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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Chediak-Higashi (SCH) € uma doenca rara, de carater autossdmico
recessivo, caracterizado por albinismo parcia, imunodeficiéncia, ateracbes neurolOgicas e
sindrome linfoproliferativa. Achados laboratoriais tipicos so inclusdes citoplasmaticas gigantes
em diferentes tipos celulares. Tal sindrome relaciona-se a mutacdo no gene LY ST ou CSH1 no
cromossomo 1. As anormalidades imunolégicas alteram a fungdo fagocitéria, e prejudicam a
funcdo citotoxica dos linfécitos T e natural killer. O transplante de medula Gssea € o tratamento
de escolha. Descricdo do caso: Crianga de cabelos acinzentados, do sexo masculino, 2 anos de
idade, filho de unido consanglinea. Histérico de internacBes recorrentes por infecces de
repeticdo de trato respiratério e urinario. Admitido em 21 de junho de 2015 apresentando febre
ha uma semana, ictericia, gengivorragia, equimose em membros, hepatoesplenomegalia,
pancitopenia. Iniciado antibioticoterapia de amplo espectro. Houve internagdo e
acompanhamento na unidade de terapia intensiva pediétrica (UTIP),no entanto, 0 menor evoluiu
com choque séptico, indo a 6bito apds 17 dias de internacdo. Discussdo: A etiologia da SCH é
obscura, mas é freqliente quando existe consanguinidade, 0 que ocorreu no caso. Aos 6 meses de
idade a crianga iniciou um quadro infeccioso, com presenca de pustulas. Na ocasido, o quadro foi
confundido com sarampo. ApoOs tal episddio a crianca permaneceu com quadros febris
recorrentes, apresentando candidiase oral. Foi realizado tratamento com antibioticoterapia. Aos
11 meses a crianca apresentou piora do quadro, sendo necesséria internacdo em UTIP. Realizado
puncdo de aspirado medular, e entdo diagnosticada a sindrome. O menor permaneceu sob
acompanhamento, evoluindo para a fase acelerada e sindrome linfoproliferativa. Conclusdo: O
prognodstico da SCH é sombrio, e a maioria dos portadores morre antes da primeira década de
vida. E de suma importancia o conhecimento da doenca, para que o diagndstico seja breve, a fim
de viabilizar transplante de medul a éssea.
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