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Resumo: Objetivo(s) Objetivo: Relatar um caso de uma síndrome ARC (Artrogripose, renopatia e 
colestase) que constitui uma síndrome rara. Método Metodologia: Os dados foram coletados a 
partir de consulta médica ao paciente e acompanhamento durante internamento, em centro 
terciário da cidade de Recife, para investigação do quadro no período de março a maio de 2018. 
Resultados Resultados: E.G.O, masculino, foi levado ao nosso serviço pela genitora aos 27 dias 
por quadro de edema em membro inferior direito, dificuldade de ganho de peso e icterícia desde 
o quinto dia de vida. Durante o internamento foram identificadas diversas alterações esqueléticas 
(desvio ulnar, cavalgamento de suturas, pé em mata borrão e fratura de fêmur direito) além de 
hiperbilirrubinemia colestática (valo total da bilirrubina de 10,7 com 7,76 de fração direta) e 
nefrocalcinose à direita através de ultrassonografia de abdomen. Foi sugerida a hipótese da 
síndrome ARC e solicitada ressonância magnética de encéfalo cujo achado de importante 
hipotrofia de corpo caloso reforçou o diagnóstico. Paciente iniciou ácido ursodesoxicólico 
20mg/Kg/dia para o quadro colestático evoluindo com melhora progressiva dos níveis de 
bilirrubina (valor total da bilirrubina 2,62, com 2,32 de fração direta) e acompanha com equipe 
multidisciplinar. conclusão(ões) Conclusão: A síndrome ARC é considerada rara (cerca de 100 
casos publicados de acordo com a Orphanet Report Series 2016) adquirida por mutação genética 
de caráter autossômico dominante nos genes VPS33B e VIPAR. Sua apresentação se dá ainda no 
período neonatal com artrogripose, colestase, lesões de pele, malformações no SNC, cardiopatias 
congênitas e nefrocalcinose. Possui prognóstico reservado e o tratamento curativo não é 
conhecido, porém recomenda-se o uso de ácido ursodesoxicólico na tentativa de melhorar o 
quadro colestático e evitar progressão da lesão hepática.

http://anais.sbp.com.br/trabalhos-de-congressos-da-sbp/17-congresso-brasileiro-de-gastroenterologia-peditrica/0333-relato-de-caso-de-paciente-com-colestase-secundaria.pdf


