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Resumo: Objetivo(s) A Colestase Intra-hepética Familiar Progressiva (PFIC) envolve um grupo
heterogéneo de doencas hereditérias, autossomicas recessivas, caracterizadas por doenca hepatica
colestatica crénica, sem anormalidades estruturais hepatobiliares. Sdo0 descritas seis principais
mutaces que ddo origem a Colestase Intra-hepética Familiar Progressiva, sendo a PFIC 3, a
anica que apresenta GGT elevada. O objetivo deste artigo é descrever o caso de uma paciente
com uma mutagdo em homozigose do gene TJP2, PFIC tipo 4, que apresentam manifestacbes
hepéticas e extrahepaticas. Método Trata-se de um relato de caso realizado por meio de revisdo
do prontuario e discussdo dos métodos diagndsticos, evolugdo e manejo da doenca baseados em
revisdo de literatura sobre o tema. Resultados Paciente, sexo feminino, 10 meses, filha de pais
ndo consanguineos, previamente higida com bom ganho péndero-estatural e desenvolvimento, a
qual iniciou quadro de colestase aos 50 dias de vida, sem acolia e collria, acompanhado de
distarbio de coagulacéo. Apresentava nos exames iniciais elevacdo de transaminases e fosfatase
alcalina com GGT normal, aumento dos niveis de LDL e triglicerideos com valor diminuido de
HDL, acidose metabdlica, hipofosfatemia, hiperparatireoidismo secundério a hipovitaminose D e
USG abdominal normal. Apos investigacdo ampla negativa para as principais causas de colestase
neonatal, realizado teste genético o qual identificou uma mutagdo em homozigose do gene TJP2,
correspondente a PFIC tipo 4. Na evolugcdo a lactente apresentou déficit pondero-estatural e
prurido cutaneo, necessitando de suporte nutricional com suplementacéo de TCM e maltodextrina
na dieta, reposicdo de vitaminas lipossolUveis e uso continuo de bicarbonato de sodio, fosfato
tricdlcio, acido ursodesoxicélico e rifampicina. conclusdo(des) A PFIC deve ser sempre
suspeitada em pacientes com histéria clinica de colestase de origem indeterminada quando
excluidas as causas mais comuns. A Mutacdo do gene TJP2 levando a PFIC 4 ainda é um tema
pouco explorado pela literatura, pouco sabendo-se a respeito inclusive do espectro de
manifestagdes clinicas correlacionados a doenca. Apesar de ser uma doenca rara, possui
prognostico desfavoravel, portanto o diagndstico precoce faz-se necessario para adequado
manejo terapéutico, assim como um maior conhecimento sobre a patologia € imprescindivel e
poderd impactar no desenvolvimento de novas terapéuticas e, dessa forma, proporcionar maior
sobrevida para estes pacientes.
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