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Resumo: INTRODUCAO: A Sindrome de Chédiak-Higashi (SCH) é uma imunodeficiéncia priméria rara,
autossdmica recessiva, descrita inicialmente por Beguez-Cesar (1943) e posteriormente por
Chédiak (1952) e Higashi (1954), que afeta varias células do organismo e é resultante de uma
mutacdo no gene regulador do transporte lisossomal CHSL/LY ST. O objetivo € relatar um caso
com diagnostico precoce pelo reconhecimento fenotipico. DESCRICAO DO CASO: JMS, 1 més
e 5 dias, sexo masculino, natural e procedente de zona urbana do municipio de Cuiab&dMT, veio
ao Pronto Atendimento Pediatrico, com um més de idade, trazido pela méae, devido coloracéo
acinzentada nos cabelos. Nasceu de parto normal, a termo, pesando 3.152g, pais nao
consanguineos. O paciente possui trés irmaos normais, de outros trés diferentes parceiros da mae.
A mée relatou que seu filho nasceu com cabelos acinzentados e apds 10 dias de vida surgiu
“hipercromia” em face. Vacinagdo em dia sem eventos adversos. Hemograma: anemia,
neutropenia. Mielograma: hipercelular, presenca de granulos naturais aumentados de volume e
inclusbes de vérios tamanhos em neutrdéfilos, eosinéfilos, mondcitos e linfécitos. Microscopia do
fio de cabelo sob luz polarizada: distribuicdo irregular e granulos de melanina aumentados de
volume a0 longo do eixo. Paciente em acompanhamento pelo Ambulatério de Infeccdo de
Repeticdo, clinicamente bem, em quimioprofilaxia, em fase busca de doador compativel para
Transplante de Medula Ossea (TMO). DISCUSSAQ: O diagndstico precoce, permitiu neste caso,
a indicagdo da TMO antes dos 3 meses de vida, embora ndo tenha familiar compativel ja esta
cadastrado no REREME. A TMO restabelece as fungbes hematoldgicas e imunoldgicas,
principais causas de morte. CONCLUSAO: Este caso ensina que o Pediatra tem papel
fundamental para o diagnostico precoce desta rara sindrome, através da identificaco fenotipica
caracteristica, controle das infeccdes, orientacdo vacina e encaminhamento paraa TMO antes da
ocorréncia da fase acelerada que € 100% letal.
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