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Resumo: Objetivo(s) Sindrome ARC € uma doenca autossdmica recessiva rara, que Se caracteriza por
vérias alteracles : artrogripose, acidose tubular rena e ictericia colestética, ictiose, agenesia do
corpo caloso, anomalias plaguetarias, cardiovasculares, além de infeccbes de repeticdo e
hemorragias. Mutagdes nos genes VPS33B e VIPAR, localizados no cromossomo 5g26.1, foram
identificados em cerca de 75% dos pacientes. Nosso objetivo foi relatar um caso de sindrome
ARC. Método Relato de caso. Resultados MDPP, 3 m, sexo masculino, pardo, natural de Minas
Gerais, nasceu de parto normal, sem intercorréncias, PN 2885 g, E:46.5 cm, pais consanguineos.
Historia de ictericia neonatal desde 10 dias de vida, hipocolia fecal, baixo ganho pondero
estatural. Exame fisico entrada: P:2805 g. (escore z-3). E:47 cm (escore z-3), ictérico,
desidratado; hepatomegalia, pés e maos tortos e ictiose. Afastadas causas infecciosas, def. alfa 1
antitripsing, fibrose cistica e quadro obstrutivo (atresia biliar e cisto de colédoco). Exames
laboratoriais de entrada: AST, ALT > 2 xLSN , GGT normal, FA > 4 xLSN , BT: 9.65 mg.dl ,
BD: 8.32 mg/dl, Albumina: 3.6 g/dl, INR: 1.0. Apresentou desde o inicio dainternacéo disturbios
hidroeletroliticos graves como Cai: 0.39 , fosforo sérico: 2.9 ( normal acima de 5), Na : 148,
fosfato urinario (amostra isolada): 46 ( norma até 20), reabsorcéo tubular de fosfato : 41.7(
normal acima de 70) ; poliuria (diabetes insipidus). Evoluiu com varias infecces de repeticéo :
Serratia, E. faecalis, S.epidermidis, Klebsiella, Adenovirus e Metapneumovirus . Painel genético
mostrou mutacdo em homozigose do gene VPS33B (¢.940-2 A>G) compativel com a sindrome
ARC. Evoluiu com piora dos distarbios e etroliticos, choque séptico, insuficiéncia respiratéria e
obito. conclusdo(Bes) A sindrome de ARC é uma doenca heterogénea com mortalidade precoce.
Este relato de caso contribui para uma maior conscientizacdo e compreensdo dessa sindrome.
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