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SINDROME HEMOLITICO-UREMICO — RELATO DE CASO
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Introdugéo: O Sindrome hemolitico-urémico (SHU) caracte-
riza-se por anemia hemolitica microangiopatica, trombocitopenia
e lesdo renal aguda. Apesar do SHU tipico resultar da infe¢ao
por Escherichia coli, produtora de toxina Shiga, existem outras
causas, que tém diferentes formas de apresentagéo, tratamento
e prognostico.

Caso Clinico: Crianga de 3 anos transferida do hospital da
area de residéncia por insuficiéncia renal oligurica.

Historia de febre alta, rinorreia, tosse, vomitos esporadicos e
recusa alimentar com 48 horas de evolugdo. Sem diarreia. Con-
texto epidemiolégico de rinofaringite. Nogéo de oliguria desde a
admiss&o no hospital de area de residéncia.

Ao exame objetivo apresentava-se febril, hemodinamicamen-
te estavel, com palidez cuténea, ictericia ligeira e petéquias nos
membros e regido perineal. Detetada hematuria macroscopica.

Analiticamente apresentava anemia hemolitica (10,8g/dl, BT
2,14mg/dl, DHL 1779U/L, prova de Coombs negativa, esquizoci-
tos no esfregacgo de sangue periférico), trombocitopenia (13.000/
uL) e insuficiéncia renal (ureia 99mg/dl; creatinina 1,14mg/dl).
Proteina C reativa 65,6mg/l. Exame sumario de urina com he-
maturia e proteindria (relagdo proteinas/creatinina em amostra
ocasional 0,96mg/mg) .

Internada para investigagcdo e tratamento. Realizou copro-
cultura, com pesquisa de E.coli 0157, que se revelou negativa.
ADAMTS normal. Isolado virus sincicial respiratério no lavado
nasofaringeo.

Investigadas causas de SHU atipico: Serologias para VIH ne-
gativas, C3 diminuido (68mg/dl) com C4 normal, fator H normal.
Efetuado estudo molecular do complemento que detetou dele-
¢do CFHR3/CFRH1 em homozigotia.

Realizou 5 sessdes de plasmaferese e tratamento de suporte.

Melhoria progressiva com resolugéo da insuficiéncia renal
em D3 de internamento, da trombocitopenia em D6 e da anemia
cerca de 15 dias depois.

Comentarios: O SHU mediado por complemento, apesar
de raro, constitui a etiologia mais frequente de SHU atipico. A
sua principal etiologia sdo mutagdes genéticas nos fatores de
complemento, sendo a presenga de auto-anticorpos contra
proteinas do complemento responsavel por 6-10% dos casos.
Adelegcdo CFHR3/CFRH1 em homozigotia, presente neste caso,
esta associada ao desenvolvimento de auto-anticorpos anti-fac-
tor H, responsavel por deficiéncia funcional do fator H. A infegao
por VSR atuou, provavelmente, neste caso, como trigger, num
individuo suscetivel, provocando uma ativagdo continua, néo ini-
bida, da via alternativa do complemento.
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QUANDO FOGEM DE MIM NA ESCOLA...
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Introdugéo: A Displasia Craniofrontonasal (CFND) é uma
doenga rara ligada ao X, caracterizada por malformagées cra-
niofaciais graves, paradoxalmente associada a fenétipos mais
exuberantes no sexo feminino.

Caso Clinico: sexo feminino, pais jovens ndo consangui-
neos e sem antecedentes familiares relevantes, orientada para
a consulta de Pediatria por malformagdes craniofaciais. Apre-
sentava craniossinostose coronal com assimetria craniofacial e
braquiturricefalia, fronte alta, larga e proeminente, hipertelorismo
acentuado, ponta nasal bifida e baixa implanta¢éo dos pavilhdes
auriculares. Evidéncia de clinodactilia do 5° dedo e haluces lar-
gos. O estudo genético identificou uma mutagédo frameshift no
gene EFBN1 no cromossoma X, confirmando o diagnostico de
CFND. O estudo genético dos pais foi normal (mutagéo de novo).
Foi orientada para a consulta de Genética Médica e de Cirur-
gia Plastica (rinoplastia e varias cirurgias de corre¢do de hiper-
telorismo). O desenvolvimento psicomotor foi adequado e apds
ingresso no 1° ciclo verificaram-se dificuldades na adaptagao
escolar e relagdo com os pares, com aproveitamento satisfato-
rio. A avaliagdo psicoldgica revelou baixa autoestima, ansiedade
face a exposicéo social e dificuldade em lidar com a frustragéo.
Atualmente apresenta dismorfias faciais com corregéo parcial,
escoliose ligeira e miopia/astigmatismo, mantendo seguimento
multidisciplinar.

Comentarios: Os autores pretendem alertar para a existén-
cia desta sindrome genética, assim como realcar a necessida-
de de uma abordagem multidisciplinar destes casos. A par do
tratamento cirdrgico, é fundamental o aconselhamento genético
e 0 acompanhamento psicolégico destas doentes, pela baixa
autoestima e pelo risco de exclusdo social associados a esta
sindrome.
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