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Resumo: Introdução : O surfactante pulmonar é um composto fosfolide complexo produzido pelos 
pneumocitos tipo II cuja função é manter a estabilidade alveolar. Contem as proteínas A, B, C, D 
. Mutações nos genes da proteina A e B causam insuficiência respiratória neonatal grave e obito . 
Mutações nos genes das proteínas C e ABCA3 manifestam-se como uma doença intersticial de 
evolução lenta, com desconforto respiratório progressivo, hipoxemia e deficit ponderal. 
Descrição dos casos- Caso1: lactente ,fem., 2 meses , história deficit ponderal e recusa alimentar, 
hipoxemia e taquipnéia, TC torax com padrão de vidro fosco bilateral e biopsia pulmonar com 
infiltrado inflamatório crônico com proteinose alveolar. A pesquisa genética evidenciou mutação 
na região codificante da proteina C ( C.435+1G>C). Recebeu tratamento com pulsoterapia 
mensal com metilprednisolona, azitromicina e hidrocloroquina, com melhora progressiva. Caso 
2: lactente , 9 meses , com desconforto respiratório progressivo e deficit ponderal ,TC torax com 
aspecto em vidro fosco difuso . Biopsia tranbrônquica:doença intersticial difusa compativel com 
mutação ABCA3 e proteinose alveolar.Recebeu pulsoterapia e azitromicina. Comentários: As 
mutações nos genes das proteinas do surfactante são muito raras, manifestam-se no periodo 
neonatal com dificuldade respiratória progressiva , alterações tomográficas de doença pulmonar 
intersticial e alterações na biopsia pulmonar sugestivas de comprometimento intersticial 
inflamatório e proteinose alveolar. O sequenciamento genético permite a identificação da 
mutação específica e o aconselhamento aos pais. O tratamento consiste em reduzir o processo 
inflamatório do intersticio,suporte ventilatorio e/ou oxigenoterapia e recuperação nutricional .A 
evolução costuma ser insidiosa , porém de bom prognóstico.
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