
falciformes com os doadores saud�aveis j�a eram esperados

devido a inflamaç~ao crônica presente no primeiro grupo. Ape-

sar da influência da hidroxiureia nos níveis de PCR e LDH, os

níveis de ambos os marcadores permaneceram significativa-

mente maiores em comparaç~ao com os marcadores nos doa-

dores saud�aveis, n~ao interferindo nas an�alises realizadas no

estudo. N~ao h�a consenso na literatura acerca da influência do

antígeno Duffy nos níveis de IL-8 em indivíduos falciformes,

onde o presente trabalho contribui demonstrando que a

mutaç~ao em GATA-1 em homozigose pode influenciar nos

níveis de IL-8 nesses indivíduos, sugerindo um maior risco de

vaso-oclus~ao, uma vez que a IL-8 tem importante efeito na

formaç~ao de pequenos trombos e a pr�opria fisiopatologia da

doença leva a uma predisposiç~ao �a ocorrência de crises vaso-

oclusivas. Conclus~ao: A partir dos resultados, conclui-se que

a presença do alelo mutado em homozigose tem associaç~ao

com os níveis de IL-8, contribuindo para a manutenç~ao do

processo inflamat�orio e maior risco vaso-oclusivo nesses

indivíduos.
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Introduç~ao: A síndrome de Chediak-Higashi (SCH) �e uma

doença rara, de herança autossômica recessiva, diagnosti-

cada principalmente na infância. O quadro clínico cl�assico

consiste em infecç~oes bacterianas recorrentes, albinismo ocu-

locutâneo, alteraç~oes neurol�ogicas progressivas, dist�urbios da

hemostasia e risco aumentado para linfohistiocitose hemofa-

gocítica (LHH). A doença ocorre por mutaç~oes no gene CSH1/

Lysossomal trafficking regulator (LYST), resultando na ausên-

cia ou disfunç~ao da proteína CSH1/LYST e na desregulaç~ao no

tamanho e no tr�afico dos lisossomos, consequentemente vis-

ualizados �a microscopia �optica como grânulos gigantes cito-

plasm�aticos em c�elulas de diversos tecidos. Relato do caso: M.

M.B, 36 anos, sexo masculino, branco, natural de Miguel Per-

eira, estado do Rio de Janeiro, com hist�orico pregresso de

d�eficit de aprendizado, por�em sem alteraç~oes de psicomotri-

cidade, e de �ulceras de repetiç~ao em membros inferiores h�a

14 anos, com melhora das les~oes a despeito de tratamento e

recidivas em intervalos de meses. Relata presença de sinais

flogísticos nestas les~oes, por�em sem repercuss~ao sistêmica

(febre, perda de peso ou ulceraç~oes em mucosas), al�em de

persistência de les~ao extensa em membro inferior direito,

com car�ater atípico, vegetante, desde setembro de 2023. Acre-

scido ao quadro de evoluç~ao crônica e progressiva, apresen-

tava tamb�em perda visual progressiva at�e a amaurose

bilateral, com percepç~ao de estímulos luminosos mantida,

tetraparesia com sinal de Babinski bilateral, arreflexia gener-

alizada, ataxia cerebelar, perda da sensibilidade vibrat�oria/

propriocepç~ao em membros inferiores e oftalmoplegia com

nistagmomultidirecional. Na internaç~ao para investigaç~ao do

quadro, foram afastadas patologias vasculares, infecciosas,

inflamat�orias e metab�olicas atrav�es de exames laboratoriais e

de imagem. Na investigaç~ao da amaurose, foi realizado fundo

de olho com retinografia, levando a achados compatíveis com

albinismo ocular. Quanto �as alteraç~oes tegumentares, o

paciente foi avaliado pela dermatologia com bi�opsia da �ulcera

vegetante, resultando em hiperplasia epitelial com infiltrado

denso linfoplasmocit�ario e alguns polimorfonucleares na

derme, al�em de evidenciar ao exame a presença de

hipopigmentaç~ao cutânea difusa com pelos faciais e capilares

acinzentados, podendo corresponder a albinismo cutâneo.

Por fim, foi identificada em lâmina de sangue perif�erico a pre-

sença de neutr�ofilos e linf�ocitos com granulaç~oes gigantes cit-

oplasm�aticas, alteraç~ao cl�assica da SCH. Este achado,

associado a clínica do paciente, motivou a realizaç~ao de uma

painel de imunodeficiências heredit�arias, que encontrou duas

variantes patogênicas, em heterozigose, no gene LYST. As

mesmas granulaç~oes s~ao vistas nas c�elulas da irm~a do

paciente, que apresenta clínica de baixa acuidade visual e

albinismo, mas s~ao ausentes no pai, m~ae e em sua outra

irm~a, assintom�aticos, denotando um car�ater recessivo e de

penetrância vari�avel a esta patologia. Discuss~ao do caso: O

principal tratamento para prevenir a progress~ao para LHH

familiar na infância (fase “acelerada” da SCH) �e o transplante

alogênico de medula �ossea. Por�em, este tratamento n~ao

impede a progress~ao do albinismo ou do quadro neurol�ogico.

No caso em quest~ao, a presença das mutaç~oes em heterozi-

gose provavelmente retiveram uma funç~ao residual �a pro-

teína CSH1/LYST, levando a um fen�otipo mais brando da

doença, o que permitiu seu diagn�ostico na fase adulta.
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Introduç~ao: A reaç~ao leucem�oide �e uma condiç~ao hematol�og-

ica caracterizada por um aumento acentuado e reativo na

contagem de leuc�ocitos no sangue perif�erico, definido por

uma contagem de leuc�ocitos superior a 25.000/mm3. Ao con-

tr�ario da leucemia, a reaç~ao leucem�oide �e uma resposta

benigna e reativa a uma variedade de estímulos. �E frequente-

mente observado em resposta a infecç~oes graves, inflamaç~ao,

estresse fisiol�ogico ou certos dist�urbios hematol�ogicos. Este

estudo visa relatar um caso clínico de reaç~ao leucem�oide, dis-

cutindo suas características, diagn�ostico diferencial e

importância. Caso clínico: F.S.P, sexo feminino, 85 anos, deu

entrada ao serviço de emergência de um hospital univer-

sit�ario com hist�orico de tosse secretiva de coloraç~ao

hematol transfus cell ther. 2024;46(S4):S1−S1267 S131
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