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Resumo: INTRODUCAO: Galactosemia e Colangite Esclerosante sfo doencas que manifestam com
colestase. Galactosemia, uma doenca genética metabdlica rara, herdada de modo autossdmico
recessivo, apresenta vérias formas causadas por diferentes defeitos bioquimicos. Colangite
esclerosante primaria € uma doenca hepatica crénica, imunomediada, multigenética e
multifatorial caracterizada por inflamacéo e fibrose obliterante progressiva dos ductos biliares
intra e/ou extra-hepaticos, e raramente se manifesta no periodo neonatal ou de lactante.
DESCRICAO: Sexo feminino, 52 dias de vida, natural de Guanambi — BA, pré-natal e parto sem
intercorréncias. Segundo a mée, notou ictericia no oitavo dia de vida, iniciada investigacéo, sem
diagnostico, aos 30 dias de vida, devido a ictericia colestatica, hepatomegalia, evoluindo com
perda de peso, distensdo abdomina e circulagdo colateral apds uma semana. Iniciada nova
propedéutica com 52 dias de vida, em outro hospital. Ao exame fisico, observados desnutricéo,
ictericia, distensdo abdominal, hepatomegalia 4cm BCD, esplenomegalia 2cm BCE, ascite,
circulagdo colateral; demais sem particularidades. A ecografia abdominal mostrou figado com
aumento discreto e ecogenicidade homogénea, litiase biliar, sem outras alteracbes. Foram
descartadas, através de sorologia, infecgBes congénitas. Exames bioquimicos apresentando
anemia, alteracdo de funcdo, lesdo e sintese hepdatica; exames para erro inato do metabolismo
mostrou reducdo da galactose 1 fosfato uridil transferase (7,5umol/h/g/Hb). Histologia hepética
compativel com colangite esclerosante sem sinais de malignidade. Iniciado férmula & base de
soja, &cido ursodeoxicolico 30mg/kg/dia com regressdo importante dos sintomas. DISCUSSAO:
O desafio diagndstico na abordagem do recém-nascido e do lactente com colestase decorre de
sintomas iguais em varias patologias e necessitam de diagnéstico precoce para exclusdo de
patologias cirlrgicas ou tratamento clinico especifico, como na Galactosemia. CONCLUSAO: A
paciente apresenta manifestagdes clinica e laboratorial compativeis com Galactosemia tipo 1 e
Colangite Esclerosante, doencas raras, que necessitam de diagnéstico e tratamento precoces e,
dessa forma, melhorar o progndstico ou até mesmo alcangar a cura conforme o caso.
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