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Resumo: Introducdo Ictericia neonatal por colestase é definida como hiperbilirrubinemia conjugada que
ocorre até o terceiro més de vida. Essa resulta da diminuicdo da formacdo e/ou excrecéo da bile,
podendo ter vérias causas, como obstrutiva, infecciosa, genético/metabdlica, alloimune ou toxica.
Descrigdo do caso Lactente, sexo masculino, admitido com 10 dias de vida, com quadro de
choque hipovolémico e anemia severa apds volumoso sangramento de coto umbilical. Apos
estabilizacdo e hemotransfusdo, lactente apresentou ictericia as custas de bilirrubina direta (BD) e
indireta (Bl). Apos aguns dias, evoluiu com progressdo da ictericia, agora as custas de BD,
alteracéo de hepatograma (aumento das transaminases, gama-GT, fosfatase acalina e distirbio de
coagulacdo) e outras manifestacdes, como acolia fecal e collria. Foram realizados exames de
imagem, coletadas culturas e sorologias, excluindo outras possiveis causas de coletase. Foi,
entdo, submetido a biopsia hepdtica que demonstrou alteragdes patolégicas e andise
imunohistoquimica compativeis com Deficiéncia de Alfa-1 Antitripsina (DAAT). Discusséo A
DAAT é uma doenga hereditéria clinicamente pouco reconhecida que afeta os pulmdes, o figado
e raramente a pele. Dentre todas as variantes relacionadas a doenca, a mutacdo Z € a mais
comum, cerca de 95% dos casos, e deriva da substituicdo de &cido glutdmico por lisina no gene
SERPINA1. As mudancgas conformacionais oriundas dessa mutagdo predispdem as moléculas a
sofrerem um processo de polimerizacdo, irreversivel, com consequente acimulo de polimeros
nos hepatécitos, diferentemente da doenca pulmonar. O mecanismo pelo qual o acumulo
intracelular de polimeros leva a lesdo hepética, entretanto, ainda € desconhecido. Conclusdo O
prognostico da DAAT é variavel, cerca de 50% dos pacientes apresentam boa evolugdo. O
subdiagndstico tem sido importante limitagcdo tanto para o estudo da doenca quanto para 0 seu
tratamento adequado. Considera-la como um fator causal e investigé-la € de extrema importancia
para estabel ecer diagndstico, assim como tratamento e progndstico do paciente.
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