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Resumo: Introducdo: Protoporfiria eritropoiética (PE) € uma rara desordem do metabolismo do heme, de
heranca autossdmica recessiva. Variantes no gene FECH determinam diminui¢cdo ou auséncia da
atividade da enzima ferroquelatase, com acumulo de protoporfirina (pele, figado e endotélio
vascular). Aproximadamente 5% dos casos evoluem com comprometimento hepatico.
Descrevemos um caso de PE com rapida e progressiva evolucdo para cirrose descompensada,
submetida a sequenciais transplantes de figado (TF) e de céulas tronco-hematopoiéticas (TCTH)
Descricdo do caso: paciente feminina, branca, 15 anos, pais ndo consanguineos. Informava
episodios recorrentes de dor abdominal intensa, ictericia e urina “avermelhada’, dor e edema de
extremidades a exposicdo solar. Havia hepatomegalia. Albumina e coagulacdo estavam normais.
Havia hiperbilirrubinemia direta e elevagdo de AST, ALT e GGT. As porfirinas totais e a
protoporfirina estavam > 200 X vaor de referénica (VR) e a coproporfirina > 2X VR. Bidpsia
hepatica: reacdo ductular, depdsito canalicular de pigmento marrom-escuro. Painel de genes para
porfirias. variantes ¢.365delA (p.GIn122Argfs*23) e ¢.315-48T>C no gene FECH (patogénicas).
Indicados fotoprotecdo e uso de acido ursodeoxicolico associado a colestiramina. A doenca
hepatica evoluiu rapidamente (gastropatia hipertensiva, sindrome hepatopulmonar, histologia:
cirrose). O TF transcorreu sem intercorréncias. Dezessels meses apos o TF, ocorreu 0 TCTH.
Completamos 26 meses de acompanhamento (24 de TH e 10 meses de TCTH). O figado e a
medula funcionam bem e a fotossensibilidade foi resolvida. Discussdo e Conclusdo: Ha raros
relatos na literatura de TF e TCTH sequenciais para o tratamento da PE. Desde que o TF isolado
ndo corrige a sintese defeituosa do heme, descrevem-se altas taxas de recorréncia da doenca no
novo enxerto (60-80%). Esta pode ser postergada com a instituicdo de medidas para diminuir a
producdo da protoporfirina ou aumentar a sua eliminagdo no periodo poés-transplante. O
tratamento definitivo € 0 TCTH, o qual devera sempre ser considerado.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da- shp/ 18-congresso-brasil eiro-de-gastroenterol ogia-e-hepatol ogi a-peditri cas/0185-transpl ante-sequenci al -de-figado-e-celulas-
tronco.pdf



