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agregacao plaquetdria, levando a problemas de coagulacao,
além da formacao de macroplaquetas. Descricao do caso:
Paciente do sexo feminino, 32 anos, em 2019 foi encaminhada
de uma Unidade de Pronto Atendimento (UPA) para um hos-
pital de atencao terciaria no oeste do Parand devido a anemia
e plaquetopenia. Desde a infancia, relata episédios recor-
rentes de sangramentos prolongados, como epistaxes, gengi-
vorragias e equimoses espontaneas. Histérico de
consanguinidade entre os pais, elevando a chance de doengas
genéticas, como SBS. A paciente mencionou ter tido um irmao
gémeo com sintomas semelhantes, que evoluiu a ébito apés
hemorragia decorrente de trauma. Inicialmente a paciente foi
diagnosticada com Purpura Trombocitopénica Idiopatica e
submetida a esplenectomia em 2006, porém nao apresentou
melhora significativa do quadro. Durante sua terceira ges-
tacao, em 2020, a paciente passou a ser acompanhada pelo
hemocentro, relatou que nas duas primeiras gestacoes houve
sangramento. Exames hematolégicos evidenciaram anemia
microcitica e hipocromica, contagem plaquetdria variando
entre 30.000 e 90.000, e presenca de macroplaquetas. Foi insti-
tuido tratamento com sulfato ferroso e acido tranexamico
(agente antifibrinolitico). Em 16/10, foi internada para inducao
do parto com misoprostol, recebendo transfusao de plaquetas
prévia. O parto transcorreu sem intercorréncias, e a paciente
recebeu alta em 21/10, orientada para que retornasse de ime-
diato em caso de sangramento grave. Retornou diversas vezes
nos anos seguintes devido a plaquetopenia, necessitando de
transfusoes de plaquetas. Iniciou o uso de anticoncepcional
para evitar menstruacoes e reduzir sangramentos. Foi realizado
o teste de aglutinacao plaquetdria induzida pela ristocetina,
um ensaio aplicado no diagnéstico de disturbios de agregacao
plaquetaria, apresentando resultado de 131%, excluindo o diag-
nostico de Doenca de Von Willebrand. Registros indicam que o
hemocentro recusou iniciar o tratamento especifico, alegando
auséncia de diagnéstico firmado. Para confirmacao da SBS,
seria necessdria citometria de fluxo. Estava prevista a trans-
feréncia para Hospital de referéncia para investigacao, mas
nao hd evidéncias de que o encaminhamento tenha ocorrido.
Conclusao: O caso evidencia a dificuldade diagnéstica da Sin-
drome de Bernard-Soulier, a presenca de macroplaquetas,
histérico familiar positivo e auséncia de resposta a esplenecto-
mia deveriam ter levantado suspeita de SBS precocemente. A
auséncia de exames confirmatdrios atrasou o diagndstico e tra-
tamento adequado. A experiéncia aqui relatada evidencia a
urgéncia de protocolos mais eficazes para diagnéstico e trata-
mento da Sindrome de Bernard-Soulier, visando reduzir mor-
bidade e melhorar qualidade de vida dos pacientes.
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Introdugao: A Purpura Trombocitopénica Trombédtica (PTT)
hereditaria ou sindrome de Upshaw-Shulman caracteriza-se
por deficiéncia congénita de ADAMTS13, com risco de trom-
bose e plaquetopenia recorrente. Tem interesse médico-cien-
tifico pela raridade da condicao e curso grave se nao tratada
adequadamente. O objetivo deste trabalho é trazer um relato
caso observacional e descritivo de paciente com PTT heredita-
ria. Descricao do caso: Paciente feminina, com antecedente
familiar (irma) de PTT hereditdria, aos 28 anos, apresentava
plaquetometria de 110.000 mm? em exames de seguimento,
sem sintomas. Evoluiu na época com equimoses difusas e
queda da plaquetometria para 65.000 mm?>. Iniciou corticoter-
apia, com hipétese diagnéstica de Purpurpura Tromboci-
topénica Idiopatica (PTI). Apresentou AVC isquémico em
territério da artéria cerebral média esquerda, com plaquetas
em torno de 21.000 mm?. Considerando o quadro atipico para
PTI, foi realizada investigacao complementar com dosagens
de ADAMTS13 com atividade reduzida (1,4%, valor de referén-
cia 68-163%) e inibidor indetectdvel (<0,4 BEU), haptoglobina
indetectdvel e teste da antiglobulina direto negativa, confir-
mando PTT hereditdria. Durante seguimento, apresentou
episddios intermitentes de equimoses espontaneas com pla-
quetas oscilando entre 60 e 200.000 mm?; Iniciou-se, entdo,
transfusoes quinzenais e, posteriormente mensais de plasma
fresco congelado (15 mlL/kg), até atingir
plaquetometria 200.000 mm? e auséncia de novos eventos
trombéticos ou sangramentos até a data da redacao deste
artigo. Conclusao: Este caso ilustra a oscilagao do numero de
plaquetas vinculada a atividade deficiente de ADAMTS13,
com crises hemorragicas discretas e ocorréncia de trombose
arterial grave mesmo com valores plaquetdrios baixos. A
auséncia de inibidor e histdrico familiar reforcam a natureza
hereditaria do diagnéstico. O uso profilatico de PFC permitiu
estabilizacao clinica e laboratorial. A apresentacao tardia de
AVC ap6s plaquetopenia ressalta a importancia do monitora-
mento rigoroso em pacientes com PTT hereditdria. Pacientes
com PTT hereditaria apresentam risco de trombose arterial
mesmo em fases de plaquetopenia grave. A suplementacao
profildtica de ADAMTS13 via plasma podem prevenir eventos
trombdticos e estabilizacao hematoldgica. Seguimento clinico
e laboratorial baseada em atividade de ADAMTS13 é funda-
mental para manejo adequado e prevencao de complicagoes.
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