COLESTASE INTRA-HEPATICA FAMILIAR PROGRESSIVA TIPO 2 (PFIC2)

Colestase intra-hepatica familiar progressiva significa um grupo
heterogéneo de condi¢des patoldgicas, raras, que afetam o figado e
determinam ictericia no primeiro ano de vida. H& varios subtipos com
defeitos génicos especificos e neste grupo de distarbios cronicos, com
diferentes quadros clinico-laboratoriais, esta incluido o PFIC tipo 2. Trata-se
de uma condic¢é&o hereditaria, autossdbmica recessiva na qual foram
identificadas, no cromossomo 2 (2g924), mutac¢des do gene ABCB11. Esse
gene funciona como um transportador dos sais biliares dos hepatdcitos.
Quando presentes as mutacdes genéticas haverd acumulo de acidos
biliares nas células hepéticas e, consequentemente, lesdo progressiva. E
também conhecida pela denominagao “deficiéncia de BSEP” (Bile Salt
Export Pump).

Do ponto de vista clinico, o inicio das manifestagdes é nos primeiros
meses de vida, através de ictericia, urina escura, fezes claras, e prurido
intermitentes. Geralmente em poucos anos h& progressédo da doenca com
aumento do figado e do baco, cirrose, insuficiéncia hepatica grave e/ou,
alguns casos, para carcinoma hepatocelular. O gene é expresso apenas nas
células hepéticas, por isso ndo hd manifestagdes da doenca fora do figado.
A condicao ocorre igualmente em ambos os sexos e ja foi descrita em
criancas de todas as racas.
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Em relagéo ao laboratorio séo caracteristicas da PFIC2 a atividade normal
da enzima gama-glutamil transferase (GGT) e a elevacao dos niveis de
acidos biliares no soro. Aminotransferases (ALT/AST) e alfa-feto proteina
costumam estar elevadas. Ultrassonografia revela na vesicula biliar,
ocasionalmente, calculos biliares, mas o restante da via biliar extra-hepatica
apresenta-se normal. Estudos imunohistoquimicos revelam auséncia de
BSEP na membrana dos hepatécitos.

O diagnéstico é confirmado pela testagem genética e diagndstico preé-
natal pode ser sugerido quando houver sugestéo de afetados na familia.

O tratamento deve ser iniciado precocemente. O acido ursodesoxicolico,
embora largamente utilizado para prevenir o dano hepético, é paliativo. O
tratamento clinico para controle do prurido é realizado com rifampicina com
resultados modestos. Ha possibilidade de cirurgia de “desvio da bile” para
reduzir as queixas. Mas cerca de 50% dos casos irdo necessitar de
transplante hepatico.

Mas ndo se esqueca: apenas 0 médico pode avaliar, diagnosticar e indicar o
melhor tratamento para cada caso. Procure sempre um Hepatologista!
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