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Resumo: Objetivo(s) Relatar o caso de uma paciente com diagnostico de Sindrome de Jeune apresentando
fibrose hepética congénita e evolugdo para hipertensdo portal. Método Reviséo de prontuario e
pesquisa bibliogréfica na base de dados Medline. Resultados Paciente do sexo masculino, 3 anos
e 6 meses de idade, encaminhado a servico terci&io com 4 meses de vida devido a
hepatoesplenomegalia e ateracdo de enzimas hepéticas (EH). Em seu exame fisico inicial,
notaram-se hepatoesplenomegalia com figado de consisténcia endurecida, hipoplasia de caixa
torécica, encurtamento de membros e braquidactilia. Apresentava antecedente de polidactilia em
mMaos com exérese a0 hascimento. Investigacdo laboratorial demonstrou aumento de enzimas
hepéticas e canaliculares (TGO 155 [VR < 45], GGT 849 [VR < 34], FA 899 [VR < 449]; valores
em mg/dl). Estudo radiologico evidenciou cifose dorsolombar, coxa valga, méos e pés com
encurtamento de ossos do metacarpo, metatarso e falanges, além de auséncia e hipoplasia de
alguns elementos. O conjunto de achados era compativel com Sindrome de Jeune e este
diagndstico foi confirmado com teste molecular. O estudo histopatoldgico de bidpsia hepética
observou fibrose hepatica congénita. Iniciado tratamento com &cido ursodesoxicolico, sem
reducdo das EH. Houve hemorragia digestiva alta (HDA) aos 9 meses de vida, com necessidade
de abordagem endoscdpica, que evidenciou gastropatia hipertensiva (corddes varicosos de grosso
calibre azulados) e ato risco de sangramento em terco distal do esdfago. Apos nova HDA aos 11
meses, foi submetido a escleroterapia e avaliagdes endoscopicas seriadas, quando obteve melhora
do quadro. Seu seguimento na pneumol ogia demonstra ser desafiador, uma vez que necessitou de
18 internacOes prévias por etiologia respiratoria e evoluiu com necessidade de uso domiciliar de
oxigénio. conclusdo(fes) Embora a principal complicacéo da Sindrome de Jeune seja relacionada
a0 trato respiratorio, esta condicdo, que pertence ao grupo das ciliopatias, apresenta
acometimento heterogéneo com expressdo variavel e outros 6rgdos devem ser investigados,
principalmente retina, rins e figado. Em paciente com alteracOes hepéticas € importante o
seguimento adequado pela possibilidade de evolugéo para hipertens&o portal e cirrose.
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