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Resumo: Objetivo(s) Relatar caso de PFIC 4 com mutacdo no gene TJP2. Método Relato de caso
Resultados Relato do caso: Menina, trés anos, branca, com 1% més de vida apresentou ictericia,
hipocolia fecal, sem collUria. Sem intercorréncias no periodo neonatal. Ao exame: ictericia,
s/hepatoesplenomegalia. Exames laboratoriais- BT: 5,83; BD: 3,47; TGO: 51; TGP: 39; GGT:
54; FA: 2436; albumina: 4,0; INR: 0,9; Colesterol: 58; Triglicerideos. 40; HDL: 13; LDL:37.
Afastadas causas infecciosas, hipotireoidismo, deficiéncia de alfa-1-antitripsina, erros inatos do
metabolismo, deficiéncia da LAL e AVBEH. Bidpsia: frequentes lagos biliares; espacos-portas:
quantidade preservada de ductos biliares, ramos da veia porta dilatados e em nimero aumentado.
Sais hiliares séricos. 180 (VRC e no aminoacido p.A727P (associado a surdez ndo sindrémica,
colestase intra-hepética familiar tipo 4 e hipercolanemia familiar) e mutacdo no gene NPHP4,
heterozigoto, com mutagdo no nucleotideo ¢.1048G>A e no aminoacido p.G350S (associado a
nefronoftise 4 e sindrome de Senior-Loken 4). conclusdo(des) A colestase intra-hepética familiar
progressiva (PFIC) corresponde a grupo clinicamente distinto de desordens hepaticas
hereditarias, autossdmicas recessivas, caracterizada por colestase persistente e progressao
frequente para faléncia hepatica. Classificada de acordo com o defeito genético envolvido no
transporte da bile, em PFIC 1, 2, 3 e 4. Na literatura investigada encontramos poucos artigos
relacionados a PFIC 4. Clinicamente manifestasse com ictericia, podendo ter
hepatoesplenomegalia, prurido e GGT sérica normal. Representa um desafio diagndstico e
terapéutico. Ha necessidade de uma melhor compreenséo da patogénese da doenca, suas formas
de apresentacdo clinica e histopatol dgicas, objetivando diagndstico e tratamento precoces, numa
tentativa de melhorar a qualidade de vida e sobrevida desses pacientes. A analise genética € Util,
entretanto de dificil disponibilidade na pratica clinica.
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