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Resumo: A Sindrome de Crigler-Najjar (SCN) € uma condicdo genética rara, autossdomica recessiva, que
decorre da inativagdo (tipo 1) ou reducdo grave (tipo 11) da enzima UDP-glicuroniltransferase
(UGT1A1), que auxilia no processo de conjugacdo da hilirrubina. Recém-Nascido, sexo
masculino, nascido de parto vagina com 36 semanas, deu entrada em um servico de referéncia de
Recife-PE com 19 dias de vida devido quadro de ictericia tardia, apresentando bilirrubina total
acima do nivel de exsanguineotransfusdo (BT 31,86mg/dL), as custas de bilirrubina indireta,
porém com queda importante de valores antes da realizac&o do procedimento. ApoOs suspensao de
fototerapia evoluiu com rebote importante da ictericia e dos niveis de bilirrubina, retomando a
fototerapia intensiva. Realizada investigacéo de etiologia para hiperbilirrubinemia, paciente sem
incompatibilidade ABO ou Rh, clinica pouco compativel com ictericia do leite e sem resposta
com suspensdo de amamentacdo, dosagem de glicose-6-fosfato desidrogenase (G6PD) e funcéo
tireoidiana, com valores dentro da normalidade. Como paciente manteve niveis elevados de
bilirrubina total e fracOes a despeito de fototerapia intensiva, aventada hipotese de Sindrome de
Crigler Ngjar tipo Il e iniciado teste terapéutico com Fenobarbital. Ap6s 12 horas do inicio da
medicacdo, foi observado queda drastica dos niveis de bilirrubina (BT=11,5 e BT=9,31 apbs
24h). Paciente teve dta hospitalar em boas condices clinicas, em uso do Fenobarbital, com
programagdo de acompanhamento ambulatorial com hepatologia pediarica. O fenttipo da SCN
depende da concentragdo sérica de bilirrubina indireta, estando relacionado ao grau de
comprometimento da atividade hepética da UGT1A1. Os pacientes com SCN tipo | possuem alto
risco para o desenvolvimento de encefalopatia bilirrubinica, colelitiase e fibrose hepatica. Ja os
pacientes com SCN tipo I, apresentam niveis séricos de hilirrubina dependentes do grau de
atividade da enzima. Assim, uma reducdo moderada da UGT1A1 pode levar a necessidade da
administracdo do fenobarbital, que atua como indutor enzimético e auxilia na manutencdo das
concentracBes séricas de bilirrubina dentro de valores seguros. Além disso, exposicdes a
infeccdo, hemdlise ou obstrucdo biliar podem levar a exacerbacdo da hiperbilirrubinemia, o que
aumenta o risco de encefaopatia bilirrubinica. O diagndstico € estabelecido por testes
moleculares para variantes patogénicas no gene UGT1A1, sendo sugestivo o diagnéstico quando
ha resposta ao teste terapéutico com fenobarbital. Para os pacientes com a SCN tipo I, o
transplante hepatico é o tratamento curativo. Ja os pacientes com SNC tipo |l podem ser tratados
com o uso do fenobarbital, sem a necessidade de fototerapia de rotina. Entender a SCN auxilia o
pediatra no diagndstico diferencial de hiperbilirrubinemia indireta, uma afeccéo presente na
rotina médica e na maioria dos casos, quando realizado diagnostico precoce, passivel de bom
prognasti co.
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