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Wiskot-Aldrich Syndrome: Case report

Resumo

Objetivo: Reconhecimento da Sindrome de Wiskott-Aldrich (SWA) pelos pediatras para
abordagem e tratamento adequado da doenca.

Descrigdo do caso: Crianca de 6 anos, masculino, com SWA, atendido na emergéncia com
histéria de mordida e arranhadura de cio doméstico. Paralelamente, também apresentava
quadro de eczema em dorso do pé direito. Foi feito transfusdo de concentrado de plaquetas,
imunoglobulina humana, soro antirrdbico, amoxicilina-clavulanato e observagdo do cdo. O
paciente evoluiu de forma estavel.

Discussdo: A SWA € uma imunodeficiéncia primaria causada por mutagdo no gene WASP
localizada no cromossomo X.As manifestacdes clinicas da sindrome incluem: trombocitopenia
com tamanho de plaquetas reduzido, infec¢Ses recorrentes, presenca de eczema e aumento
da incidéncia de manifestagdes autoimunes e neoplasias. A sobrevida desses pacientes é
baixa, e o tratamento se constitui em antibioticoterapia e reposicao de imunoglobulinas, mas
somente o transplante de células hematopoiéticas € curativo.
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Summary

Objective: Recognition of Wiskott-Aldrich Syndrome (WAS) by pediatricians for proper
treatment of the disease.

Case description: In this article, we report a case of a 6-year-old male with WAS and history
of domestic dog bite and scratch. In addition, he also had eczema in the back of right foot.
The treatment consisted of platelet transfusion, human immunoglobulin, anti-rabies serum
and amoxicillin-clavulanate; the dog was also put under observation.The patient progressed
with a good response.

Discussion: The WAS is a primary immunodeficiency caused by mutations in the WASP
gene located on X-chromosome. Clinical manifestations of the syndrome include: throm-
bocytopenia with small platelet size, recurrent infections, eczema and increased incidence
of autoimmune manifestations and neoplasms. Patient survival is poor, and the treatment is
based on antibiotic therapy and immunoglobulin replacement, but only hematopoietic cell
transplantation is curative.
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RELATO DO CASO

Paciente masculino, 6 anos, branco,
portadora da Sindrome de Wiskott-Al-
drich (SWA), foi a emergéncia apresen-
tando lesdao tumoral equimética na re-
gido infraorbitaria esquerda; equimose
e escoriacao em labio inferior (Figura 1)
e duas equimoses em regiao cervical an-
terior (Figura 2), decorrente de mordida
e arranhadura ha 2 dias por cao domés-
tico vacinado. Linfadenomegalia cervi-
cal pouco dolorosa a palpagido. Bom es-
tado geral e afebril. Braco esquerdo com
duas manchas de 1,5 cm de didametro de
cor violacea (Figura 3). Paralelamente,
também apresentava quadro de eczema,
com a presenca de papulas eritemato-
sas pruriginosas, crostas, de inicio ha 3
anos, em dorso do pé direito (Figura 4).
Desenvolvimento fisico-psiquico-motor
sem anormalidades, porém, com infec-
¢oes recorrentes. Hematocrito: 37,3 %,
leucécitos: 6.100mil/mm?3, linfocitos:
12,3%, neutrofilos: 65,7%, plaquetas:
11.000mil/mm?. Os pais e um irmao sao
saudaveis, entretanto, o pai alega que
teve outro filho que faleceu aos 6 anos
por complicacdoes da mesma sindrome.
Foi feito transfusao de concentrado de
plaquetas, imunoglobulina humana,
soro antirrabico, amoxicilina-clavula-
nato e observagao do cao. O paciente
evoluiu com quadro estavel, sem inter-

Figura 3 - Equimoses em braco esquerdo.
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Figura | - Equimoses em regido periorbitdria
esquerda e no labio inferior.

corréncias, e acompanhado em servico
especializado.

DISCUSSAO

O caso descrito é de uma crianca porta-
dora da Sindrome de Wiskott-Aldrich,
uma imunodeficiéncia primaria causa-
da por mutagdo no gene WASP (protei-
na da sindrome de Wiskot-Aldrich), lo-
calizada no brago curto do cromossomo
X (Xp11.22-11.2384)'2. O fendtipo cli-
nico € varidvel com o tipo da mutac¢ao*?
e as formas de apresentacao clinica sao:
a classica, a trombocitopenia ligada ao X
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Figura 2 - Presenga de equimoses em regioes
do mento, lbio inferior e periobitdria esquerda.

e a neutropenia congénita ligada ao X'.
A Sindrome de Wiskott-Aldrich é rara,
com a incidénciade 1 a 10 em 1 milhdo
de individuos®*.

O padrao classico de manifestacoes
clinicas da SWA inclui: trombocitopenia
com tamanho de plaquetas reduzido,
infec¢des recorrentes devido a deficién-
cia da fungao dos linfocitos T e B, pre-
senca de eczema persistente e aumento
da incidéncia de manifestaces autoi-
munes (anemia hemolitca autoimune,
vasculite, glomerulonefrite, pirpura de
Henoch-Schoenlein e doenca infamaté-

Figura 4 - Presenca de lesdo hiperemiada, escoriagbes, pdpulas e

crostas em dorso de pé direito.
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ria intestinal) e neoplasias (leucemia,
linfoma e mielodisplasias)!*>¢. Os ni-
veis de IgA e IgE estao elevados e os de
IgM baixos.

O eczema se desenvolve em 80% dos
pacientes, aparecendo, em geral, no pri-
meiro ano de vida. Pode se apresentar
desde a forma mais branda e localizada,
até as mais graves. Predispde a infeccoes
cutaneas bacterianas e virais e a terapia
requer hidratacao da pele e corticoide
topico e, se indicado, sistémico’*7.

A trombocitopenia e plaquetas de ta-
manho reduzido sdo os achados clinicos
mais caracteristicos para suspeita da sin-
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drome. A confirmagao do diagnéstico
se da pela diminui¢do ou auséncia da
proteina SWA nas células sanguineas ou
através da presenga de uma mutagao no
gene WASP?. A histoéria familiar também
deve ser investigadaZ.
Antibioticoterapia adequada e reposi-
¢ao de gamaglobulina sao medidas que
aumentam a expectativa de vida dos do-
entes**®. As transfusoes de plaquetas po-
dem ser usadas em algumas situagoes de
hemorragias e o transplante de células-
-tronco hematopoiéticas, do sangue do
cordao umbilical ou de medula 6ssea, é
a Unica terapia curativa. Nao sdo reco-
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mendadas vacinas com virus vivos'*.
Os pacientes, geralmente, sobrevivem
até os 20 anos e as principais causas de
morte sdo: infecgoes (44 %), hemorragias
(23%) e neoplasias malignas (26 %)°.
A realizacao do diagnostico precoce e
diferencial e o manejo adequado podem
evitar complica¢oes graves nos doentes,
reduzindo assim a morbimortalidade
relacionada a doenga e aumentando a
qualidade de vida dos pacientes.
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