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Resumo: A Sindrome de Chediak-Higashi (SCH) é uma sindrome rara, autossbmica recessiva e
potencialmente fatal, caracterizada por defeitos hereditarios da funcdo plaquetaria. Os disturbios
de armazenamento plaquetério como a SCH se caracterizam por ateragdes nos grénulos ou nos
seus constituintes e podem cursar com infecgdes bacterianas recorrentes, incluindo infecctes
piogénicas, abinismo oculocutaneo presente em extensdo variavel, anormalidades neurol gicas
progressivas, defeitos leves de coagulagdo e ato risco de desenvolver linfo-histiocitose
hemofagocitica. Neste relato, apresentamos um lactente de 9 meses, do sexo masculino, com
historia de febre persistente durante 04 dias associada a linfonodomegalia cervical. Na admisséo,
o exame fisico apresentava bom estado geral, palidez acentuada, cabelos acinzentados,
linfonodomegalia e hepatoesplenomegalia Os exames laboratoriais evidenciaram anemia,
leucocitose com linfocitose e plaquetopenia. Realizou mielograma que evidenciou presenca de
granulos em células da medula 6ssea, sendo confirmado o diagnéstico de SCH ap6s 10 dias de
admissdo no servigo. Este lactente fez uso de ceftriaxona 100 mg/kg/dia e posteriormente de
amoxicilina-clavulanato para tratar infeccdo de foco pulmonar pois apresentou radiografia de
térax com infiltrado difuso. Apds 42 dias de internamento em enfermaria, recebeu ata com
orientacdo de seguimento ambulatorial com hematologia e tratamento regular com uso de
dexametasona oral. Durante seguimento ambulatorial, apds 3 consultas, lactente apresentou
elevacdo de plaguetas, evoluindo de 18.000 para 178.000. Foi programado ent&o novo
mielograma, coleta de HLA da familia e colocacdo de cadastro em banco de medula. No entanto,
0 paciente foi reinternado, apos 01 més de alta hospitalar, para receber transfusdo de plaguetas e
reavaliacdo medular, uma vez que houve piora hematoldgica. Durante a segunda internacéo no
servigo, evoluiu com insuficiéncia respiratoria aguda grave, sepse e choque séptico de foco
pulmonar e urinario (candidemia). Houve rapida deterioragdo da funcdo renal com necessidade de
didlise peritoneal. Apds 21 dias de internamento na UTI, foi a obito, desenvolveu a fase
linfoproliferativa da doenga. Nesta fase, as infecgbes sdo muito graves e houve infiltrado linfoide
e histiocitico extensos. Um exame clinico detalhado continua sendo ferramenta fundamental na
investigacdo de qualquer doenca. Os autores entendem que, sO a partir do conhecimento das
sindromes hemofagociticas, serd possivel consider&las como hipGteses diagndsticas. E
importante um alto grau de suspeicdo, possibilitando que o tratamento e suporte sejam instituidos
0 mais precocemente, possibilitando melhor prognostico. Deve ser considerado o aconselhamento
genético, pois a consanguinidade dos pais demonstra ser um achado comum na literatura. A
histéria natural na infancia da SCH é de prognostico desfavoravel, com a maioria dos pacientes
morrendo devido ainfec¢Bes ou hemorragias na primeira década de vida.
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