
agregaç~ao plaquet�aria, levando a problemas de coagulaç~ao,

al�em da formaç~ao de macroplaquetas. Descriç~ao do caso:

Paciente do sexo feminino, 32 anos, em 2019 foi encaminhada

de uma Unidade de Pronto Atendimento (UPA) para um hos-

pital de atenç~ao terciaria no oeste do Paran�a devido a anemia

e plaquetopenia. Desde a infância, relata epis�odios recor-

rentes de sangramentos prolongados, como epistaxes, gengi-

vorragias e equimoses espontâneas. Hist�orico de

consanguinidade entre os pais, elevando a chance de doenças

gen�eticas, como SBS. A paciente mencionou ter tido um irm~ao

gêmeo com sintomas semelhantes, que evoluiu a �obito ap�os

hemorragia decorrente de trauma. Inicialmente a paciente foi

diagnosticada com P�urpura Trombocitopênica Idiop�atica e

submetida �a esplenectomia em 2006, por�em n~ao apresentou

melhora significativa do quadro. Durante sua terceira ges-

taç~ao, em 2020, a paciente passou a ser acompanhada pelo

hemocentro, relatou que nas duas primeiras gestaç~oes houve

sangramento. Exames hematol�ogicos evidenciaram anemia

microcítica e hipocrômica, contagem plaquet�aria variando

entre 30.000 e 90.000, e presença de macroplaquetas. Foi insti-

tuído tratamento com sulfato ferroso e �acido tranexâmico

(agente antifibrinolítico). Em 16/10, foi internada para induç~ao

do parto com misoprostol, recebendo transfus~ao de plaquetas

pr�evia. O parto transcorreu sem intercorrências, 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

transfus~oes de plaquetas. Iniciou o uso de anticoncepcional

para evitarmenstruaç~oes e reduzir sangramentos. Foi realizado

o teste de aglutinaç~ao plaquet�aria induzida pela ristocetina,

um ensaio aplicado no diagn�ostico de dist�urbios de agregaç~ao

plaquet�aria, apresentando resultado de 131%, excluindo o diag-

n�ostico de Doença de Von Willebrand. Registros indicam que o

hemocentro recusou iniciar o tratamento específico, alegando

ausência de diagn�ostico firmado. Para confirmaç~ao da SBS,

seria necess�aria citometria de fluxo. Estava prevista a trans-

ferência para Hospital de referência para investigaç~ao, mas

n~ao h�a evidências de que o encaminhamento tenha ocorrido.

Conclus~ao: O caso evidencia a dificuldade diagn�ostica da Sín-

drome de Bernard-Soulier, a presença de macroplaquetas,

hist�orico familiar positivo e ausência de resposta �a esplenecto-

mia deveriam ter levantado suspeita de SBS precocemente. A

ausência de exames confirmat�orios atrasou o diagn�ostico e tra-

tamento adequado. A experiência aqui relatada evidencia a

urgência de protocolos mais eficazes para diagn�ostico e trata-

mento da Síndrome de Bernard-Soulier, visando reduzir mor-

bidade emelhorar qualidade de vida dos pacientes.
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Introduç~ao: A P�urpura Trombocitopênica Tromb�otica (PTT)

heredit�aria ou síndrome de Upshaw-Shulman caracteriza-se

por deficiência congênita de ADAMTS13, com risco de trom-

bose e plaquetopenia recorrente. Tem interesse m�edico-cien-

tífico pela raridade da condiç~ao e curso grave se n~ao tratada

adequadamente. O objetivo deste trabalho �e trazer um relato

caso observacional e descritivo de paciente com PTT heredit�a-

ria. Descriç~ao do caso: Paciente feminina, com antecedente

familiar (irm~a) de PTT heredit�aria, aos 28 anos, apresentava

plaquetometria de 110.000 mm3 em exames de seguimento,

sem sintomas. Evoluiu na �epoca com equimoses difusas e

queda da plaquetometria para 65.000 mm3. Iniciou corticoter-

apia, com hip�otese diagn�ostica de P�urpurpura Tromboci-

topênica Idiop�atica (PTI). Apresentou AVC isquêmico em

territ�orio da art�eria cerebral m�edia esquerda, com plaquetas

em torno de 21.000 mm3. Considerando o quadro atípico para

PTI, foi realizada investigaç~ao complementar com dosagens

de ADAMTS13 com atividade reduzida (1,4%, valor de referên-

cia 68‒163%) e inibidor indetect�avel (<0,4 BEU), haptoglobina

indetect�avel e teste da antiglobulina direto negativa, confir-

mando PTT heredit�aria. Durante seguimento, apresentou

epis�odios intermitentes de equimoses espontâneas com pla-

quetas oscilando entre 60 e 200.000 mm3; Iniciou-se, ent~ao,

transfus~oes quinzenais e, posteriormente mensais de plasma

fresco congelado (15 mL/kg), at�e atingir

plaquetometria 200.000 mm3 e ausência de novos eventos

tromb�oticos ou sangramentos at�e a data da redaç~ao deste

artigo. Conclus~ao: Este caso ilustra a oscilaç~ao do n�umero de

plaquetas vinculada �a atividade deficiente de ADAMTS13,

com crises hemorr�agicas discretas e ocorrência de trombose

arterial grave mesmo com valores plaquet�arios baixos. A

ausência de inibidor e hist�orico familiar reforçam a natureza

heredit�aria do diagn�ostico. O uso profil�atico de PFC permitiu

estabilizaç~ao clínica e laboratorial. A apresentaç~ao tardia de

AVC ap�os plaquetopenia ressalta a importância do monitora-

mento rigoroso em pacientes com PTT heredit�aria. Pacientes

com PTT heredit�aria apresentam risco de trombose arterial

mesmo em fases de plaquetopenia grave. A suplementaç~ao

profil�atica de ADAMTS13 via plasma podem prevenir eventos

tromb�oticos e estabilizaç~ao hematol�ogica. Seguimento clínico

e laboratorial baseada em atividade de ADAMTS13 �e funda-

mental para manejo adequado e prevenç~ao de complicaç~oes.
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