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Resumo: Objetivo(s) Objetivo: Relatar um caso de uma sindrome ARC (Artrogripose, renopatia e
colestase) que constitui uma sindrome rara. Método Metodologia: Os dados foram coletados a
partir de consulta médica ao paciente e acompanhamento durante internamento, em centro
tercidrio da cidade de Recife, para investigacdo do quadro no periodo de margo a maio de 2018.
Resultados Resultados. E.G.O, masculino, foi levado ao nosso servigo pela genitora aos 27 dias
por quadro de edema em membro inferior direito, dificuldade de ganho de peso e ictericia desde
o quinto dia de vida. Durante o internamento foram identificadas diversas alteracdes esquel éticas
(desvio ulnar, cavalgamento de suturas, pé em mata borrdo e fratura de fémur direito) aém de
hiperbilirrubinemia colestética (valo total da bilirrubina de 10,7 com 7,76 de fragdo direta) e
nefrocalcinose a direita através de ultrassonografia de abdomen. Foi sugerida a hipoGtese da
sindrome ARC e solicitada ressonancia magnética de encéfalo cujo achado de importante
hipotrofia de corpo caloso reforcou o diagnéstico. Paciente iniciou &cido ursodesoxicolico
20mg/Kg/dia para o quadro colestético evoluindo com melhora progressiva dos niveis de
bilirrubina (valor total da bilirrubina 2,62, com 2,32 de fracdo direta) e acompanha com equipe
multidisciplinar. conclusdo(des) Conclusdo: A sindrome ARC é considerada rara (cerca de 100
casos publicados de acordo com a Orphanet Report Series 2016) adquirida por mutagéo genética
de carater autossdmico dominante nos genes VPS33B e VIPAR. Sua apresentacdo se da ainda no
periodo neonatal com artrogripose, colestase, lesdes de pele, maformagdes no SNC, cardiopatias
congénitas e nefrocalcinose. Possui prognéstico reservado e o tratamento curativo ndo é
conhecido, porém recomenda-se 0 uso de &cido ursodesoxicolico na tentativa de melhorar o
quadro colestético e evitar progressao da lesdo hepética.
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