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Resumo: A esferocitose hereditaria (EH) € uma doenca rara causada pela disfuncéo das proteinas do
citoesqueleto eritrocitério, fazendo com que adquiram formato de esfera e sgjam eliminadas
precocemente pelo bago. Sua apresentacdo clinica é ampla, variando desde casos assintomaticos
até anemia hemolitica grave com esplenomegalia e colelitiase. Paciente masculino, 9 anos 8
meses, da entrada em nosso servigo com queixa de ictericia de inicio subito, dor abdomina e
vomitos, com episodios diarreicos associados. A entrada paciente ictérico 3+/4+, com bago
papavel e sinal de Murphy positivo. Exames laboratoriais com hemograma sem alteractes
significativas, aumento de transaminases, hiperbilirrubinemia indireta, reticulocitose, reducéo de
haptoglobina e, esplenomegalia e colecistopatia calculosa em ultrassonografia de abdome.
Familiar relata episodio agudo de anemia aos 3 anos, com necessidade de transfusdo sanguinea,
sem diagnéstico etiologico. N&o apresentava antecedentes familiares maternos relevantes e
desconhecia antecedentes paternos. Devido antecedente de anemia e quadro de hemalise e litiase
atual, aventada hipéGtese de esferocitose hereditaria, apesar de hemoglobina atual normal.
Redlizada curva de fragilidade osmaética aumentada confirmando diagnostico de esferocitose
hereditaria. Em internag@o subsequente realizou colecistectomia, sem intercorréncias. Mantendo
seguimento ambulatorial com hematologia pedidtrica. Devido a ampla variedade de
manifestagdes clinicas, o diagnostico da EH pode ser tardio, especialmente em casos
oligossintomaticos. A histéria familiar positiva auxilia na investigagdo, porém o
desconhecimento do historico ou casos de mutagdes novas podem dificultar o diagnéstico. A
apresentacdo clinica inclui ictericia neonatal, anemia com ou sem necessidade de transfusdo,
esplenomegalia e colelitiase. Existem também relatos de diagnéstico durante crise aplasica. A
avaliacdo laboratorial inclui anemia, reticulocitose, aumento de DHL, hiperbilirrubinemia
indireta, reducdo de haptoglobina e presenca de numerosos esferécitos na corrente sanguinea. A
confirmagdo diagndstica pode ser feita com o teste de fragilidade osmética ou com avaliacéo
genética. No caso apresentado, paciente com colelitiase e laboratoriais sugestivos de hemdlise,
além de esplenomegalia e histérico de transfusdo prévia, sugerindo diagnostico de esferocitose,
confirmado por teste de fragilidade. O manegjo da doenca envolve monitoramento regular, com
transfusdes sanguineas e suplementacdo de acido folico conforme necessidade, e tratamento das
complicacdes. A esplenectomia € recomendada em casos severos de esferocitose, visando reduzir
hemdlise e, em casos de col€elitiase, a colecistectomia pode ser necesséria. O relato desse caso
visa dertar o pediatra gera para o reconhecimento e diagndstico precoce desta doenca,
fundamental para 0 manejo adequado e prevencdo de complicacBes, aém do aconselhamento
genético.
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