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INTRODUCAO

A colestase intra-hepética familiar
progressiva tipo 2 (PFIC tipo 2) é uma
doenca autossémica recessiva rara,
causada por muta¢cdes no gene ABCB11,
qgue codifica a proteina BSEP (bomba
excretora de sais biliares).

A doenca pode evoluir para
hepatopatia avancada na infancia ou na
adolescéncia, constituindo uma indicacéo
de transplante hepatico. Ha descricao de
raros casos de recidiva apl6s o
transplante.

Diante do contexto clinico de
colestase com GGT normal foi
aventada a possibilidade da recidiva
da PFIC tipo 2. A bibépsia hepatica
evidenciou presenca de colestase
intraparenquimatosa e canalicular,
leve inflamacdo parenquimatosa e
balonizagdo dos hepatdcitos, sem
sinais histoldgicos de rejeigdo aguda
ou obstrucdo de via biliar. Na
complementacao com andlise
imunohistoquimica, foi evidenciado
expressdo preservada de BSEP no
polo biliar dos hepatdcitos, porém
sem substrato para avaliagdo da
funcionalidade da proteina.

CASO CLINICO

Paciente do sexo masculino, 21 anos,
em acompanhamento desde o]
nascimento com quadro clinico sugestivo
de PFIC tipo 2. Evoluiu com ataxia,
dismetria e disartria, secundarios a grave
deficiéncia de vitamina E (acentuada
colestase). Foi submetido a transplante
hepatico em Fevereiro de 2018.

A andlise do explante foi compativel e

teste genético confirmou PFIC tipo 2.
Apresentou boa evolugdo inicial, com
melhora do quadro neuroldgico.
No entanto, houve interrupcdo da
melhora motora apdés 1 ano de
transplante, além de queda dos valores
séricos de vitamina E que haviam
normalizado. Posteriormente cursou com
prurido, alteracdo de transaminases e
bilirrubinas, mas mantendo GGT normal
(cerca de 3 anos apOs o transplante).
Exames de imagem sem alteracdes
vasculares ou biliares.

DISCUSSAO

A acentuada colestase e prurido,
em vigéncia de niveis normais de
GGT, foram os primeiros sinais da
recidiva. A biépsia do enxerto, com
auséncia de sinais de rejeicdo aguda

e presenca de colestase intra-
hepatica foi concordante.
Em muitos casos previamente

relatados, houve bom controle com
otimizacdo da imunossupressao e
uso de corticoide. Na literatura,
ressalta-se a  ocorréncia  de
anticorpos anti-BSEP do enxerto
(recorréncia com expressao
fenotipica semelhante a doenca
original, mas de etiologia aloimune).
O paciente em questdo foi
submetido a pulsoterapia e aumento
de imunossupressdo oral, e vem
apresentando boa resposta clinica e
laboratorial.
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