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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Kostmann € uma doenca rara, geneticamente heterogénea,
transmitida de forma autossdmica dominante (forma mais comum) ou recessiva (forma cléssica),
recessiva ligada ao X ou esporédica, cuja incidéncia é 1-2/1.000. 000 individuos. Manifesta-se
como neutropenia crénica grave (neutréfilos < 500/ mm3) nos primeiros meses de vida,
associada a infecgOes bacterianas recorrentes. Todas as formas tém evolugdo clinica semelhante,
iniciando com infeccBes de vias aéreas superiores, aftas orais ou abscessos cutaneos. O
prognostico depende da resposta ao fator estimulador de colénias de granuldcitos (G- CSF).
Descricéo do caso: LGTS, 4 meses, iniciou aos 5 dias de vida quadro de otite média aguda, sendo
internado em hospital secundario por 14 dias para antibioticoterapia. Apresentou outros episodios
de otite média, tratados ambulatorialmente. Aos 5 meses, apresentou lesdes nodulares
eritematosas em regido cervica a esquerda e inguina bilateral, sendo prescrito Cefalexina.
Porém, as lesBes evoluiram para abscessos, necessitando de internamento em hospital terciério
para investigacdo diagndstica. Hemograma evidenciou neutropenia severa (92-137 neutrdéfilos) e
mielograma mostrou hipoplasia granulocitica e eritréide com parada de maturacdo em miel écitos
e metamieldcitos e consequente auséncia de neutréfilos maduros; achados compativeis com
Sindrome de Kostmann. Iniciado Filgrastima (G- CSF), com aumento discreto do nimero de
neutrofilos. A crianca evoluiu com melhora importante das lesdes, recebendo alta hospitalar com
Filgrastima. Aos 9 meses, apresentou quadro de sepse grave, evoluindo para 6bito. Discussdo:
Levantada suspeita de Sindrome de Kostmann devido as infecgbes bacterianas recorrentes,
associadas a neutropenia severa e persistente, confirmada pelo mielograma. A crianga ndo
respondeu satisfatoriamente ao fator estimulador de colénias de granuldcitos (G-CSF), tendo
prognostico reservado. O transplante de células tronco-hematopoiéticas seria uma alternativa
nesse caso. Conclusdo: O diagndstico precoce dessa doenca rara e potencialmente fatal evita
infeccOes de repeticdo (principal causa de 6bito), sendo necessario inicio de antibioticoterapia em
neutropénicos febris para evitar desfecho desfavoravel.
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