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Resumo: INTRODUCAO: A Sindrome de Wiskott-Aldrich (WAS), doenca ligada ao X, complexa, grave,
€ caracterizada por microtrombocitopenia, eczema e imunodeficiéncia. A incidéncia estimada é
de 1 a 10 casos para cada 1 milhdo de recém nascidos do sexo masculino. Causada por uma
mutacdo no gene WAS que codifica a proteina WASP - expressada seletivamente em células
hematopoiéticas. O Transplante de Medula Ossea (TMO) é o Unico tratamento curativo
atualmente. DESCRICAO DO CASO: Lactente masculino, 1 ano, admitido em enfermaria
pedidtrica por convulsdo febril complexa apresentando ao exame fisico esplenomegalia,
plaquetopenia e eczema. Antecedentes. nascido prematuro, peso adequado, boa vitalidade,
histéria de bolsa rota por cerca de 18 horas, hemograma do primeiro dia de vida com 55 mil
plaquetas; apresentou pneumonia aos 5 meses e celulite em pés aos 10 meses, necessitando de
transfusdo de concentrados de heméacias e plaguetas; irmao falecido aos 8 meses por infeccéo
grave e sangramentos. Afastadas doenca de Gaucher e sindrome hemofagocitica. Dosagem de
IgG bastante reduzida. Bidpsia de medula 6ssea demonstrou hiperplasia eritroide e discreto
retardo maturativo de linhagem mieloide. Evoluiu com aumento da esplenomegalia e
refratariedade a transfusdo de plaquetas. Realizado sequenciamento do gene WAS que
evidenciou mutacdo em homozigose, no exon 2, tipo misense, com troca de aanina por leucina
na posicdo 49. Encaminhado ao centro de TMO, onde realizou o procedimento com 1 ano e 6
meses, sem intercorréncias até o momento. DISCUSSAO: A histdria, os antecedentes e os
exames desse paciente sugerem fortemente WAS. A mutacdo encontrada, apesar de ndo haver
descricdo anterior na literatura, ocorreu em posicéo adjacente a mutagdes descritas no mesmo
éxon. CONCLUSAO: Por ser uma condicdo rara e grave, é indispensavel o reconhecimento
clinico precoce dessa sindrome. Essa nova mutacédo encontrada nos estimula a estudos genéticos
associados a clinica para ampliacdo do conhecimento sobre esta enfermidade.
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