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Resumo: A atresia hiliar (AB) € a principa etiologia de colestase neonatal. A suspeita diagnéstica é
baseada no quadro clinico e exames subsidi&rios incluindo os niveis séricos da GGT,
ultrassonografia abdominal e biopsia hepatica sendo este Ultimo com acuracia de 95%.
Apresentamos um caso de um lactente que foi admitido com colestase neonatal e na investigacéo
tinha uma biopsia sugestiva de obstrucdo de grandes ductos biliares e foi levado para
colangiografia intraoperatoria que ndo confirmou. Na investigacdo complementar, o diagnostico
ficou como sindrome de Jeune. "Paciente do sexo feminino, iniciou acompanhamento em
hospital terciario com 1 més e 17 dias de vida ap06s apresentar 2 testes de tripsina imuno reativa
positivos. Foi investigada para Fibrose Cistica, com pesquisa final negativa. Durante primeira
consulta, paciente apresentava ictericia sem relato de colUria e acolia, com sinais dismorficos e
baixo ganho ponderal. Apresentava os seguintes resultados de exames. BT = 6,92mg/dL, BD =
3,97mg/dL, AST = 207U/L, ALT = 137U/L, GGT = 1558U/L, sorologias negativas. Na ecografia
foi observada vesicula biliar de dimensdo normal e contracdo efetiva e sinais de hepatopatia
crénica e nefropatia. Foi entdo realizada bidpsia hepatica que mostrou resultado sugestivo de
obstrucdo de grandes ductos hiliares, com moderada fibrose portal, septos porta-porta e esboco de
nodulacdes, intensa colestase com numerosos plugs de bile no interior de ductulos neoformados.
Paciente foi submetida a colangiografia que ndo confirmou o quadro de obstrucdo das vias
biliares extra-hepatica. Evoluiu com piora da funcdo renal e, com a evidéncia das alteracbes
esquel éticas observadas no exame fisico e Raios X, realizada a hipotese provavel de sindrome de
Jeune pela equipe de genética e nefrologia e que sera confirmada pelo estudo genético. ""Na
admissdo, a preocupacdo principal foi a investigacéo etiol 6gica da colestase tendo em vista que o
prognostico esta relacionado com o tratamento precoce. Os niveis de GGT sugerem quadro
obstrutivo quando os valores se situam acima de 400U/L, a ultrassonografia ndo sugeria quadro
obstrutivo, mas a biopsia sim. Dessa forma, foi indicada a colangiografia intraoperatéria para
uma conclusdo definitiva. A sindrome de Jeune € uma doenca autossbmica recessiva rara
Caracteriza-se por pacientes com torax estreito, alteragdes radioldgicas tipicas como acetabulo
em tridente, encurtamento de membros e polidactilia ocasional. Ha também associacdo com
doenca rena, manifestagbes hepaticas, pancredticas e retinianas. N80 ha relato conhecido que
descreve a apresentagdo da doenca como colestase neonatal e com ateragBes histoldgicas
sugestivas de quadro de obstrucéo de grandes ductos biliares. "A sindrome de Jeune € uma das
possibilidades etiol dgicas da colestase neonatal e que pode confundir com o quadro de AB.
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