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94 SINDROME DE ALAGILLE: UMA NOVA FORMA DE DIAGNOSTICO

Gaspar R., Silva M, Peixoto A, Macedo G.

Descrigao:

Doente de 33 anos, com antecedentes de ictericia neonatal e atraso de crescimento, e com
histéria familiar de cirrose hepatica de etiologia desconhecida, recorreu ao SU por dor abdominal
no hipocondrio direito. Apresentava uma facies dismorfica e altura de 140 cm. Negava
comportamentos de risco, viagens recentes, contacto com animais ou ingestdo de chas de
ervanarias. Analiticamente com GGT de 424 U/L e FA de 237 U/L, bilirrubina sem alteracdes e
transaminases normais. O estudo etioldgico hepdtico foi negativo pelo que realizou biopsia
hepatica.

A biopsia hepatica revelou escassez de ductos biliares, levando a hipotese diagndstica de sindrome
de Alagille. Apesar de ndo apresentar altera¢des cardiovasculares, esqueléticas ou oculares, o
diagnéstico foi estabelecido apds documentacdo da presenca da mutacdo do gene JAG 1.
Motivagao/Justificagdo:

O sindrome de Alagille € uma desordem autossdomica dominante com uma prevaléncia estimada
de 1/100 000 nascimentos. Caracteriza-se por escassez de ductos biliares com colestase associada,
anormalidades cardiovasculares, esqueléticas, oculares e facies caracteristica. O diagndstico
baseia-se em critérios clinicos. Nos casos em que o sindrome é suspeito mas em que os critérios
diagndsticos ndo estdo presentes, a sequenciacdao do gene JAG 1 deve ser realizada e pode ser
fundamental no diagndstico.
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