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Resumo: Relato de caso de uma crianca que teve o diagndstico de neutropenia congénita grave apos varios
episodios sépticos. A neutropenia congénita € uma imunodeficiéncia congénita. e envolve um
grupo de disturbios que tem como neutropenia persistente a principal caracteristica. Ocasiona-se
pela falta de maturagdo dos precursores dos neutréfilos na medula 6ssea. A neutropenia pode
ocasionar infecgOes piogénicas graves, abscessos cutaneos profundos e lesdes orais recorrentes,
podendo ocasionar risco de morte e sequelas permanentes A maior parte destas doencas é
extremamente rara, apresentam heranga monogénica que pode ser ligada ao X, dominante ou
recessiva. O diagnostico diferencial é extenso, e envolve bidpsia de medula 6ssea e estudos
citogenéticos. A sobrevida destes pacientes melhorou com a terapia com fator estimulador de
coldnias de granul 6citos (G-CSF), que reduz aincidéncia e gravidade de quadros sépticos. Porém
ocorre evolucdo para sindrome mielodisplasica e leucemia mieléide em grande parte dos casos.
O tratamento definitivo é o transplante de medula éssea, que deve ser considerado precocemente
guando do diagnostico citogenético. O diagndstico precoce e tratamento adequado podem
incrementar a sobrevida e a qualidade de vida destes pacientes.
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