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INTRODUCAO

A sindrome LPAC (low-phospholipid-associated cholelithiasis) € uma doenca genética caracterizada por uma predisposicao acrescida para litiase biliar, provocada por
mutacdes no gene ABCB4 (e noutros relacionados) que conduzem a uma diminuicdao da concentracao biliar de fosfatidilcolina, tornando a bilis mais litogénica e
promovendo lesao do epitélio biliar. Deve suspeitar-se deste diagnodstico na presenca de, pelo menos, dois dos seguintes critérios clinicos: inicio dos sintomas biliares antes
dos 40 anos, recorréncia apos colecistectomia e presenca de focos hiperecogénicos hepaticos sugestivos de litiase ou de lamas biliares intrahepaticas. A suspeita
diagnostica é reforcada pela presenca de historia pessoal de colestase intra-hepatica da gravidez ou de historia familiar de litiase em familiares de primeiro grau.
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MATERIAL/METODOS

Descreve-se uma seérie de cinco casos clinicos de doentes com o diagnostico estabelecido de LPAC na nossa instituicao. Incluiram-se doentes com, pelo menos, dois
critérios clinicos e teste genético positivo para mutacdes nos genes ABCB4 e/ou ABCB11.

RESULTADOS

Homem de 55 anos, caucasiano.
Colecistectomia aos 33 anos. Pancreatite aguda de causa nao esclarecida aos 50 anos.
Internamento por colangite aguda com microabcessos hepaticos.

|dentificadas mutacoes patogénicas nos genes e e
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Sem novos episodios de litiase sintomatica e normalizacao das provas de colestase hepatica (5 anos de follow-up). TC: microabcessos hepaticos CPRE: microcalculos na

no lobo esquerdo transicao coto cistico-VBP

y

Mulher de 38 anos, caucasiana.
Colecistectomia aos 25 anos. Coledocolitiase aos 27 anos.
Internamento por colangite aguda.
|dentificada mutacao patogénica no gene
Medicada com AUDC.
Sem novos episodios de litiase sintomatica e normalizacdao das provas de colestase hepatica (1 ano de follow-up).
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CPRE: VBP dilatada, extracao de lamas biliares e de bilis purulenta com cesto

Homem de 55 anos, caucasiano.
Litiase biliar sintomatica aos 30 e aos 46 anos, mas nao colecistectomizado.
Internamento por colangite aguda com trombose segmentar da veia porta.
Microlitiase intra-hepatica.
|dentificada mutacao patogénica no gene
Medicado com AUDC. Referenciado a C. Geral para colecistectomia.

Sem novos episodios de litiase sintomatica e normalizacao das provas de colestase hepatica (4 anos de follow-up). Ecografia abdominal: microlitiase  TC: litiase da VBP e VBIH dilatadas com
intra-hepatica 5mm aparente calculo no segmento IV

Homem de 39 anos, caucasiano.
Historia familiar de litiase biliar sintomatica na irma.
Internamento por colangite aguda. Litiase intra-hepatica.
|dentificadas mutacdes nos genes e :
Medicado com AUDC. Nova colangite aguda 1 més depois. Colecistectomia.
Manteve AUDC. Sem novos episodios de litiase sintomatica, com diminuicao da dimensao

dos calculos intra-hepaticos e normalizacao das provas de colestase hepatica (5 anos de follow-up). CPRM: Célculo de 4mm na VBP Ecografia abdominal: litiase intra-
proximal com dilatacao a montante hepatica 11mm no segmento |l

Mulher de 40 anos, melanodérmica.
Colestase gravidica. Historia familiar de litiase biliar sintomatica em idade jovem nas irmas.
Colangite recorrente, litiase extra e intra-hepatica. Colangite biliar secundaria.
|dentificada mutacao no gene
Cirrose biliar secundaria. Referenciada para transplante hepatico.
Diagnosticado colangiocarcinoma com extensao duodenal (vs. adenocarcinoma duodenal) , metastizacao hepatica

. . 2, . CPRM: marcada dilatacao das VBIH CPRM: aspetos sugestivos de
e carcinomatose perltoneal. Obito aos 42 anos. (principalmente esquerdas) com colangiocarcinoma do ducto
Filha de 23 anos com mutac¢ao no gene ABCB4, assintomatica. defeitos de replecdo endoluminal, hepético esquerdo

estenoses e dilatagcdes quisticas

CONCLUSOES

Com esta série de casos, pretende-se alertar para as manifestacoes que devem fazer suspeitar do diagnostico de LPAC, como litiase biliar recorrente, especialmente apods colecistectomia,
e com focos de litiase intra-hepaticos. Este diagnostico, além de ter implicacdoes terapéuticas, permite o aconselhamento genético, essencial para a detecao precoce de familiares em
risco.
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