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Resumo: INTRODUÇÃO A síndrome de Chediak-Higashi (SCH) é uma doença autossômica recessiva, 
caracterizada por albinismo oculocutâneo, imunodeficiência, alterações neurológicas 
progressivas, tendência a sangramentos e síndrome linfoproliferativa, que pode levar à Síndrome 
hemofagocítica (SHF) – também rara e de alta mortalidade, ocasionada pela excessiva ativação 
do sistema imunológico, combinando sinais clínicos e laboratoriais de intensa inflamação. 
DESCRIÇÃO DO CASO: Paciente masculino, 3 meses e 26 dias de idade apresentando cabelos 
de coloração acinzentado, apresentando-se em bom estado geral, hipocorado (1+/4+), fígado 
palpável a 2cm do RCD e baço palpável a 2cm do RCE, sem outras alterações ao exame físico. 
Exames laboratoriais evidenciando anemia hipocrômica-microcítica. Levantada hipótese de SCH, 
confirmada pela presença de inclusões intracitoplasmáticas gigantes em células precursoras na 
medula óssea. Aos 8 meses e 21 dias, dez dias após tratamento de otite média aguda e 
neutropenia febril por 10 dias (cefepime e ceftriaxona) apresentou pancitopenia e 
esplenomegalia, aumento de transaminases hepáticas, LDH, triglicerídeos e ferritina. Sendo 
considerado fase acelerada da doença (Chediak-Higashi), caracterizada pela SHF, preenchendo 5 
de 8 critérios: febre 38,5ºC, esplenomegalia 7 cm abaixo do RCE, Citopenias (Hb 7,7g/dL, 
neutrófilos 957/mm3, PLT 30000/mm3), Hipertrigliceridemia 516mg/dL, e ferritina 1278 ng/ml. 
Hemocultura e urocultura negativos, concomitante à uma piora clínico-laboratorial. Neste 
momento, foi administrado imunoglobulina IV e iniciado protocolo HLH-94, que consiste em 
dexametasona e etoposídeo durante 8 semanas. O paciente apresentou melhora clínica 
significativa nos dias subsequentes, mantendo-se afebril e com melhora dos parâmetros 
laboratoriais. DISCUSSÃO: A SHF primária acomete geralmente lactentes ou crianças jovens 
que possuem mutações genéticas específicas ou associadas a síndrome clínicas como SCH, o 
tratamento é mandatório junto com a manutenção do tratamento da doença de base. 
CONCLUSÃO: O reconhecimento precoce da SHF com tratamento imediato é o principal 
definidor de prognóstico, apesar de tratar-se de uma síndrome rara é de extrema gravidade.
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