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CO-001 - PREVALENCIA DA MUTACAO DO GENE ABCB4 EM DOENTES COM COLELITIASE SINTOMATICA
ANTES DOS 30 ANOS DE IDADE
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INTRODUCAO: A sindrome Low phospholipid-associated cholestasis and cholelithiasis (LPAC) caracteriza-
se por colelitiase sintomatica recorrente em adultos jovens, estando associada a muta¢Ges do gene
ABCB4/MDR3. O objetivo deste estudo foi avaliar a prevaléncia de mutagbes do gene ABCB4 em
doentes com colelitiase sintomdtica antes dos 30 anos.

METODOS: Estudo prospetivo transversal multicéntrico desde Jan/2017 com doentes com colelitiase
sintomatica antes dos 30 anos, de 3 centros hospitalares. Recolhidos dados demograficos e clinicos, e
pesquisada mutac¢do do gene ABCB4 recorrendo a sequenciagao de DNA de nova-geragao.

RESULTADOS: Incluidos 25 doentes, 76% mulheres, idade média de inicio de sintomas 22,8 + 5 anos
(min 11). As manifesta¢des clinicas mais frequentes foram cdlica biliar em 32% dos doentes (n=8),
coledocolitiase em 28% (n=7), e colecistite aguda em 16% (n=4). Oito doentes (32%) tinham histéria
familiar de colelitiase complicada. Onze doentes (44%) tiveram recorréncia de sintomas biliares apds
colecistectomia. Dos 16 doentes que preenchiam critérios para LPAC, foram encontradas mutac¢ées do
gene ABCB4 em 6 (1 homozigotia, 5 heterozigotia combinada). Houve uma tendéncia para associa¢do
entre a presenca de mutacdo e histéria familiar de colelitiase complicada (p=0,006). Em 4 doentes foi
encontrada a mesma mutacao no familiar de 12 grau. Nove doentes comecaram terapéutica com acido
ursodesoxicolico, sem recidiva de sintomas biliares com exce¢do de 1 doente com recidiva de
coledocolitiase (doente com critérios clinicos de LPAC mas sem mutacdo).

CONCLUSAO: Observdmos uma prevaléncia de muta¢des do gene ABCB4/MDR3 de 24% em doentes
com colelitiase sintomdtica antes dos 30 anos, o que realca a importancia desta entidade, muitas vezes
subdiagnosticada e com terapéutica eficaz na prevencdo de complicagdes, nesta populacao.
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