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Resumo: Artrogripose Renal Colestatica (ARC) é uma sindrome genética, rara, caracterizadas
principalmente por artrogripose, disfuncdo renal e colestase."descrever as caracteristicas clinicas
e evolucdo dos pacientes com ARC de um hospital de referéncia."estudo retrospectivo, com
revisdo dos prontuarios de 5 pacientes com diagnostico genético confirmado de ARC. Foram
analisados sinais e sintomas, exames laboratoriais, exame genético, uso de medicacdo para
prurido e desfechos'3/5 pacientes s8o do sexo masculino. A mediana de idade do inicio dos
sintomas foi 1 més (IQ 25-75 0-3 meses) e da idade do diagnéstico 57 meses (1Q25-75 5-99). Os
2 pacientes mais graves tiveram o diagndstico mais precoce, ainda com 2 e 5 meses. Os outros 3
pacientes, embora com manifestacdo precoce de colestase e prurido importante, sO tiveram
diagnostico confirmado aos 7,8, 8,3 e 9,7 anos. Uma familia com dois irm&os acometidos tinha
histéria de consanguinidade entre os pais. Entre sinais e sintomas, 3/5 pacientes apresentavam
ictericia; 2 apresentaram colestase neonatal; 3 pacientes apresentavam déficit auditivo
significativo; todos os pacientes apresentaram atraso do desenvolvimento neuropsicomotor; 3
apresentavam ateracdes renais, um com insuficiéncia renal ndo diaitica. 2 pacientes
apresentavam artrogripose significativa, os demais apresentavam quadro leve com limitacéo de
algumas articulagcbes e pregas cutaneas redundantes entre dedos das méaos. 4 pacientes
apresentaram prurido persistente grave com repercussdes nas atividades e sono requerendo
diversas medicacBes para controle (ursodesoxicélico, rifampicina, hidroxizina, colestiramina,
naltrexona e ondasetrona); o Unico paciente que ndo tinha a manifestacéo tinha apenas 3 meses
no 6bito, ndo tendo sido possivel identificar prurido até entdo. O paciente mais velho, agora com
20 anos, apresentou melhora importante do prurido, usando atuamente apenas é&cido
ursodesoxicolico. Os pacientes com idade atual de 16 e 13 anos tiveram melhor controle do
prurido com o avanco da idade. Nos exames laboratoriais, a GGT estava normal em todos os
pacientes apesar dos sinais de colestase. Todos realizaram teste genético: 2 com painel
multigénico e 3 com sequenciamento completo do exoma. 4 tiveram a presenca de variante
patogénica ou provavel mente patogénica; apenas um com variante de significado incerto. Os dois
pacientes mais graves evoluiram para 6bito ainda com 3 e 23 meses, com desnutri¢cdo severa. Os
demais pacientes estdo vivos, com funcdo hepética preservada, sem transplante ou desvio
biliar."ARC é uma doenca rara e com manifestacbes heterogéneas o que dificulta a suspeita
diagndstica nos casos leves onde os sinais de artrogripose forem discretos. Os casos classicos tem
prognostico ruim, com 6bito antes de completar 2 anos. Descrevemos 3 casos de pacientes com
diagndstico genético confirmado com melhor evolucdo mas com morbidade especiamente
relacionada ao desenvolvimento cognitivo, demonstrando a importancia de abordagem
multidisciplinar
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