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RESUMO
 A doença renal policística autossômica recessiva (DRPAR) é o 

tipo mais comum de doença cística transmitida geneticamente, 

sendo uma importante causa de doença renal crônica em 

crianças. Este estudo apresenta características imaginológicas 

de um caso de fibrose hepática congênita associada à DRPAR, 

visando auxiliar no diagnóstico e tratamento precoce.

HISTÓRICO CLÍNICO: 
Paciente do sexo masculino, 15 anos, em investigação 

etiológica de hepatopatia parenquimatosa crônica, com varizes 

do esôfago e queixando-se de dor abdominal.

ACHADOS RADIOLÓGICOS: 
Na tomografia computadorizada (TC) (Figura 1), observou-

se hepatoesplenomegalia, leve dilatação das vias biliares 

intra-hepáticas e áreas focais irregulares de hipocaptação 

pelo contraste endovenoso esparsas no parênquima renal 

bilateralmente. Na ressonância magnética (RM) de abdome 

superior com colangiorressonância, sem contraste endovenoso 

(Figuras 2 e 3), evidenciam-se sinais de hepatopatia 

parenquimatosa crônica, caracterizada por redistribuição 

volumétrica com hipertrofia do lobo esquerdo, bem como 

acentuada irregularidade das vias biliares intra e extra-

hepáticas, moderada dilatação das vias biliares intra-hepáticas, 

além de rins de dimensões aumentadas, com parênquima 

heterogêneo, devido a presença de múltiplas diminutas 

imagens císticas. Observou-se, ainda, esplenomegalia e 

circulação colateral periesplênica, que pode estar relacionado 

a hipertensão portal.

DISCURSÃO:
A DRPAR tem incidência estimada em 1/20.000 nascidos 

vivos e é uma importante causa de DRC em crianças [1]. Está 
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associada a variantes patogênicas no gene PKHD1, que codifica 

uma proteína transmembrana conhecida como fibrocistina, 

expressa nos rins e com expressão transcrita mais baixa no 

pâncreas e ductos biliares [2]. Clinicamente, a DRPAR varia 

desde formas graves com início durante a gravidez até casos 

clinicamente silenciosos na vida adulta, com predominância 

de sintomas relacionados ao fígado em casos de início tardio 

[3]. Embora os sinais de envolvimento hepático geralmente não 

sejam detectáveis durante a gravidez, há relatos na literatura 

sobre a síndrome de Caroli diagnosticada no pré-natal [4]. A 

maioria dos casos com manifestações renais são identificados 

no final da gravidez ou no nascimento [5]. O diagnóstico pré-

natal é possível durante a ultrassonografia (USG) do segundo 

ou terceiro trimestre. A aparência clássica da DRPAR na USG 

são rins aumentados bilateralmente, com ecogenicidade 

parenquimatosa heterogênea, apresentando padrão sal 

e pimenta devido a múltiplos cistos minúsculos. Na RM, 

observam-se rins aumentados com hipersinal em T2 [1]. As 

manifestações hepáticas estão invariavelmente presentes em 

todos os pacientes. A disgenesia biliar (com fibrose periportal 

associada) resulta em fibrose hepática congênita (ICC) ou 

dilatação dos ductos biliares intra-hepáticos [4]. Os sinais 

clínicos e radiológicos de envolvimento hepático dependem do 

tempo, manifestando-se mais tarde na vida. A fibrose hepática 

é progressiva, levando ao desenvolvimento de hipertensão 

portal e suas consequências em até 70% dos casos [3]. O 

reconhecimento precoce das características imaginológicas 

da DRPAR e da fibrose hepática congênita, assim como sua 

associação pelos radiologistas, é de fundamental importância, 

impactando significativamente o prognóstico e permitindo 

um tratamento multiespecializado centrado no controle das 

complicações sistêmicas [2]. 

DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL
• Doença Renal Policística Autossômica Dominante; 

• Síndrome de Beckwith-Wiedemann. 

O QUE APRENDI COM ESSE CASO 
A DRPAR é um desafio diagnóstico que, através desse caso, 

permitiu a identificação dos achados imagiológicos por meio 

de TC e RM, relacionados às consequências de hepatopatia 

parenquimatosa, hipertensão portal e doença policística. O 

reconhecimento precoce das características imaginológicas 

tem fundamental importância, impactando significativamente 

o prognóstico e permitindo um tratamento multiespecializado 

centrado no controle das complicações sistêmicas. 
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IMAGENS

Figura 1:TC de abdome no corte axial sem contraste em (A) e com contraste endovenoso nas fases portal (B e C) e tardia (D) mostrando 
a leve dilatação das vias biliares intra-hepáticas (seta em A), a hepatoesplenomegalia (seta em B) e as áreas irregulares hipocaptantes 
esparsas no parênquima renal bilateralmente (setas em C e D).
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Figura 3: Colangio-RM (A) e RM do abdome superior (B e C), no plano coronal, sequências ponderadas em T2, evidenciando a 
irregularidade das vias biliares intra e extra-hepáticas, com indefinição do ducto hepático comum (seta em A), bem como rins de 
dimensões aumentadas, com parênquima heterogêneo, devido a presença de múltiplas diminutas imagens císticas e esplenomegalia.

Figura 2: RM do abdome superior no plano axial, sequências ponderadas em T2 (A e B) evidenciando sinais de hepatopatia 
parenquimatosa, hepatoesplenomegalia e moderada dilatação das vias biliares intra-hepáticas, bem como circulação colateral peri-
esplênica (seta).


