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Resumo: INTRODUCAO: A sindrome ARC (artrogripose, disfunco renal, colestase) € uma condicio
genética rara, autossdmica recessiva, que cursa com acometimento multissistémico e podendo
evoluir para ébito precoce. DESCRICAO DO CASO: Lactente, um ano de vida, masculino, filho
de pais ndo consanguineos. Nasceu a termo com peso adequado e observado colestase neonatal
com 48 horas de vida e dismorfismos. baixa implantacdo de orelhas, xerodermia, limitacdo
congénita das articulacfes, pé talo vertical bilateral congénito. Nos testes de triagem neonatal,
emissdes otoacUsticas ausentes, sendo confirmada, posteriormente, perda auditiva sensorineural
bilateral. Suspeitado inicialmente de Erro Inato do Metabolismo, descartado apds investigagéo.
Caridtipo 46, XY. Nos dois primeiros meses de vida apresentou BCGite e sepse grave de foco
pulmonar. Descartado, também, imudeficiéncia primé&ria. Evoluiu com atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor, ganho podndero-estatural inadequado e prurido de dificil
controle. Aos 8 meses de vida foi internado devido a desnutricdo, febre e desconforto
respiratorio. Evoluiu, na internagdo, com hipotireocidismo central e tubulopatia proximal
compativel com Sindrome de Fanconi. Tomografia computadorizada de cranio evidenciou
agenesia de corpo caloso. Painel de Colestase Crénica identificou, no gene VPS33B, a variante
.1031-8A>G, em homozigose, ausente em bancos populacionais. DISCUSSAO: A Sindrome
ARC pode decorrer de mutagbes nos genes VPS33B ou VIPAR. Atualmente existem vérias
mutagOes descritas classificadas como patogénicas. A ampla apresentacdo clinica e molecular
associada ao 6bito precoce podem levar a um subdiagndstico desta condicdo. CONCLUSAO: A
variante identificada ndo foi previamente descrita na literatura, estd ausente em bancos
populacionais e provavelmente altera o processamento do RNAm, sendo, desta forma,
considerada uma variante de significado incerto. No entanto, a crianca evoluiu com os
comemorativos da sindrome, podendo indicar que tal variante possa explicar o fenétipo. Trata-se
de doenca para a qual ndo ha tratamento especifico, no entanto, o diagndstico precoce permite
gue o paciente receba tratamento suportivo necessario e aconselhamento genético familiar.
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