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Resumo: Objetivo(s) Apresentar o caso de uma paciente com diagnóstico de colestase intra-hepática 
familiar progressiva (PFIC) do tipo 6 por mutação em duas variantes, em heterozigose, no gene 
MYO5B. Mutações deste gene foram descritas previamente na doença de inclusão 
microvilositária que se caracteriza por diarreia grave de início no período neonatal. 
Recentemente também foram descritos casos de colestase persistente, recorrente ou transitória, 
porém sem diarreia. Método Relato de caso. Resultados B.R.B., sexo feminino, 4 anos e 8 meses, 
nascida de parto cesárea, com 38 semanas de idade gestacional, pesando 3.500 g e medindo 47,5 
cm. História materna de 2 abortos e polidrâmnio e hipertensão durante a gestação. Pais não 
consanguíneos. Iniciou com icterícia ao nascimento e colúria e hipocolia fecal com um mês de 
vida. Evoluiu com prurido desde os 4 meses de idade e flutuação da icterícia. No exame físico 
inicial, aos 2 meses, verificado peso de 4.480 g (escore Z >-2 e -2 e < p5 e estatura < p5) e 
prurido persistente. Detectada deficiência de IGF1 = 19 (44-356). Recebe ácido ursodeoxicólico 
e colestiramina. Últimos exames: TGO 31(32)/ TGP 21 (33)/ GGT 9 (20)/ FA 532 (335)/ BT 
0,27 e BD 0,18/ albumina 4,1/ INR 0,98. conclusão(ões) Nos casos de colestase intra-hepática 
progressiva associada à GGT normal ou baixa, uma vez descartados os genótipos mais comuns 
(PFIC 1, 2 e 3), a mutação do gene MYO5B deve ser lembrada, pois pode corresponder a 20% 
dos casos.
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