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Introducgdo: A Doenca de Niemann-Pick tipo C € uma doenga metabdlica rara, autossdémica recessiva, causada por mutagdes nos ge-
nes NPCI ou NPC2. O transporte lipidico intracelular fica prejudicado, levando ao acimulo de colesterol e glicoesfingolipidios nos lisos-
somos das células dos tecidos neuroviscerais. O quadro clinico é extremamente heterogéneo com uma vasta gama de sinais e sintomas
viscerais e neuroldgicos ndo especificos.

Descricao do Caso: Lactente, 5 meses, nascido de parto vaginal, a termo, pesando 3.215¢g e sem intercorréncias gestacionais, foi in-
ternado em junho deste ano, aos 3 meses de idade, com quadro de ictericia, hepatoesplenomegalia e sintomas respiratérios. Apresentava
aos exames complementares iniciais, hiperbilirrubinemia direta e hipotransparéncia em terco inferior do pulmao esquerdo. Iniciou-se in-
vestigacdo para os diagndsticos diferenciais das sindromes colestaticas e apds estudo genético, apresentou mutacdo homozigdtica NPCI
c.2006>A (p.Alab669Asp) correspondente ao diagndstico de doenca de Niemann-Pick tipo C. No momento, lactente segue internado,
estdvel hemodinamicamente, porém, mantém imagem pulmonar e sintomas respiratdrios.

Discussao: O diagndstico da doenga de Niemann-Pick tipo C em pacientes com idade inferior a 4 anos é um desafio. Apresenta-se
com um quadro clinico inespecifico de colestase, com pouco ou nenhum sintoma neurolégico evidente. Além disso, infiltrados pulmo-
nares tem sido relacionado com a forma grave e de inicio precoce da doenca, como ocorre neste caso. O sequenciamento genético é
atualmente, a técnica diagndstica mais universalmente acessivel nesta desordem. Miglustat € a primeira terapia especifica aprovada para
as manifesta¢Ses neuroldgicas da doenca devendo ser iniciada precocemente para estabilizar/reduzir o dano neuroldgico.
Conclusao: Este caso ilustra os desafios continuos associados com o diagndstico da doenga de Niemann-Pick tipo C com base em
sintomas inespecificos de colestase. Assim, recomendamos o exame de todos os recém-nascidos e criangas que mostrarem colestase
inexplicdvel e/ou hepatoesplenomegalia ou esplenomegalia isolada durante os primeiros meses de vida como possiveis sinais da doenca.
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