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Resumo: Introducdo A Sindrome de Alagille € uma doenca multissistémica, autossdmica dominante, afeta
primariamente o figado, coracao, olhos, face e esqueleto, acomete 1:70.000 a 1:100.000 nascidos-
vivos. Geramente o0 acometimento hepético apresenta um curso benigno, porém 12 a 14% dos
pacientes evoluem com cirrose, sendo a principal causa de morbidade. A afeccdo cardiaca
apresenta-se como a principa responsavel pela mortalidade na sindrome, provocando 15% das
mortes. O presente artigo visa relatar um caso da sindrome apresentada. Descricéo do caso DOR,
masculino, 7 meses de idade, nascido de parto normal sem intercorréncias, a termo, apresentou
ictericia com 53h de vida necessitando de fototerapia por 5 dias. Aos 2 meses, mae procurou
atendimento referindo quadro de ictericia ha 40 dias, acolia fecal esporadica e prurido. Paciente
em amamentagdo exclusiva. Ao exame fisico foi identificado ictericia 3+/4 e facies sindrémica
tipica e hepatomegalia, sem outras ateragbes. Durante a investigagdo, o ecocardiograma
demonstrou forame oval pérvio, presenca de vértebra T6 em aspecto de borboleta a radiografia de
coluna e bidpsia hepética com colestase hepatica ductopénica com transformagéo gigantocitaria e
plugs biliares ocasionais em ductos biliares neoformados. O exame de fundo de olho evidenciou
embriotoxon posterior. Discussdo O diagnéstico da Sindrome de Alagille é baseado na presenca
de uma ductopenia intrahepética na bidpsia associada a trés critérios maiores. colestase cronica;
doenca cardiaca (estenose de pulmonares); anormalidades esquel éticas (vértebra em borboleta) e
oculares (embriotéxon posterior); e caracteristicas faciais. Observa-se que o referido paciente
apresenta pelo menos 5 anormalidades descritas para esta Sindrome fechando o diagnostico.
Conclusdo Apesar de rara, a Sindrome de Alagille deve ser ativamente investigada nas criangas
com colestase. Uma vez que a cirrose e a cardiopatia apresentam-se como principal causa de
morbimortalidade na doenca, 0 seu diagnostico precoce torna-se de extrema importancia para um
melhor progndstico, influenciando na qualidade de vida e sobrevida do paciente.
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