o

3 A7 DE MAIO DE 2022

Titulo;

Autores:

Resumo:

Brasileiro

MATAL- RN iatri

Trabalhos Cientificos

Investigacdo Diagnostica De Uma Sindrome Col estética Resultando Em Sindrome De Alagille:
Um Relato De Caso

GUILHERME DUQUE SATHLER VASCONCELOS (SANTA CASA DEBELO
HORIZONTE), GABRIELA TICLE MONTEIRO (SANTA CASA DE BELO HORIZONTE),
HELIO SOARES BARROSO (SANTA CASA DE BELO HORIZONTE), MARIANA
ISADORA RIBEIRO VIEIRA (SANTA CASA DE BELO HORIZONTE), SIDNEI
DELAILSON DA SILVA (SANTA CASA DE BELO HORIZONTE)

NTRODUGCAO: A investigaco de sindrome colestética (SC) € um desafio pois envolve doencas
potencialmente graves que necessitam de diagnostico precoce. A conducdo diagnostica de uma
doenca rara necessita de suspei ¢ao clinica frente a achados inconclusivos. O relato que se segue €
de um paciente com SC e que ap0s extensa propedéutica, recebeu o diagnostico de Sindrome de
Alagille (SA). DESCRICAO DO CASO: Y.H.S.S, 2 meses, com ictericia iniciada no sétimo dia
de vida, piorando progressivamente. Evolui com acolia, colUria, hipoatividade e déficit ponderal.
Apresenta facies triangular e ponte nasal ampla. Propedéutica inicial evidenciou ictericia por
bilirrubina direta, aumento de enzimas canaliculares e enzimas hepéticas tocadas.
Utrassonografia (USG) de abdome sem alteragdes. USG de rins evidenciou rins diminuidos para
idade, levantando a suspeita de SA. Ecocardiograma apresentou forame oval patente e estenose
de artérias pulmonares. Optado por bidpsia hepética que mostrou de colestase intra-hepatica
moderada e escassez de ductos biliares intra-hepéticos. Realizou sequenciamento genético
positivo para heterozigose de JAG1, associado a Sindrome de Alagille. DISCUSSAO: A SC
afeta cerca deve ser considerada nos casos de ictericia neonatal por mais de 14 dias,
principalmente quando associada a acolia e coltria. A principal etiologia € a atresia de vias
biliares, porem uma parcela esta relacionada a condicbes genéticas, como SA, doenca
multissistémica autossomica dominante rara. Dessa forma, € diagndstico diferencial nos casos de
SC, principamente se acompanhada de outros comemorativos da doenca. CONCLUSAO: A SC
possui causas diversas e investigar um caso que culmina numa sindrome rara s € possivel gracas
a0 ato grau de de suspeicéo clinica frente a achados inespecificos. A SA deve fazer parte do
leque de diagnésticos possiveis diante de colestase em lactentes neonatos e lactentes, atentando-
se para os achados morfol égicos e histoldgicos, bem como para o dismorfismo facia tipico mas
muitas vezes sutil.
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