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Resumo: Colestase intra-hepatica familiar progressiva (PFIC) € um grupo de doencas genéticas
autossOmicas recessivas, caracterizadas por colestase cronica, sem ateracOes estruturais
hepatobiliaresl. Corresponde a 10-15% das colestases neonatais e dos transplantes de figado em
criancas. Séo conhecidos 12 subtipos, de acordo com mutagdo genética2. "S.C.F., 9 anos,
masculino, iniciou quadro de distensdo abdominal, acolia fecal e ictericia, aos 7 anos de idade,
apos sindrome gripal. Admitido em unidade hospitalar, sarcopénico, com ascite volumosa e
esplenomegalia. Exames laboratoriais com anemia, plaquetopenia, elevacéo de bilirrubina direta,
aminotransferases e enzimas canaliculares. Afastadas causas de doenca hepatica crénica como,
doenca de Wilson, Hepatite autoimune, Deficiéncia de afa-1 antitripsina e Hepatites virais.
Ultrassom abdomina evidenciou hepatoesplenomegalia com sinais de hepatopatia cronica,
moderada ascite. Tomografia computadorizada abdominal com ascite moderada e
hepatoesplenomegalia, circulacdo colateral portossistémica, veia porta de calibre normal, sem
dilatacdo das vias biliares intra-hepéticas. Endoscopia digestiva alta mostrou varizes de esdfago;
Colangiopancreatografia (CPRM) sem alteracfes estruturais em vias biliares. Biopsia Hepética
com cirrose estabelecida e intensa colestase, sem doenca biliar obstrutiva. Realizado EXOMA,
sendo detectada uma variante em homozigose, patogénica, no gene ABCB4, compativel com
diagnéstico de PFIC 3. Iniciou uso de &cido ursodeoxicolico, espironolactona, reposicdo de
vitaminas lipossollveis e suporte nutricional. A despeito destas medidas, ascite se manteve de
dificil controle, com repetidos episodios de peritonite e evoluiu para insuficiéncia hepatica, sendo
submetido a transplante hepatico aos 8 anos de idade e segue com boa evolugdo. """ Colestase € a
principal caracteristica da PFIC, sendo comum ictericia, hipocolia fecal e hepatoesplenomegalia.
Na PFIC3, os sinais de colestase surgem no primeiro ano de vida, podendo iniciar tardiamente na
infancia3, como neste paciente. Prurido costuma ser sintoma muitas vezes debilitante4, no
entanto ndo foi visto neste relato. Neste caso, 0s sintomas iniciais foram secundarios a cirrose
biliar e & hipertensdo portal, com ascite de dificil controle e complicagdes infecciosas, 0 que ndo
€ achado comum na apresentacdo desta doenca. Metade dos pacientes sdo transplantados em
torno dos 7,5 anos de idadeb, dado este que se equipara a idade em que paciente relatado foi para
o transplante. Trata-se de um caso de PFIC 3, diagnosticado com hipertensdo portal e cirrose,
cuja apresentacdo inicial de ascite e auséncia de prurido, que difere da evolucdo habitual das
colestases familiares, pode ter atrasado o diagnostico. Novas terapias tém sido propostas como
inibidores dos transportadores ileais dos é&cidos hbiliares, para mudar o prognostico destas
doencas. No entanto é essencial incluir PFIC no diagnéstico diferencial de doencas hepaéticas
cronicas sem etiologia.
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