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Introducdo: A sindrome de Chediak-Higashi (SCH) é uma condicdo genética
autossOmica recessiva, que se manifesta devido a uma mutacédo no gene regulador
da proteina do transporte lisossomal (LYST), comprometendo a funcao dos linfocitos
citotoxicos, incluindo as células natural killers (NK)*. Os aspectos clinicos da doenca
compreendem diferentes graus de albinismo oculocutaneo, fotofobia, acuidade
visual diminuida, nistagmo, estrabismo, infec¢cdes recorrentes, deterioracao
neurolégica progressiva e tendéncia a hemorragias®. Aproximadamente 50-85% dos
pacientes apresentam evolucdo para a fase acelerada da doenca, podendo ser letal
se ndo tratada®. Objetivo: Relatar os principais aspectos relacionados & sindrome
de Chediak-Higashi. Método: Trata-se de uma revisao descritiva de literatura, em
gue as buscas foram realizadas nos bancos de dados Scientific Electronic Library
Online (SciELO) e Pubmed, utilizando os descritores “sindrome de Chediak-
Higashi”, “alteragbes hematoloégicas” e “hemograma”, publicados em portugués e
inglés. Foram selecionados 5 artigos que mais se adequaram ao tema proposto.
Resultados e Discussao: A proteina LYST, com gene codificante localizado no
cromossomo 1, é responsavel pela sintese, transporte e fusdo das vesiculas

citoplasmaticas, de modo a impedir que proteinas sejam incorporadas na membrana
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lisossomal inadequadém_ente. Portanto, ao ocorrer a mutacdo nesse gene,
consequentemente ha alteracdo da funcdo, morfologia e localizacdo dos granulos
do citoplasma de leucdcitos, células NK e melandcitos. Ao serem visualizadas,
essas alteracdes sdo reconhecidas como granulos azurofilos gigantes anormais no
citoplasma das células afetadas, configurando-se como a caracteristica
patognoménica da SCH®. Anemia, linfadenopatia, ictericia, hepatoesplenomegalia,
hiponatremia, hipoproteinemia, edema, alteracdo de enzimas hepaticas, aumento de
LDH, aumento de VLDL e diminuicdo de HDL s&o achados que contribuem para o
diagnéstico>®*. A idade média de diagnéstico é de 5 anos e a maioria dos
portadores do gene mutado evolui a 6bito na primeira década de vida®. Acredita-se
que cerca da metade dos casos est&o relacionados & consanguinidade dos pais®. A
fase acelerada € chamada de Linfohistiocitose Hemofagocitica (HLH), ocorre em 50
a 85% dos casos e é caracterizada por uma inflamacéo intensa e generalizada. Para
ser realizado o diagnostico de HLH, é necessario que o paciente apresente pelo
menos 5 dos 8 critérios que foram estabelecidos no protocolo criado pela Histiocyte
Society em 2004, sendo eles: febre, esplenomegalia, bacitopenia ou pancitopenia,
hipertrigliceridemia e/ou hipofibrinogenemia, hiperferritinemia, elevacdo do receptor
CD25, diminuicdo ou auséncia da atividade de células NK e evidéncia de
hemofagocitose na medula 6ssea, baco ou linfonodos®. Essa fase pode ocorrer logo
ap6s o0 nascimento ou demorar alguns anos para se desenvolver®. Mesmo em casos
de suspeita da doenca sem o diagndstico, o tratamento deve ser iniciado
imediatamente, pois devido a rapida progressdo, os danos podem tornar-se
irreversiveis e letais. A auséncia da terapia correta e de um transplante de medula
6ssea acarreta 0 6bito a todos os pacientes apés a manifestacdo da HLHS.
Conclusdo: A SCH € uma sindrome de grave evolugdo se ndo houver um
diagnostico preciso. A presenca de granulos gigantes em células do sangue
periférico deve levantar a possibilidade da ocorréncia dessa doenca, portanto, a
realizacdo de exames hematoldgicos € de extrema importancia.

Palavras-chave: “hemograma”, “sindrome de Chediak-Higashi”, “alteracfes

hematolégicas”.
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