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Introducgao: A sindrome de Wiskott-Aldrich (WAS) é uma imunodeficiéncia primdria recessiva ligada ao X caracterizada por eczema,
microtrombocitopenia, infeccdes recorrentes e incidéncia aumentada de doencgas autoimunes ou malignas. E rara, com incidéncia de 1-10
em 1000000 de nascidos vivos, apresentando manifestacdes diversas.

Descricao: K.S.S.P, 4 anos, masculino, encaminhado a hematologia pedidtrica para investigacdo de anemia e plaguetopenia. Ao exame
fisico apresentava-se hipocorado e com hepatoesplenomegalia. Histéria de eczema/ dermatite atdpica grave, multiplas infeccdes (7 oti-
tes médias agudas, 3 celulites, 3 sinusites, 2 pneumonias, herpes-zdster). Mielograma e dosagem de imunoglobulinas normal, contagem
de linfdcitos totais normal com diminuigdo das subpopula¢des CD19 e CD4. Hematoscopia evidenciou plaguetopenia com microplaque-
tas. Suspeita de WAS, realizada pesquisa para proteina WASp, que estava presente. Aguardando sequenciamento do gene WASP para
avaliar mutacdes que alterem a expressao da WASp em quantidade e funcao.

Discussao: A WAS ¢é causada por mutagdes no gene WASP, que codifica a proteina WASp, presente em todas as células hematopoié-
ticas, responsdvel pela transducdo de sinal para o citoesqueleto e, por conseguinte, pela locomocao e sinalizacdo celular, sinapse imune e
fagocitose. De acordo com o tipo de mutacdo genética pode haver auséncia da WASp, diminuicdo e/ou alteracdo da fungdo da proteina,
o que leva a uma série de fendtipos distintos da sindrome, com imunodeficiéncia em graus variados: WAS cldssica, com WASPp ausente
ou prejudicada; trombocitopenia ligada ao X, com WASp presente em reduzida quantidade; trombocitopenia intermitente ligada ao X e
neutropenia congénita ligada ao X, com WASp presente.

Conclusao: A sindrome de Wiskott-Aldrich tem diagndstico dificil. Deve ser sempre suspeitada em criangas com infecgdes de repe-
ticdo, eczema e plaquetopenia. O atraso no diagndstico leva ao aumento de morbidade e mortalidade antes dos 20 anos de idade. No
caso descrito o paciente aguarda confirmagdo diagndstica para ser submetido ao tratamento curativo com transplante de medula dssea.
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