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Resumo: Colestase Intra-hepática Familiar Progressiva (PFIC) é uma doença genética, de caráter 
heterogêneo que leva a colestase intra-hepática progressiva."descrever as variáveis clínicas e 
evolução dos pacientes com PFIC de um hospital de referência."estudo retrospectivo, com 
revisão dos prontuários de 13 pacientes com diagnóstico genético confirmado de PFIC. Foram 
analisados sinais e sintomas, exames laboratoriais, uso de medicação para prurido e desfechos da 
doença."84,6% dos pacientes são do sexo feminino. A mediana de idade de início dos sintomas 
foi 12 meses (IQ1-3 4-120 meses) e da idade ao diagnóstico 46 meses (IQ1-3 22-187 meses). A 
mediana de tempo de seguimento dos pacientes foi de 1,8 anos (IQ1-3 0,7-11 anos). 
Consanguinidade entre os pais ocorreu em 30,8% dos casos; 3 famílias tinham dois irmãos 
acometidos; as mães de 2 pacientes tinham história de colestase gestacional. Todos os pacientes 
apresentaram prurido (92,3% persistente), sendo 38,5% leve a moderado e 61,5% grave; 84,6% 
dos pacientes apresentavam icterícia (63,6% icterícia persistente); 84,6% hepatomegalia; 84,6% 
esplenomegalia. Todos os pacientes tinham painel multigênico: PFIC1 em 15,4% dos casos, 
PFIC3 em 61,5% , PFIC4 em 15,4%, PFIC7 em 7,7%. Todos pacientes apresentavam aumento de 
aminotransferases, mas GGT normal foi encontrada nos 2 pacientes com PFIC1, 1 com PFIC4 e 
1 com PFIC7. A maior bilirrubina total média foi de 12,1±7,9 mg/dl. 76,9% realizaram biópsia, 
40% deles com proliferação ductular e 20% com ductopenia. Todos tinham algum grau de fibrose 
no METAVIR: 10% eram F2; 40%, F3 e 50%, F4.Quanto às medicações, todos utilizaram ácido 
ursodeoxicólico, 69,2% referiram efetividade com melhora do prurido; 53,8% utilizaram 
rifampicina, 85,7% deles relataram efetividade; 15,4%, colestiramina, com 50% de efetividade; 
7,7%, fenobarbital, sem relato de melhora; 76,9%, anti-histamínico, sem melhora em 90% dos 
casos. 53,8% utilizaram outros, em geral vitaminas . Como desfecho, 53,8% estão vivos com 
transplante hepático (PFIC1 - 1 paciente, PFIC3 - 5 pacientes e PFIC4 - 1 paciente) e 46,2% 
estão vivos com fígado nativo. Nenhum dos pacientes evoluiu para óbito. Apenas uma paciente 
(PFIC1) realizou desvio biliar (sem sucesso), necessitando de transplante posteriormente."PFIC 
engloba um conjunto de doenças bastante heterogêneo, tornando essencial a análise genética. 
Devido a raridade do quadro, o atraso no diagnóstico é frequente e pode ser confirmado até anos 
após as primeiras manifestações clínicas. A maior causa de morbidade foi o prurido, requerendo 
tratamento individualizado. A necessidade de transplante hepático ocorreu em 53,8% dos casos, 
com excelente sobrevida.
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