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INTRODUGAO

A PFIC 3, colestase intra-hepdtica familiar
progressiva do tipo 3, ¢ uma doenga
genética rara, decorrente de variantes no
gene ABCB4, que repercutem em defeitos
no translocador de fosfolipidios (MDR3)
presente nas membranas canaliculares
dos hepatdcitos. Usualmente os sintomas
de colestase associada & gama GT
elevada iniciam-se na inféncia, podendo
manifestar-se  mais  tardiomente  em
adultos jovens, com cdiculos biliares,
colestase induzida por medicamentos ou
pela gestagdo.
CASO

Feminino, 27 anos,
dlteragcbes nas enzimas hepdticas em
exames de rotina hd cinco anos (cerca de
2,5x o limite superior da normalidade).
Durante a primeira gestagéio, iniciou com
prurido a partir da 30° semana, seguida
de ictericia naos duos  semanas
posteriores. Os exames laboratoriais deste
periodo demonstravam aumento das
transaminases  (2-3x o vdlor de
referéncia) e das enzimas canadliculares
(sendo a fosfatase alcalina levemente
elevada e a goma GT destacando-se com
valores 5x acima do limite superior da
normalidade e hiperbilirrubinemia  direta
leve). O parto foi prematuro decorrente da
colestase e de infecg@io do trato urindrio
inferior. Foi entdo iniciada investigagéo de
possiveis doengas hepdticas preexistentes
ou relacionadas & gestagdo. Sumariamente
foram excluidos: hepatites virais, uso de
medicamentos ou chds hepatotoxicos,
deficiéncia de alfa 1  antitripsina,
hemocromatose, doenca de Wilson,
doenca celioca e colangite esclerosante
primdria. Os autoanticorpos relacionados &
hepatite autoimune foram néo reagentes.
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RIBEIRAO PRETO

no adulto

rah

Foi entdo solicitado painel genético que
demonstrou positividade para a variante
patogénica em heterozigose no gene

ABCB4:C.959C>T. Foi realizada
elastografia hepdtica transitoria
(Fibroscan, Echosens, Franga), que

evidenciou elasticidade hepdtica de 5,2
kPa (FOF1), IOR/Mediana 15% e CAP de
152 dB/m
Iniciado

(esteatose grau  zero).

tratamento com dcido

ursodesoxicdlico, com melhora dos

exames laboratoriais. Orientado
aconselhamento genético, e a filha de 3
anos redlizou painel de colestase, sendo
detectado a mesma variante da mde

(ABCB4:C.959C>T).
CONSIDERAQéES FINAIS

A PFIC3 ¢ uma doenga rara (1 caso para
10000 a 50.000
ocasionada por uma adlteragdio genética

nascimentos),

autossémica recessiva, usuadmente

subdiagnosticada,  principalmente  no
adulto, que deve ser lembrada diante de
colestase gestacional. O conhecimento
desta condigctio pelos hepatologistas €
fundamental para que o teste genético
possa ser solicitado quando pertinente,
aumentando assim o reconhecimento e o

tratamento adequados.
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