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Resumo: Objetivo(s) Relatar caso de Xantomatose Cerebrotendinosa que se apresentou como colestase
neonatal. Método Revisdo do prontuario e pesquisa bibliogréfica em base de dados MedLine.
Resultados Paciente do sexo feminino, 10 meses de vida, sem consanguinidade, apresentou
ictericia aos 2 meses de vida, sem acolia ou colUria, e iniciou seguimento em Nosso Servigo aos 3
meses. N&o apresentava outras alteracdes clinicas, mantendo bom ganho pdndero-estatural e
desenvolvimento neuropsicomotor adequado para a faixa etéria. Na investigacdo inicial,
apresentava hiperbilirrubinemia direta (8,1mg/dL), bilirrubina total (9,9mg/dL), coagulopatia
(INR 3,86) respondedora a vitamina K, albumina normal (3,6 g/dL), dislipidemia (Col T 237,
HDL 8, LDL 121 e TG 216), aumento de afafetoproteina (48.055 ng/mL), transaminases
elevadas 12 vezes o limite superior da normalidade, fosfatase acalina 1087 U/L (VR
conclusdo(fes) A colestase neonatal € um desafio diagnéstico para 0 gastroenterologista e
hepatologista pediatrico. Com o advento dos exames moleculares, 0 numero de diagnésticos
diferenciais para a condicdo é crescente. A xantomatose cerebrotendinosa € uma doenca do
metabolismo dos &cidos graxos caracterizada clinicamente por diarreia crénica de inicio na
infancia ou adolescéncia, xantomas em tenddes e disfuncdo neurolégica. Ha poucos relatos de
colestase neonatal, sendo que a maioria é transitoria. O caso apresentado foi de colestase
neonatal grave com disfuncdo hepética, similar a apenas outro caso naliteratura.
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