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Introducéo: Xantomatose cerebrotendinea € um erro inato do metabolismo associado a disfuncéo
na sintese de acidos biliares, levando ao depdsito de colesterol/colestanol em diversos 6rgdos.
Suas manifestacdes tipicamente comecam na inféncia, porém na maioria dos casos o diagndstico
é feito na idade adulta, quando ja existe comprometimento neuroldgico. Em raros casos, a
apresentacdo pode ser precoce, com ictericia ou faléncia hepatica na primeira infancia O
tratamento de escolha é feito com &cido quenodesoxicdlico, que reduz as sequelas neuroldgicas a
longo prazo. O transplante hepatico pode corrigir o erro metabdlico, porém ha poucos casos
descritos na literatura. Relatamos aqui um caso de xantomatose cerebrotendinea com
apresentacdo atipica da doenca e que foi submetida a transplante hepético aos 9 meses de idade.
Relato de caso: Paciente nascida a termo, sem intercorréncias gestacionais e perinatais, filha de
pais higidos e ndo consanguineos, apresentou ictericia aos dois meses de idade, evoluindo para
disfuncéo hepética e coagulopatia em menos de um més, iniciada investigacéo etiol dgica, sendo
suspeitado de erro inato do metabolismo, enquanto prosseguia com a investigacédo, foi iniciada
coenzima Q10 e L-carnitina, sem melhora clinica. O exoma detectou uma variante em
homozigose no gene CYP27A, sugerindo fortemente o diagndstico de xantomatose
cerebrotendinea. A paciente evoluiu com cirrose de padréo biliar e foi submetida a transplante
hepatico aos 9 meses de idade, com boa evolucéo clinica e melhora da dislipidemia. Discusséo e
Conclusdo: Ha dois relatos de caso de transplante hepatico no primeiro ano de vida em pacientes
com xantomatose cerebrotendinea, e apenas um descreve o desfecho clinico pds-cirdrgico. Neste,
0 paciente também apresentou melhora da dislipidemia, porém evoluiu com atrofia cerebral um
ano apos o transplante, diferentemente da paciente por nos relatada. Estes achados apontam para
a possibilidade do transplante hepatico como terapéutica naqueles que evoluem com cirrose e
disfuncdo hepética precoces.
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