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Protocolo

Prevaléncia da mutagdo do gene ABCB4 em doentes com colelitiase sintomatica antes
dos 30 anos de idade

a. Resumo

A sindrome Low phospholipid-associated cholestasis and cholelithiasis (LPAC)
caracteriza-se por um quadro de colelitiase sintomatica recorrente em adultos jovens.
Esta associado a mutagbes do gene ABCB4/MDR3, que codifica uma proteina que
atua como transportador biliar de fosfolipidos. Defeitos na codificacdo desta proteina
diminuem a concentragéo biliar de fosfolipidos, aumentando assim a litogenicidade da
bilis. A definicdo desta entidade ndo é consensual mas a maioria dos autores defende
que o diagnéstico de LPAC deve ser considerado quando pelo menos duas das
seguintes caracteristicas estao presentes: inicio dos sintomas antes dos 40 anos de
idade; recorréncia de sintomas biliares apds colecistectomia; presenca de focos
ecogénicos hepaticos sugestivos de litiase intra-hepatica ou lama biliar; histéria de
colestase intra-hepética da gravidez e histéria familiar de calculos biliares em parentes
de 1°grau. No decurso da doenca esté descrita a ocorréncia de fibrose biliar e cirrose.
A resposta clinica a terapéutica com acido ursodesoxicélico (UDCA) é também
caracteristica desta sindrome, tendo-se mostrado eficaz ndo s6 na prevencdo de
recorréncias mas também na prevencao de complicacbes agudas e cronicas da
colelitiase. Visto tratar-se de uma doenca subdiagnosticada, a sua prevaléncia
permanece desconhecida, embora alguns estudos estimem que representa cerca de
5% dos doentes com colelitiase sintoméatica. Apesar da maioria dos estudos utilizar os
40 anos como idade limite, alguns autores sugerem que o aparecimento de sintomas
antes dos 30 anos parece ser o melhor limiar para distinguir os doentes com LPAC
dos doentes com litiase ndo associada a mutacdo ABCBA4.

Pretendemos com este estudo prospectivo transversal multicéntrico avaliar a
prevaléncia da mutagdo do gene ABCB4/MRD3 em doentes com historia de colelitiase

sintomatica antes dos 30 anos de idade.



