Sindrome
de Chediak-Higashi,
imunodeficiéncia autossomica
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O que?

A sindrome de Chédiak-Higashi, também conhecida como sindrome de Begnez-Cesar, € uma doenca autossOmica recessiva rara que causa
imunodeficiéncia, caracterizada pela presenca de granulos anormalmente grandes no citoplasma de diversas células, nomeadamente em
leucdcitos, afetando vdrios sistemas.
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Etiologia

Diagnostico

O diagndstico de CHS deve ser considerado em qualquer

A sindrome de Chédiak-Higashi é causada por mutacdes no

gene LYST ou CHS1, loca
cromossoma 1[19g42-43]

izado no braco longo do
, 0 qual regula o trafego lisossomal.

crianca com pigmentacdo diminuida e suscetibilidade
anormal & infecdo. Pode ser realizado pela observacéo
microscopica de um esfregaco de sangue periférico ou de

Atualmente, sGo conhecidas cerca de 40 mutacodes
diferentes, incluindo mutacdes nonsense, missense,
delecdes e insercdes, embora apenas oito sejam

consideradas patoldgicas, ja que conduzem & sintese da

proteina CHS1 truncada.
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codoes 50, 1029 e 566.
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Hereditariedade

Autosomal Recessive Inheritance Pattern

Na heranca autossOdmica recessiva
OS pais de um doente
frequentemente sdo sauddveis,
sendo apenas portadores de um
gene mutado, ou seja, sdo
heterozigdticos. Contudo, quando
ambos 0s progenitores transmitem
a0 seu descendente essa mutacdo,
a doenca vai manifestar-se devido
a homozigotia. @ g ¥

i \

CHILD DOESN'T HAVE
CONDITION & NOT A CARRIER
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CHILDREN DON'T HAVE CONDITION
BUT ARE CARRIERS

75% OF CHILDREN DON'T HAVE THE CONDITION

Albinismo oculocutdneo

Nistagmo

Sangramento prolongado e
hematomas fdaceis

Infecdes virais, bacterianas e
fungicas frequentes

Fotossensibilidade

Dorméncia dos membros

Baixa imunidade

incluem mutacoes
estruturais nos codoes 40, 489, 633, 1026
e 3197 e mutacdes nonsense nosS
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25% HAVE THE CONDITION

medula dsseq, e a confirmacdo molecular pode ser obtida

pela pesquisa de variantes bialélicas no gene LYST. ' -

Atualmente pode recorrer-se ao diagndstico pré-natal, . o

através do estudo de sangue fetal ou de células do liquido ’ h.

amnidtico. N Q A o
retirado de: https://www.tiraojaleco.com.br/2017/02/0s-neutrofilos.html

Sindrome Chediak-Higashi

Fases da doenca

« Fase Inicial -> Ndo apresenta sintomas

* Fase acelerada -> Os glébulos brancos dividem-se
incontrolavelmente e invadem muitos 6rgdos do
corpo. Esta fase estd associada a febre , episddios
de sangramento anormal, infecdes avassaladoras
e faléncia dos 6rgdos.

retirado de : https://www.tau.ac.il/medicine/tau-only/webpath/hemehtml/heme224.htm

* A progressdo da doenca pode ser varidvel, mas conduz &
morte do doente, geralmente devida a infecdes recorrentes
ou ao desenvolvimento de uma fase acelerada com
linfoproliferacdo nos principias 6rgdos.

* Cerca de 80% das mortes ocorrem na primeira déecada de
vida.

* Os doentes que sobrevivem até a idade adulta desenvolvem
sintomas neuroldgicos progressivos.
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Incidencia

o Doenca geneética rara com menos de 500 casos registados mundialmente
o Tlodas as faixas etdrias podem ser afetadas. No entanto, o inicio da doenca

ocorre tipicamente antes dos cinco anos de idade.
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N&o existe um tratamento especifico para esta doenca, mas para controlar os
sintomas pode recorrer-se a: -
o Transplante de medula dsseq;
o Quimioterapia;
o Antibidticos e corticdides

Facto curioso:

rara,

A SCH tem sido descrita na maioria das populacdes humanas e é& geralmente muito
exceto por um conjunto de casos no Estado de Tachira,

indubitavelmente assoclados a consangulnilidade neste grupo.

nos Andes venezuelanos, qgque estdao

Webgrafia

https://healthjade.net/chediak-higashi-syndrome/
https://www.msdmanuals.com/pt-pt/profissional/imunologia-dist%C3%BArbios-
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