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INTRODUCAO. A sindrome de Alagille (SA) é uma forma sindrémica de colestase cronica por
hipoplasia de vias biliares intrahepéticas associada a malformacfes congénitas extrahepéticas. O
padréo de heranca é autossdbmico dominante. O diagndstico € feito por achados histopatol 6gicos
mais pelo menos trés dos cinco critérios maiores. colestase crbnica, cardiopatia, fenotipo
caracteristico, anomalias esqueléticas e oculares. A prevaéncia é de 1. 100.000 nascidos-vivos.
DESCRICAO DO CASO. Escolar, 8 anos de idade, feminino, com prurido persistente desde os
primeiros anos de vida, evolui com xerose cutanea e lesdes papulosas. Pais ndo consanguineos,
nascida de parto normal a termo sem intercorréncias, pegquena para a idade gestacional. Possui
dois irméos e avb materno com sinais e sintomas semelhantes. Ao exame fisico: déficit péndero-
estatural, xerose cutanea generalizada, papulas em maos e placas descamativas em pés,
hipocromicas, escoriadas e liquenificadas. Exames laboratoriais: hemograma e bilirrubinas sem
alteractes, transaminases levemente aumentadas, aumento de fosfatase alcalina 805U/L (normal:
35-140U/L) e gama-GT 162U/L (normal: 8-41U/L). Estudo radiol6gico evidencia ateraces dos
arcos vertebrais com aspecto em asa de borboleta. Em tratamento com acido ursodesoxicdlico,
acido fdlico, vitaminas lipossoluveis, colestiramina e triglicerideo de cadeia média
DISCUSSAO. Os achados clinicos, laboratoriais e familiares s compativeis com a SA, tendo a
paciente trés dos cinco critérios maiores. As lesbes cutaneas sdo compativeis e o prurido,
decorrente da colestase crénica. Muitas das criangas com tais achados dermatolégicos séo
tratadas como portadoras de escabiose, portanto diante de prurido persistente € fundamental
investigar sindrome colestética. A avaliac@o genética realizada foi importante para confirmagéo
diagnéstica. A geneadlogia corrobora o padrdo de heranca autossdbmico dominante.
CONCLUSAO. O diagnostico da SA é desafiador, pois nem todos os pacientes abrem o quadro
de forma cléssica. O manegjo deve ter enfoque na correcdo das complicagbes dos sistemas
afetados, sendo a abordagem multidisciplinar ferramenta importante na melhoria da qualidade de
vida dos pacientes.
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