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Resumo Objetivo(s) INTRODUCAO e OBJETIVOS: A colestase intra-hepética progressiva
(PFIC) abrange atualmente 6 tipos de doencas do transporte hepatocanalicular da bile. S&o
doencas genéticas autossdmicas recessivas, que na maioria das vezes, cursam com colestase e
prurido nos primeiros anos de vida. A GGT é normal nos tipos 1,2,4,5,6 e elevada somente no
tipo 3. O objetivo deste estudo foi analisar o impacto das diferentes mutagdes na evolugdo clinica
de pacientes com PFIC. Méodo Andlise retrospectiva de 21 criangas com PFIC confirmadas por
estudo molecular e acompanhadas num hospital terciario entre 2012 e 2018. Foram analisados 0s
seguintes dados: idade, género, sintomas, laboratério, andlise molecular, histopatoldgico e
desfecho clinico. Resultados Os tipos de PFIC foram: PFIC 1 (n=3;14,3% ), PFIC 2 ( n=5;
23,8%), PFIC 3 (n=8; 38,1%), PFIC 4 (n=4; 19%), PIC 6 (N=1; 4,8%). Dados demogréficos:
|dade (mediana) na apresentacdo foi 1;6 anos (0,12 - 17 anos), sendo 13 F (62%) / 8 M ( 38%),
consanguinidade em 5(23,8%), prematuridade (<36 sem) 1 caso (4,8 %).Seis pacientes (28,%)
eram assintométicos com apenas ateracdo persistente de enzimas hepéticas. Achados clinicos:
ictericia (N=13;62%); prurido (n=17;81%), diarréia persistente (n=3;14,3%), faléncia hepatica
(n=7;33,3%), colditiase (n=2;9,5%). Quatro pacientes (n=4; 19%) apresentaram colestase
neonatal. Bidpsia hepética realizada em 19 casos mostrou ductopenia (n=5; 26,3%), cirrose
(n=12; 57,1 %). A andlise genética molecular mostrou mutacfes em homozigose em 8(38%)
casos e 13(62%) em heterozigose . EVOLUCAO: Oito (38,1%) criancas foram submetidas a
transplante hepatico intervivos, sendo que 7/8 (87,5%) apresentavam mutagGes em homozigose 3
ABCB11; 2 ATP8B1,; 2 TJP2. Duas criangas apresentavam variantes em homozigose ABCB4 e
ABCB11 e estdo na fila do transplante. Dez pacientes estdo em seguimento, sendo 1 ATP8B1,
6ABCB4, 2 TJP2 e 1 MyO5B. QOito recebem rifampicina, 1 colestiramina e 6 &cido
ursodesoxicolico, mantendo-se assintométicos. Uma crianca (TJP2 em homozigose) foi
submetida a diversdo biliar. conclusdo(des) Este estudo mostrou uma grande diversidade genética
nas colestases intra-hepéticas progressivas . A presenca de homozigose nos genes ABCB4e
ABCB1le ATP8B1pode ser um indicativo de pior prognostico comparado aos pacientes com
heterozigose nestes ou em outros genes.
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