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Apresentamos o caso de um doente de 39 anos, caucasiano, saudavel até Junho de 2014, altura
em que iniciou um quadro de dor abdominal, ictericia e coldria, motivo pelo qual foi internado no
Servico de Gastrenterologia do nosso Hospital. Analiticamente destacava-se um padrdo de
citocolestase (AST 170, ALT 570, FA 186, GGT 699 Ul/L e bilirrubina total 6 mg/dL).

Realizou ecografia abdominal complementada por TC, que mostraram dilatacdo das vias biliares
intra-hepaticas a esquerda e da via biliar principal, com posterior identificacdo de calculo de 4mm
no colédoco proximal por CPRM. Realizou CPRE, com esfincterotomia, extraccdo do calculo e
colocacdo de protese plastica. Apesar da melhoria progressiva do padrdo de citocolestase (AST,
ALT, FA e GGT), registou-se um aumento da bilirrubina total (maximo 23 mg/dL) e directa, que se
mantiveram elevadas durante vdrias semanas, mesmo apds nova CPRE com remoc¢do de lama
biliar. Foram excluidas hepatites virais, auto-imunes e doengas metabdlicas incluindo doenca de
Wilson, défice de al-antitripsina, hemocromatose e porfirias. A bidpsia hepdtica mostrou lesdo
hepatocelular aguda em regressao. Foi admitido nesta altura o diagndstico de hepatite tdxica a
agente ndo identificado. Repetiu mais tarde ecografia abdominal, que documentou presenca de
hepatolitiase no segmento Il e bilis espessa na vesicula biliar. Optou-se pela realizacdo de
colecistectomia laparoscopica em Outubro de 2014. Atendendo a idade inferior a 40 anos,
hepatolitiase e histdria familiar de litiase vesicular na irma, foi assumido o diagndstico de Low
phospholipid-associated cholestasis (LPAC), tendo iniciado terapéutica com acido ursodesoxicélico.
O estudo genético identificou mutacdes nos genes ABCB11 e ABCB4, que estdo implicados em
doencas colestaticas como a colestase induzida por farmacos e a LPAC. Actualmente encontra-se
assintomatico, com normalizacdo das provas hepaticas e discreta reducdo dimensional do célculo
intra-hepatico. Consideramos que a relevancia deste caso reside na dificil abordagem diagndstica
e na raridade da doenca descrita.
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