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Resumo: A sindrome hemolitico-urémica (SHU) pode ser dividida em tipica e atipica (10%). A patogénese
de ambas relaciona-se a micro angiopatia tromboética causada pela hiperativagdo do sistema
complemento, sendo a SHU tipica associada a toxinas (mais classicamente toxina Shiga da E coli
apos diarreid) e a SHU atipica (SHUa) a uma anormalidade primaria no complemento. C.T.R.,
feminina, 2 anos, previamente higida, interna devido a hematUria apds sintomas gripais. Constata-
se plaguetopenia, anemia, hiper bilirrubinemia por bilirrubina indireta, desidrogenase léctica
(DHL) aumentada e Coombs direto negativo. Além de hematlria, apresentava proteinUria
subnefrética, funcdo renal e atividade das vias do sistema complemento (C3 e C4) eram normais.
Evolui com melhora esponténea dos sintomas e recebe ata. Permanece assintomética por 18
meses quando retorna devido a febre e hematlria. Apresentou anemia e plaguetopenia, com
necessidade de transfusdo. Observou-se novamente proteindria, hiper bilirrubinemia e DHL
aumentada, além de hipocalcemia, feita reposicdo com carbonato de célcio, e acidose metabdlica,
com uso de bicarbonato de sddio. Apresentava sorologias diversas e investigacdo para doencas
reumatol 6gicas negativas. Paciente mantinha pressdo arterial >P95 para a idade, sendo iniciadas
medicacOes anti-hipertensivas. Coletado mielograma, com resultado normal. Realizada bidpsia
renal, com ateracOes inespecificas. Novamente evolui com melhora espontanea dos sintomas e
alteraces laboratoriais, recebendo alta com anti-hipertensivos e reposicéo de calcio. Apds 5 anos
da primeira internacéo, ja sem uso de medicacdo, interna com dor abdominal, vomitos, petéquias
e hematuria. Apresenta o mesmo perfil laboratorial das outras internacdes. Coletado nivel de
ADAMST13, com atividade normal. Coletado painel genético cujo resultado demonstrou
presenca de variante patogénica associada a suscetibilidade a SHU atipica, chegando-se ao
diagndstico definitivo. - O diagnostico da SHU atipica € um desafio, ja que nem sempre a triade
cléssica anemia, plaguetopenia e lesdo renal aguda ocorre. A auséncia de alteracBes de funcéo
renal no caso descrito leva a retardo no diagnostico, como também a auséncia de reducdo do
complemento. Além disso, seu diagndstico € de exclusdo, sendo facilitado em grandes centros
devido a disponibilidade de exames, como ADAMST13 cuja atividade reduzida caracteriza
purpura trombocitopénica trombética, diagndstico diferencial do quadro. A melhora na
disponibilidade através da reducdo de custos de testes genéticos mostra-se essencial para o
diagnostico precoce, evitando intervencdes invasivas desnecessérias e reduzindo o estresse sobre
as familias, ja que o achado da mutac&o genética (predisposi¢do individual) associada ao quadro
clinico sugestivo, com histéria de gatilho, comumente quadro infeccioso autolimitado, fecha o
diagnostico da SHUa. Isso levaria ao tratamento correto e melhora na morbimortalidade, ja que o
quadro pode apresentar desfechos graves.
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