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RESUMO

Em 1937, o Dr. Alfred Wiskott, um pediatra alemé&o, descreveu casos clinicos de trés
irmaos que cursaram com trombocitopenia, diarreia sanguinolenta, eczema e otites
de repeticdo. Todos morreram nos primeiros anos de vida, devido a hemorragia
intestinal e septicemia. Ademais, esse pesquisador notou que nesta mesma familia
dos trés irmaos afetados havia mais quatro irmas que ndo contrairam a doenca.
Portanto, foi elaborada a hipétese que esta sindrome era uma trombocitopatia
hereditaria, que afetava mais meninos de baixa idade (SOUZA, M. S.; AMARAL, S.
M. M. 2011). Tendo como base esta pesquisa, hoje € sabido que a Sindrome de
Wiskott-Aldrich  (WAS) €& uma imunodeficiéncia primaria que envolve
imunodeficiéncias humoral e celular combinadas e € uma heranca € recessiva ligada
ao cromossomo X. Esta Sindrome é causada por mutagdes no gene que codifica a
WASP, uma proteina citoplasmatica necesséria a sinalizacdo normal dos linfécitos B
e T. (FERNADEZ, J. 2016). Sendo os linfocitos uma das principais defesas do
organismo, o individuo sujeito a essa condicdo pode desenvolver com mais
facilidade infec¢cBes por bactérias piogénicas e microrganismos oportunistas. As
manifestacfes clinicas caracteristicas incluem trombocitopenia com plaguetas
pequenas (sendo essa a principal caracteristica para diagnostico da WAS), eczema,
infeccbes recorrentes e incidéncia aumentada de manifestagcdes autoimunes e
malignidades (GONZALEZ, I. G.; CARVALHO, B. T. C. 2011). Dentre os sinais e
sintomas supracitados, geralmente o0s primeiros que se manifestam sdo as
alteracbes hemorragicas (normalmente diarreia sanguinolenta), seguida de
infeccbes respiratérias recorrentes, 0 eczema e a plaquetopenia. O diagndstico da
WAS ¢é feito pela observacdo dos parédmetros que sao alterados, ou seja,
principalmente pela contagem baixa de plaquetas, a baixa contagem e hipofuncéo
dos linfocitos, niveis elevados de IgE e IgA, entre outros. E valido considerar que o
exame fisico para o diagnéstico de eczema e das infec¢cdes respiratorias de
repeticdes, assim como uma boa anamnese com foco na possivel histéria familiar
sdo de extrema importancia para um diagnoéstico precoce da doenca. O tratamento
visa 0 uso de antibiéticos para tratamento das infeccbes recorrentes, 0 uso de
corticoides para conter o eczema e a transfusao de plaguetas é restrito aos casos de
sangramento ativo. Entretanto, o Unico método curativo é o transplante de células
tronco hematopoiéticas através do transplante de medula. O tratamento com o
transplante € imprescindivel para a longevidade desses pacientes, pois sem ele a
sobrevida passa a ser menor do que duas décadas de vida. O objetivo desse
trabalho permeia a relevancia do conhecimento das imunodeficiéncias, mesmo que
raras (no caso da WAS, é estimado que a incidéncia seja de 1 a 10, em 1 milhdo de
individuos), pois o tratamento da sindrome em questdo é acessivel e pode ser cada
vez mais facilitado quando se tem consciéncia dela, sobretudo pelos académicos.
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