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Resumo: Introducéo: A Sindrome de Shwachman Diamond (SDS) é uma rara doenca autossdmica
recessiva, caracterizada por insuficiéncia pancredtica exocrina, neutropenia intermitente ou
persistente e displasia condrometafisaria. Outras caracteristicas clinicas incluem ateractes
imunolégicas, hepaticas, cardiacas e predisposicdo a leucemia. A anormalidade hematol égica
mais comum na SDS é a neutropenia. Infecgdes recorrentes, em particular, otite, sinusite,
broncopneumonia, septicemia, osteomielite e infecgdes cutaneas sdo comuns. Descricdo do caso:
Paciente masculino, 6 anos, com suspeita diagnostica de fibrose cisticadesde aidade de 1 ano e 3
meses por infeccdes respiratorias de repeticdo, diarreia e resposta terapéutica ao uso de enzimas
pancredticas. Trés testes do suor negativos. Aos 5 anos, 0 menor comegou a apresentar dores em
membros inferiores, frouxidao das articulagdes, claudicagdo e quedas frequentes. Encaminhado
para nosso servico de Endocrinologia Pediétrica para investigar raquitismo. Estudo radiolgico
mostrou condrodisplasia metafisaria. Hemogramas mostravam leucocitos totais entre 3.100-
3.500, neutréfilos segmentados entre 15-22%, com hemoglobina, hematocrito e plaquetas
normais ou baixas. Metabolismo 6sseo: calcio, fosforo, fosfatase alcalina, 25(OH)Vitamina D,
1,25(OH)Vitamina D, paratormonio e albumina normais. Feita a suspeita de SDS, foi solicitado
teste molecular que confirmou o diagndstico mostrando mutagéo no exon 2 do gene SBDS : 183-
184TA - CT K62X (Stop condon no exon 2) e 258+2T — C. Além dessas, foi encontrada uma
alteracdo na posicao 201 de A para G. Comentérios. Este relato descreve, pela primeira vez, uma
crianca brasileira com diagnéstico molecular de SDS. Devemos pensar em SDS em criangas com
suspeita de raquitismo ou tratadas para fibrose cistica com teste do suor negativo.
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