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Resumo: INTRODUCAO: A sindrome de Chediak-Higashi (SCH) é caracterizada por graus variados de
albinismo oculocutaneo, infecgdes recorrentes, ateracbes de coagulacdo e envolvimento
neuroldgico variado. DESCRICAO: M.C.S,, 3 anos e 11 meses, sexo feminino, procedente de
Campina Grande, Paraiba. Admitida no servico com quadro de febre de origem indeterminada
associada a hepatoesplenomegalia, linfonodomegalia, equimoses, nistagmo, além de pneumonia e
lesdo ulcerada em regido genital. Pele com hipopigmentacao cutanea e cabelos com brilho
metalico. Referente as alteracdes laboratoriais apresentava pancitopenia e ateracdes de enzimas
hepaticas. Apresentava relato de episddios anteriores de infecgBes de vias aéreas superiores e de
vias urinérias Foi confirmado diagnostico baseado no quadro clinico-laboratorial, e mielograma
gue demonstrou presenca de granulagdes grosseiras, basofilicas, no citoplasma dos granulécitos.
Ficou internada em unidade de terapia intensiva, usou antimicrobianos de amplo expectro.
Evoluiu com melhora do quadro apés introducdo do protocolodo de tratamento de
Hemofagocitose linfohistiocitaria (HLH-2004), tendo alta hospitalar. Aguarda realizacdo de
trasplante de medula 6ssea, sendo sua irma biolégica compativel. DISCUSSAO: A SCH é
distirbio raro, de cardter autossdmico recessivo, caracterizada por abinismo parcia e
imunodeficiéncia celular com presenca de granulos gigantes nos leucdcitos e outras células. O
defeito imune € atribuido a funcdo citolitica prejudicada das células T e natural killer e ao atraso
na quimiotaxia de neutréfilos e mondcitos. Aproximadamente 85% dos pacientes evoluem para a
fase acelerada, caracterizada por infiltracdo linfo-histiocitaria de multiplos 6rgéaos, manifestada
por febre, anemia, neutropenia, trombocitopenia, hepatoesplenomegalia, linfadenopatia, ictericia
e coagulopatia. O diagndstico € confirmado pelo encontro de granulos citoplasmaticos gigantes,
ou por andlise génica. O tratamento curativo € o transplante de medula 6ssea. CONCLUSAOQ: O
diagnodstico precoce da SCH, assim como o éxito no tratamento das frequentes infeccdes
representam os maiores desafios na conducdo da doenca, visto que o transplante de medula 0ssea
depende da existéncia de doador compativel.
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