important ca acest lucru sa fie planificat din timp si discutat cu medicul dumneavoastra. PSVD ar trebui sa fie stabila Tnainte de a
lua in considerare o sarcind. Va fi necesara o monitorizare atentd de catre o echipa multidisciplinara care sa includa un hepatolog, un obstetrician si un

medic anestezist, intr-un centru cu expetienta.

Optiunile sigure de contraceptie includ metodele de barierd (precum prezervativul sau diafragma), dispozitivele intraunterine
sau contraceptivele orale care contin doar progestativ. Contraceptivele orale care contin estrogen trebuie evitate, deoarece

pot creste riscul de formare a cheagurilor de sange.

In functie de situatie, poate fi luatd in considerare si discutarea unei vasectomii a partenerului.
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Conduita terapeutica Autoingrijire

Modificarile stilului de viata joaca un rol important in imbunatatirea calitatii vietii si Tn managementul PSVD.

Mentinerea unei greutati corporale sandtoase, prin adoptarea unor obiceiuri alimentare echilibrate, evitarea consumului de alcool si
efectuarea regulata de exercitii fizice de intensitate usoard pand la moderata, este recomandata.

Incurajam pacientii sa adreseze medicului orice intrebari legate de afectiunea lor.

Suportul psihologic poate ajuta la gestionarea unei boli rare, pe termen lung, prin incurajarea comunicarii deschise, abordarea anxietatii si
oferirea unor tehnici de gestionare a stresului.

De asemenea, poate fi util sa va implicati in asociatii de pacienti, la nivel national sau international, pentru a face schimb de experiente cu alte
persoane.
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Conduita terapeutica Studii in desfasurare

In domeniul PSVD se desfisoari in prezent cercetiri active. Medicul dumneavoastra va poate intreba daca sunteti interesat(d) sa
participati voluntar la un studiu sau un trial clinic. Acest lucru va poate permite sa contribuiti la 0 mai buna intelegere a PSVD si la
dezvoltarea unui tratament personalizat, oferind totodata acces la ingrijiri medicale avansate.
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Monitorizare Viata cotidiana

Majoritatea pacientilor cu PSVD bine controlatd au o viatd normala si isi pot continua activitatea profesionala. Acest lucru poate
depinde insd de la caz la caz. Solicitarea sprijinului unui asistent social poate fi utila.

Unii pacienti vor necesita tratament medicamentos pe tot parcursul vietii.
Toti pacientii necesitd monitorizare medicald pe termen lung.

Mentinerea unei greutdti corporale sdndtoase, prin adoptarea unor obiceiuri alimentare echilibrate, evitarea consumului de alcool si
efectuarea regulata de exercitii fizice de intensitate usoara pand la moderatd, este recomandata.

Suportul psihologic poate ajuta la gestionarea unei boli rare, pe termen lung, prin incurajarea comunicarii deschise, abordarea anxietatii si
oferirea unor tehnici de gestionare a stresului.
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Monitorizare Vizita la medic

Fiecare pacient necesita monitorizare medicala pe tot parcursul vietii, cu consultatii la fiecare 6-12 luni.
Monitorizarea regulata consta in analize de sange si ecografie abdominala.

In anumite situatii, medicul va recomanda repetarea altor investigatii imagistice (de exemplu, tomografie
computerizatd — CT) sau a endoscopiei digestive superioare.
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Monitorizare Intrebari adresate medicului

1. Care este diagnosticul meu exact si ce inseamnd acesta pentru sanatatea mea?
2. Care sunt cauzele posibile ale afectiunii mele?

3. Care sunt optiunile de tratament disponibile si care sunt beneficiile si riscurile
acestora?

4. Ce modificari ale stilului de viata pot ajuta la ameliorarea afectiunii mele?
5. Exista efecte adverse sau consecinte pe termen lung ale tratamentului?
6. Cum va fi monitorizata evolutia mea si cat de des ar trebui sd efectuez controale?

7. Exista tratamente alternative sau complementare pe care ar trebui sa le iau in
considerare?

8. Exista studii clinice sau tratamente noi disponibile pentru afectiunea mea?

9. Cum va influenta afectiunea mea viata de zi cu zi, activitatea profesionala si
sanatatea pe termen lung?

10. Unde pot gasi informatii de incredere sau grupuri de suport pentru afectiunea mea?
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Organizatii s1 asociatil de pacienti
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Organizatii s1 asociatil de pacienti
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https://amfe.f{r/

https://www.amvf.asso.fr/

o ﬂy Deutsche Leberhilfe e.V.
Asociacion Espanola de Enfermos
Vasculares Hepaticos
Liver Diseases - Deutsche Leberhilfe e.V.
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