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Sindrome De Griscelli : Relato De Caso
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INTRODUCAO: A sindrome de Griscelli € uma rara condicgo clinica, autossdmica recessiva,
com incidéncia baixa, porém com evolucdo rapida e grave. RELATO: Paciente, feminina, 2 anos
e 7 meses, em estado de mal epiléptico, iniciado durante internamento no hospital de origem por
pneumonia. Historia de regressdo dos marcos do desenvolvimento a partir de 1 ano e 3 meses:
andar e sentar sem apoio. Histéria prévia de crises convulsivas afebris ténico clénico
generalizadas. No exame fisico evidenciado faneros acinzentados em cabelo e sobrancelhas.
Exame neurolégico: ataxia cervical e de tronco, e nistagmo horizontal. RNM de crénio com
edema e hipersina em ponte e cerebelo, além de &reas puntiformes e ago curvilineas de reace
predominantemente no tronco encefdlico em padréo perivascular, achados que podem estar
relacionados a fase acelerada de desordem metabolica hereditaria. Avaliagdo da neurologia
considerou a hipotese de sindrome de Griscelli pelo inicio precoce e comprometimento
predominantemente cerebelar e, sem evidéncia de sindrome hemofagocitica se trataria do subtipo
1. Microscopia 6ptica de haste capilar: presenca de granulos irregularmente distribuidos
corroborando a hipotese diagnostica. Paciente recebeu alta apos estabilizacdo e controle das
crises convulsivas, para acompanhamento ambulatorial. DISCUSSAO: A sindrome de Griscelli é
uma doenca autossdmica recessiva, causada por mutagcdes geneticas que acarretam em falha no
transporte de granulos carreadores de melanina e consequente acumulo desta no melandcito.
Apresenta-se como um quadro de abinismo parcial, imunodeficiéncia e acometimento
neurol 6gico secundario a infiltracdo de leucdcitos no SNC. Existem 3 fendtipos clinicos descritos
: tipo 1, 2 e 3. A primeira ocorre por deficiéncia no gene MYOBA e se caracteriza por
hipomelanose e deficit neurologico priméario, ndo sendo comumente associado a
imunodeficiencia. CONCLUSAO: E uma patologia rara e com prognostico reservado, pouco
relatad,s o que torna imprescindivel o reconhecimento acerca do quadro clinico desses pacientes
possibilitando diagnostico precoce , melhor assisténcia e aconselhamento genetico
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