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Resumo: Introducdo: A Linfohistiocitose hemofagocitica € uma sindrome rara e frequentemente fatal,
podendo ser prim&ia (alteragdo genética autossbmica recessiva) ou secundaria a doencas
inflamatorias sistémicas, infeccdes, neoplasias e estados de imunodeficiéncia. E mais comum na
infancia, mas pode ocorrer em qualquer idade, independente de predisposicdo familiar. Descricdo
do Caso: N.E.L., masculino, 8 anos, admitido em janeiro de 2015 ap6s 3 semanas de quadro de
amigdalite exsudativa sem resolucdo, mantendo febre alta didria associada a perda ponderal,
palidez, astenia e aumento do volume abdominal. Ao exame fisico apresentava-se prostrado,
palido, com exsudato amigdaliano, adenomegalia cervical, e hepatoesplenomegalia de grande
monta. Exames complementares demonstravam pancitopenia, sorologia reagente para EBV,
hiperferritinemia e hipertrigliceridemia significativas. Aspirado de medula déssea evidenciou
hemofagocitose, fechando critérios para Linfohistiocitose hemofagocitica. Histéria familiar sem
guadros semelhantes. Iniciado tratamento conforme o protocolo HLH-2004 com Ciclofosfamida,
Dexametasona e Etoposideo, apresentando melhora clinica e laboratorial na segunda semana,
porém com posterior recaida clinica e laboratorial. O quadro foi refraté&rio ao tratamento,
evoluindo para insuficiéncia hepética, apesar do protocolo de resgate. Nao havia doador de
medula O0ssea. O paciente foi a Obito 3 meses apos o diagnostico por faléncia de multiplos
sistemas. Discussdo: A sindrome ainda ndo esta totalmente esclarecida. Sabe-se que a doenca se
desenvolve por defeitos na resposta imune, levando a ativagdo persistente de macréfagos e
linfécitos T citotoxicos, com infiltracdo tecidua e liberacdo de citocinas gerando um estado
inflamatério multissistémico. Os achados mais comuns incluem febre, rash, linfadenopatia,
hepatoesplenomegalia, citopenias, sintomas neurol dgicos, aumento de ferritina sérica e disfuncéo
hepatica. O diagndstico é feito através da identificacdo da mutagdo genética especifica ou
preenchendo 5 dos 8 critérios para a doenca. Conclusdo: Por ser uma condi¢éo rara € muitas
vezes subdiagnosticada. O reconhecimento precoce e a definicdo do fator genético ou
desencadeante sdo fundamentais para instituicdo do tratamento adequado e um melhor
prognastico para o paciente.
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