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Introducdo: A sindrome de Wiskott-Aldrich (SWA) € uma doenca rara, recessiva ligada ao X,
caracterizada por microtrombocitopenia precoce, eczema e infecgdes recorrentes. Causada por
mutagdes no gene WAS, que codifica a proteina WASP (esta proteina envolve-se na sinalizacéo
celular e reorganizacdo do citoesqueleto). Microtrombocitopenia € o achado hematol6gico
principal nestes pacientes. Entretanto, volume plagueté&rio normal ou aumentado ndo exclui o
diagnostico. Descricdo do caso: Lactente do sexo masculino, um més e 16 dias de vida,
apresentou trombocitopenia grave (<70.000/mm3, sem alteracbes morfoldgicas), petéquias e
purpura desde o nascimento. Outras possiveis causas de trombocitopenia neonatal associada a
lesBes cutaneas, como infecgOes congénitas, |Upus neonatal e doencas onco-hematol ogicas foram
excluidas. No 63° dia de vida, paciente apresentou a primeira infeccdo cutdnea. Desde entéo,
outras duas infecches cutaneas e uma infeccdo comprometendo sistema nervoso central,
evidenciada por convulsdes (excluiu-se sangramento por tomografia computadorizada). Paciente
evoluiu com piora respiratéria e dependéncia de oxigénio, sem causa aparente, mesmo com
melhora da infecgdo. Aos quatro meses de vida, apresentou insuficiéncia respiratéria e foi a
obito. Avaliacdo hematolbgica: trombocitopenia persistente. Mielograma normal. Niveis séricos
normais de 1gG e lgA; 1gM:15,8 mg/dL (normal > 29 mg/dL). IgE - 71 kU/L. Andlise genética da
mutacdo do gene WAS encontra-se em andamento. Comentarios: A presenca de trombocitopenia
persistente precoce com microplaguetas € um forte indicador da SWA. Contudo, a auséncia de
alteragdes do volume plaguetario ndo exclui o diagnostico. Os sinais clinicos devem ser
considerados para a suspeita diagnostica desta doenca grave, embora a confirmacéo sgja pela
avaliacdo molecular.
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