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Resumo: Introdugdo: A Sindrome de Shwachmann-Diamond (SDS) € uma sindrome de heranca
autossdmica recessiva de predisposicao ao cancer, caracterizada por insuficiéncia pancredtica e
aplasia de medula que se apresenta principamente com neutropenia e trombocitopenia. A
sindrome foi descrita pela primeira vez em 1964 por Shwachman et a. Relato do caso: Lactente
interna para investigar dificuldade alimentar, diarreia persistente e desnutricdo. Tinha historia de
citopenias, necessitando transfusdo de hemocomponentes. Investigou alergia a proteina do leite
de vaca, fibrose cistica e fez avaliacdo genética, afastando acidemias organicas e disturbios da
beta oxidacdo de acidos graxos. Tratou clostridium. Em exames de rotina, apresentou
neutropenia, levantando a hipétese de SDS. Apresentou pesquisa de gordura fecal positiva; ndo
sendo possivel dosar elastase fecal, tripsina e tripsinogénio fecais. Pela dificuldade na obtencéo
dos exames, foram iniciadas enzimas pancreéticas, 0 que resultou em aumento de peso e melhora
da diarreia. A mutacéo do gene SBDS foi positiva. Discusséo: A primeira descricdo da SDS foi
motivada pela observacdo de que varias criancas com ma-absor¢do por insuficiéncia pancredtica
também apresentavam neutropenia. Como na Anemia de Fanconi e na Disceratose Congénita, a
primeira pista para o diagnéstico ndo foi hematologica. Conclusdo: A associacdo de diarreia, ma
absor¢do e neutropenia devem chamar a atengdo para o diagnostico de SDS. A idade média de
apresentacdo da ma absorcéo varia de 2 semanas a 11 anos de idade. A confirmagdo diagndstica
se da através da identificacdo das mutagdes bialélicas no gene Schwachman-Bodian-Diamond
Syndrome( SBDS) localizado no cromossoma 7.
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