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Introducao e Objectivos

A colestase intra-hepatica familiar progressiva (PFIC) constitui uma das principais causas
de colestase em idade pediatrica. De acordo com a clinica, padrao de GGT,
caracteristicas histoldgicas e defeito genético, sao divididas em 5 grupos — PFIC 1-5. O
fendtipo € variavel, evoluindo inexoravelmente para doenca hepatica cronica fibrosante. O
tratamento médico, para além de acido ursodesoxicolico, incluiu suporte nutricional,
controlo sintomatico e da hipertensao portal. Em casos selecionados pode ser
considerada a derivagao biliar interna/externa e o transplante hepatico (TRH).

Metodologia

Caracterizar a apresentagao e evolugao dos doentes com PFIC atualmente seguidos num
hospital nivel lll. Estudo retrospetivo e observacional tendo sido analisadas variaveis
demogréficas, clinicas, laboratoriais, terapéutica e evolugéo.

Resultados

Foram analisados oito casos: um tipo 1, dois tipo 2, um tipo 3, um tipo 5 e trés sem
diagndstico conclusivo. A idade mediana no inicio dos sintomas foi de 5 meses. A maioria
apresentava prurido grave, ictericia e hepatomegalia. Analiticamente, todos apresentavam
elevacdo das transaminases, dos sais biliares séricos e hiperbilirrubinémia conjugada
(mediana 2,7 mg/dL). A GGT encontrava-se aumentada nos doentes com PFIC 3 e 5 e
normal nos casos de PFIC 1 e 2. Trés casos evoluiram com hipertensao portal, um com
hemorragia de varizes esofagicas. Dois necessitaram de TRH urgente por insuficiéncia
hepatica aguda e um foi submetido a derivagao biliar por prurido refratario e fibrose.
Conclusées

A PFIC é uma doencga heterogénea rara que deve ser considerada no diagnostico
diferencial de colestase. Trata-se de uma doenga crénica progressiva com grande impacto
na qualidade de vida e complicagdes potencialmente graves, podendo necessitar de TRH.
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