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Resumo: A Sindrome ChILD (do inglés - childhood interstitial lung disease) € uma condic&o rara que pode
ter como causa doencas sistémicas, como as de deposito. Apresentamos um caso de ChILD,
posteriormente diagnosticada Doenca de Niemann-Pick tipo C (NPC) como causa-base da
condi¢cdo pulmonar."Masculino, nascido a termo, apresentou aos 2 meses de vida quadro de
ictericia neonatal e aumento de transaminases. Investigacdo inicial sugeriu colestase neonatal;
biopsia hepética sugestiva de hipoplasia congénita de vias biliares. Evoluiu com bronquiolite
grave e dependéncia de O2. Radiografia de torax: hipotransparéncia heterogénea difusa e
tomografia computadorizada (TC) vidro fosco e consolidaghes em segmentos posteriores
bilaterais. Realizou lavado broncoalveolar, com GeneXpert detectavel, sendo iniciado tratamento
para tuberculose pulmonar. Evoluiu com internacfes por exacerbacdes respiratérias e atraso no
neurodesenvolvimento. Manteve tosse e taquipneia, 0 mesmo padrdo radioldgico difuso e
hepatomegalia. Avaliacdo para imunodeficiéncia e teste do suor negativos. Com 1 ano de vida,
nova TC de torax evidenciou extenso infiltrado em vidro fosco, areas de consolidacdo, padréo em
mosaico, e espessamento dos septos lobulares. Durante a investigacdo evolui com leucopenia e
plaguetopenia. Aos 2 anos, realizou teste genético para NPC com resultado positivo em
homozigose do gene NPC1. Iniciou tratamento com miglustate, com boa resposta. Atualmente
encontrase em acompanhamento ambulatorial, com atraso global do desenvolvimento,
taguidispneia e baqueteamento digital."""A sindrome ChiLD deve ser suspeitada na presenca de
pelo menos 3 dos 4 critérios seguintes. 1) sintomas respiratorios (tosse, respiracdo rapida ou
dificil, ou intoleréncia ao exercicio); 2) sinais (taquipneia em repouso, estertores crepitantes,
retragdes, bagueteamento digital, hipodesenvolvimento ou insuficiéncia respiratéria); 3)
hipoxemia; e 4) ateracdo difusa na radiografia de torax ou na TC. A Doenca de NPC, por sua
vez, € uma doenca neurovisceral progressiva, por defeito no transporte intracelular de colesterol,
de origem genética, levando ao acimulo de gorduras nos lisossomos em diferentes tecidos. As
manifestagdes clinicas sdo variadas. colestase neonatal transitoria, visceromegalias, sinais e
sintomas neurol 6gicos e comprometimento das vias aéreas inferiores. O caso relatado apresentou
ao longo de sua evolucdo os critérios para a Sindrome ChILD, sendo por fim feito o diagndstico
de NPC como causa base. Conclusdo: A sindrome ChiLD € um grupo heterogéneo de doencas
pulmonares, que podem estar relacionados a doengas sistémicas. No caso em que a doenca de
depdsito for a causa da lesdo pulmonar, a manifestaco respiratéria pode ser a apresentacdo
inicial eter um curso insidioso, devendo sempre ser lembrada como diagnéstico diferencial.
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