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Resumo: Introducdo: A esferocitose hereditaria (EH) é uma anemia hemolitica causada por mutagdes nos
genes que codificam proteinas estruturais da membrana eritrocitaria, comprometendo a
integridade do citoesquel eto dos eritrocitos, resultando em perda de area superficial da membrana
e formagdo de esferdcitos, células de menor deformabilidade e mais suscetiveis & destruicéo
esplénica. E uma das anemias hemoliticas mais prevalentes. Aproximadamente 75% dos casos
apresentam padrdo de heranga autossbmica dominante, enquanto os demais decorrem de
mutagdes recessivas ou de novo. Apesar de sua relativa frequéncia, a EH é frequentemente
subdiagnosticada, especialmente em formas leves ou assintomaticas.<br>Objetivos. sexo
masculino, parto cesariana, 39 semanas de gestacdo e 3 515 g. Méage, primigesta apresentou pré-
natal sem intercorréncias sem histérico de doencas hematoldgicas. Neonato apresentou ictericia
precoce evidenciando nos exames, bilirrubina indireta de 12,2 mg/dl, reticulécitos 7,65%,
hematdcrito de 33,6%, CHCM 37,3 g/dl, tipagem sanguinea O Rh positivo e coombs direto
negativo. Foi iniciado fototerapia com reducdo progressiva da ictericia. Apos alta hospitalar
permaneceu em acompanhamento pediéatrico, fazendo uso irregular de sulfato ferroso. Aos 3 anos
de idade, apresentou quadro de palidez acentuada uma semana apés episodio de amigdalite,
tratado com amoxicilina. Foi levado ao pronto-socorro, onde o exame fisico evidenciou ictericia,
palidez e esplenomegalia. Nos exames laboratoriais, hemoglobina 4,38239,g/dL, hematdcrito
158239,%, VCM 74,88239,fL, CHCM 28,58239,g/dL, reticulécitos 13,18239,% e bilirrubina
indireta 3,18239,mg/dL. Foi internado e recebeu transfusdo de concentrado de hemécias.
Eletroforese de hemoglobina, com padréo normal, coombs diireto negativo e ultrassonografia
abdominal com esplenomegalia homogénea. Apos 90 dias da transfusdo foram solicitados
exames que mostrou, hemoglobina 8,0g/dL, hematdcrito 22,98239,%, VCM 69fL, CHCM
34,78239,g/dL e RDW de 22%, atividade enzimética da glicose-6-fosfato desidrogenase normal,
esfregaco sanguineo com presenca marcante de esferdcitos e teste de fragilidade osmética
compativel com doenga da membrana eritrocitéria. Esses achados, associados ao historico clinico
de ictericia precoce, reticulocitose persistente e anemia hemolitica ndo imune, estabeleceram o
diagndstico de esferocitose hereditaria<br>Metodologia: <br>Resultados: A instabilidade na
membrana da EH determina a hemdlise crbnica. Laboratorialmente, se observa anemia
microcitica, reticulocitose, CHCM elevado e esferocitos. Diretrizes nacionais recomendam gue a
hiperbilirrubinemia identificada nas primeiras 24 horas de vida seja considerada condi¢éo de alto
risco e investigada de forma abrangente para causas hemoliticas, incluindo
membranopatias.<br>Conclusdo: A auséncia de protocolo estruturado resultou na ndo solicitagéo
de exames diagnosticos, tanto no periodo neonatal quanto no acompanhamento ambulatorial de
puericultura, postergando ainvestigacao adequada do quadro.
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