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Resumo: Introducdo: As microangiopatias trombéticas (MATS) sdo condicles caracterizadas por oclusdo
microvascular generalizada por trombos, trombocitopenia e anemia hemolitica microangiopética
(“triade” classica). As manifestagBes fenotipicas sdo a sindrome hemolitica urémica (SHU) e a
purpura trombocitopénica trombética (PTT), que pode ser congénita ou adquirida. A SHU é
caracterizada pelos trés sinais clinicos descritos acima, enquanto a PTT se associa a febre e sinais
neurolégicos. Descrigdo do caso: 1.B.A.S., sexo feminino, 3 anos, filha de pais consanguineos,
internada para investigacéo de anemia hemolitica ndo imune e plaquetopenia desde 0 nascimento,
com exacerbacdo clinica durante quadros infecciosos. Evoluiu com disfuncdo rena e evento
trombotico cerebral. Apos o diagndstico pelo método especifico, instituida terapéutica com
transfusdo de plasma, evoluindo com remissdo completa. Discussdo: A PTTc é uma condicdo
autossomica recessiva causada por mutacbes na ADAMTSI3, cursando com deficiéncia severa
da enzima (atividade 10). E um distirbio muito raro, com registro estimado de apenas 150
familias em todo 0 mundo. A apresentacdo clinica é variavel e os sintomas se desenvolvem apds
0 nascimento ou por volta da segunda ou terceira década de vida. Variam como ictericia e
trombocitopenia no periodo neonatal, e na infancia associam-se a infeccbes recorrentes ou
vacinagdes. Nao h& medicamentos atualmente aprovados para tratamento especifico, sendo as
agudizacdes tratadas com plasma fresco congelado para substituir a enzima deficiente. Mantém-
se o tratamento até as plaguetas se normaizarem. A meavida da ADAMTS13 é de
aproximadamente 2,5 dias. A dose e suas mudancas sdo guiadas pelos sintomas e/ou contagem de
plaquetas, que sdo as medidas mais confiaveis e diretas da atividade da doenca. O seguimento em
longo prazo é escasso, devido a etiologia e a documentacdo genética da patologia s disponiveis
desde 2001. Conclusdo: PTTc € um uma afeccdo rara e fatal, que deve ser diagnosticada e tratada
rapidamente, para que a melhor resposta terapéutica seja obtida.
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