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Resumo: Colestase é desafio diagndstico no recém nascido e lactente jovem, sugerindo doencas de répida
progressdo com necessidade de célere intervengdo. Sinais clinicos: ictericia, acolia fecal, coldria,
prurido devem ser anaisados com cautela e prontamente investigados. Doengas infecciosas,
metabdlicas, toxicas, defeitos estruturais, sindromes genéticas sao parte do rol de possibilidades,
demandando propedéutica especializada e atendimento em niveis terciario a quatern&rio de
assisténcia em salde. Colestase intrafamiliar progressiva (PIFIC) é grupo heterogéneo de
patologias autossdmicas recessivas relacionadas a mutagdes em genes do sistema de transporte
hepatocelular envolvidos na formagéo da bile. PFIC 1 e 2 manifestam-se nos primeiros meses de
vida, 3 mais tardiamente. Colestase com gama-glutamiltransferase sérica (GGT) normal na PIFIC
1 e 2 chamam atencdo ao diagndstico. "1 més e 20 dias, masculino com irritabilidade e vomitos
ha 3 semanas; acolia e colUria ha 10 dias; ictericia ha 7 dias. Sem outras queixas. Bom estado
gera, ativo, ictérico 3+/4+, sem outras ateracbes. Abdome sem visceromegdias. Pais
consanguineos. Gestacdo sem intercorréncias, parto vaginal, boas condi¢cdes. Triagens neonatais
normais. Laboratorial: Bilirrubinas aumentadas (direta acima de 1). Enzimas teciduais elevadas
(10 x valor referéncia), GGT normal. Albumina e TAP normais. Sorologias negativas. Exames de
imagem abdominal normal. Doencas metabdlicas descartadas. Bidpsia: arquitetura laminar e
lobular distorcida, proliferagdo de ductos biliares, hiperplasia de células de Kupffer. Painel
genético colestase familiar: mutacdo Gene ABCB 11, homozigose. Diagnéstico: PIFIC 2, aos 6
meses de idade. Mantém prurido intratdvel, baixo ganho ponderal e desenvolvimento
neuropsicomotor com discreto atraso. Atualmente em lista de espera para transplante de figado.
"""PIFC 2 caracteriza-se por ateracdes do fluxo biliar, colestase e sintomas associados. Achados
histol6gicos podem sugerir atresia de vias biliares (AVBEH), porém GGT normal pode refinar
investigacdo. Diagnostico definitivo € possivel com painel genético, muitas vezes ndo acessiveis
para maioria da populacdo. Ictericia persitente, acolia, colUria, baixo peso, prurido intratdvel com
rapida evolucdo para insuficiéncia hepatica sdo observados. Causas habituais de colestase devem
ser descartadas e AVBEH sempre excluida. Ainda permanece desafiador para centros menores a
investigacdo avancada sendo necessario o referenciamento, especialmente pela possibilidade de
transplante hepatico. Acompanhamento interdisciplinar € mandatério e o suporte nutriciona
importante. Colestase neonatal é urgéncia pediatrica e diagnostico assertivo norteia condutas
necessérias particularmente nas doencas passiveis de correcdo cirdrgica. PIFIC 2 é doencarara e
GGT normal no paciente colestético pode levantar suspeicdo diagnéstica. Painel genético, nem
sempre é acessivel, mas necessario para definicéo e estabel ecimento de condutas.
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