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Titulo

Resumo: Introducgao / Descricdo do Caso

Introdugédo: As neutropenias congénitas sdo um conjunto de doencgas, com incidéncia estimada em 6:1 milhdo
nados-vivos, caracterizadas por marcada susceptibilidade infecciosa. O defeito de GBPC3 esta associado a
neutropenia sindrémica, com transmissao AR. Os doentes apresentam uma grande heterogeneidade clinica,
podendo ter manifestagdes imunes/hematoldgicas e ndo imunes, nomeadamente cardiacas, pulmonares, uro-
genitais e a presencga de circulagao colateral visivel exuberante.

Caso clinico: Rapaz de 8 anos, paquistanés, filho de pais consanguineos. Com antecedentes de multiplos
internamentos por hipoxémia secundaria a infegbes respiratorias. Internado num Hospital terciario em 2014 por
insuficiéncia respiratéria, com bronquiectasias, hipertensao pulmonar e cardiopatia congénita (por insuficiéncia
tricuspide e 3 veias pulmonares). Ao exame objectivo destacava-se facies peculiar, com ponte nasal alargada,
hipocratismo digital, com criptorquidia bilateral, hérnia inguinal e circulagdo colateral exuberante. Analiticamente,
neutropenia e trombocitopenia flutuantes, hipogamaglobuminémia IgM e linfopenia NK. O mielograma n&o revelou
blogueios maturativos. A conjugacao de sinais e sintomas levantou a hip6tese de Sindrome de Dursun, confirmada
pelo estudo genético (mutagdo em homozigotia no gene da G6PC3). Actualmente sob terapéutica com G-CSF e
antibioticoterapia profilactica, com diminuigdo das intercorréncias infecciosas.

Comentarios / Conclusodes

Discussao: E fundamental o reconhecimento precoce destes doentes, de maneira a optimizar o seu seguimento e
oferecer aconselhamento genético da familia. Trata-se do primeiro caso descrito em Portugal, realgando-se a
importancia da existéncia de centros especializados no estudo e seguimento destas patologias.
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