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Resumo: Introducdo: Sindrome genética autossdmica recessiva rara, envolvendo o gene da proteina LY ST,
formando-se grénulos citoplasmaticos gigantes. Fendtipo apresentando cabelos cinza prateado,
albinismo parcia 6culo cuténeo. Apresentam infeccdes de repeticdo e plaguetopatia, quando
sobrevivem a primeira década de vida surge neuropatia periférica e retardo mental. A principal
complicagcdo da Sindrome € doenca Linfoproliferativa (fase avancada). Relato de caso: Paciente
de aproximadamente um ano e meio deu entrada no servico com linfadenomegalia cervical e
febre, com cabelos cor de prata e hipopigmentacdo da pele. Apresentava hepatoesplenomegalia,
fissuras e mucosite oral e pescoco em touro com lifonodos bilaterais. Exames laboratoriais
mostravam neutropenia, linfocitose, aumento de enzimas hepéticas e sorologias positivas para
EBV, CMV, Rubéola. No mielograma, granulagdes gigantes nas células da medula 0ssea e na
microscopia, acumulo de melanossomos no cabelo. Diagnosticada com a sindrome em fase
acelerada recebeu tratamento pelo Protocolo de Linfohistiocitoses Hemofagociticas Familiares
(HLH2004) com Ciclosporina, Etoposide e Dexametasona. Evoluiu com crise hipertensiva e
infeccOes de repeticdo. Aguarda o transplante de medula 6ssea. Discussdo: A sindrome apresenta-
se com imunodeficiéncia, infeccdes de repeticao, tendéncia a sangramentos e caracteristicas
fenotipicas tipicas. O diagnostico geramente é feito na fase acelerada, quando apresentam
hepatoesplenomegalia, febre e linfadenomegalia. As repetidas infecgbes com hiperestimulacdo da
replicacBo de linfocitos T sem capacidade de apoptose seria a possivel etiologia da fase
acelerada. A primeira hipétese diagnéstica desta paciente foi linfoma, porém foi feito o
diagnostico com analise dos fios de cabelo e mielograma com acumulo de melanossomos nos
fios e precursores medulares e leucécitos periféricos com granulos gigantes. A crianca
apresentava critérios para inclusdo no tratamento com protocolo HLH2004. Conclusdo: Trata-se
de uma doenca de dificil diagnostico, necessitando de avaliagdo multidisciplinar, porém com
caracteristicas fenotipicas facilmente distinguiveis. E pouco divulgada e com pegueno numero de
casos descritos e muitos recebem diagnostico ja em fase acelerada.
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