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Resumo: INTRODUCAO A sindrome ARC (artrogripose - nefropatia - colestase, do inglés arthrogryposis
—renal dysfunciton - cholelstasis) € uma doenca multissistémica rara, decorrente da mutacdo do
gene VPS33B (cromossomo 15¢26). Possui carater autossdmico recessivo e dezenas de mutacdes
ja foram relatadas. Caracteriza-se pela presenca de artrogripose, disfuncdo rena e colestase. Seu
prognostico € reservado. A maioria dos pacientes evoluiu a 6bito no primeiro ano de vida, devido
a complicagdes do quadro. DESCRICAO Paciente do sexo masculino, pais consanguineos,
encaminhado para investigacdo de colestase neonatal aos 3 meses de idade. Nesta época,
observou-se ictericia leve, prurido intenso e gamaglutamiltransferase (GGT) normal. Ao exame
fisico apresentava discreta hepatomegalia, escoriaces na pele e baixo ganho ponderal. Tendo em
vista o quadro clinico e laboratorial, foi realizado o painel genético para colestases familiares,
tendo como resultado a mutacdo do gene VPS33B, chr15:91.005.077 A>T, em homozigose,
compativel com a sindrome ARC. De modo importante, a crian¢a ndo apresentava alteractes
articulares e renais (clinicas e de exames complementares). DISCUSSAO Tendo em vista o
quadro clinico e laboratorial, as principais possibilidades diagnosticas incluiam as colestases
intra-hepéticas familiares progressivas (PFIC) que cursam com GGT normal, sem outras
alteracoes clinicag/sistémicas, como PFIC 2. Dessa forma, este caso representa um fenétipo de
apresentacdo da sindrome ARC com colestase e prurido intenso, sem a presenca de alteractes
renais e de articulacdes evidentes, quadro que se mantém até hoje, quando a crianca esta com 2
anos e 6 meses. CONCLUSAO A mutacdo do gene VPS33B deve ser incluida entre as
possibilidades de diagnéstico diferencial dos pacientes com colestase neonatal, GGT normal,
prurido, mesmo que na auséncia de alteracOes articulares e renais evidentes. O diagndstico
molecular destes casos permite o diagnostico correto da doenga, a evolucdo dos conhecimentos e
0 aconselhamento genético.
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