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Resumo: Devido ao efeito fundador, Porto Rico tem a maior prevaléncia de Sindrome de Hermansky-
Pudlak (HPS), representando 50% de todos os casos do mundo. Estudos sugerem que a
prevaléncia mundial de HPS é de 1 em 500.000 a 1.000.000 em individuos ndo porto-riquenhos
(1). Pacientes com esta sindrome apresentam albinismo oculocuténeo, defeitos no
armazenamento de plaguetas e acumulo de lipofuscina ceréide. Pode também devolver
inflamacao intestinal cronica grave, inclusive com fistulas e granulomas, e fibrose pulmonar. E
uma doenca autossdmica recessiva e pode ser causada por mutagdes em onze genes diferentes
(2). Sintomas gastrointestinais, incluindo dor abdominal, perda de peso, febres intermitentes e ma
absorcdo intestina com diarreia aquosa €/ou sanguinolenta, variam em gravidade e podem se
manifestar na primeirainfancia. O quadro clinico e caracteristicas histol 6gicas da colite associada
a HPS assemelham-se outros tipos de doenca inflamatoria intestinal (DII), como Doenca de
Crohn, mas pode ocorrer em todo o trato gastrointestinal (1). Paciente de 3 anos e 11 meses, do
sexo feminino, foi encaminhada para internacéo por quadro de diarreia com sangue ha 2 meses,
com mais de 10 episodios ao dia, associado a febre intermitente e perda de peso de 5 quilos.
Paciente ndo possuia comorbidades conhecidas até o momento, apenas era portadora de
albinismo. Nessa primeira internacdo realizou multiplos exames. Entre eles, Ileocolonoscopia
evidenciando Ulceras por todo o célon e bidpsiaintestinal com lleite cronica, colite crénica ativa,
sugerido padrdo que pudesse corresponder a doenca inflamatdria intestinal, especialmente doenca
de Crohn, passando a acompanhar no ambulatério de especiaidade. Mesmo em uso de
terapéutica adequada, paciente apresentou inimeras agudizagdes de doenca com necessidade de
hospitalizagcdes para controle dos sintomas. Em uma das internacdes, sugerido possibilidade de
HPS, sindrome que cursa com albinismo, colite granulomatosa (com caracteristicas endoscopicas
indistinguiveis da Doenca de Crohn e da colite ulcerativa), nistagmo, alteracBes visuais,
sensibilidade a luz, sangramento exacerbado decorrente de ateractes plaquetérias (auséncia de
corpos densos a microscopia eletronica de plaquetas). A paciente possui essas caracteristicas,
como também acometimento grave de mucosa intestinal com fistula reto vaginal e necessidade
posterior de ileostomia. Devido suspeita, encaminhada ao Geneticista, que solicitou painel
multigénico personalizado, onde detectou-se variante em homozigose no gene HPSL, classificada
como patogénica. As alteragbes em homozigose neste gene estdo associadas ao quadro clinico de
HPS. Atualmente, a paciente segue em acompanhamento multidisciplinar e multiprofissional,
como também recebe imunobiol6gico quinzenalmente e imunossupressor diariamente. O
tratamento da colite relacionada a HPS reflete o da doenca de Crohn. (3).
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