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I d e n t i f i c a ç ã o : h o m e m , 1 7 a n o s ;

Caso clínico:

H D A : p a c i e n t e i n t e r n a d o p a r a i n v e s t i g a ç ã o d e n e u t r o p e n i a
f e b r i l c o m f o c o i n f e c c i o s o p u l m o n a r e e s p l e n o m e g a l i a à
e s c l a r e c e r ;

S o l i c i t a d o p a r e c e r d a d e r m a t o l o g i a d e v i d o à p e l e c o m
“ a s p e c t o d e m o s a i c o ” e s u r g i m e n t o a g u d o d e n ó d u l o s
c u t â n e o s i n d o l o r e s d i f u s o s .



HPP : Acompanhamento de “s índrome genét ica ” desde os 3 meses
de idade em outro serv iço com perda de seguimento ;

Múlt ip las internações por qu adros inf eccios os na infânc ia ;

Cr is es convu ls ivas (ú l t ima cr ise em 2016) e nis tagmo hor izontal ;

T ranstorno de depres s ão e ans iedade ;

Medicações d e u s o cont ínu o : r i sper idona e carbamazepina ;

His tór ia f amil iar : pais não consanguíneos , 2 i rmãos h íg idos .

His tór ia es colar : dif icu ldade de aprendizagem com perdas de
anos let ivos ;



C a b e l o s ,  s o b r a n c e l h a s  e  c í l i o s  
c o m  f i o s  c i n z a - p r a t e a d o s

Exame dermatológico:





H i p e r c r o m i a  a c e n t u a d a  n a  f a c e

Á r e a s  d i s c r ô m i c a s s a l p i c a d a s







N ó d u l o s  i n d o l o r e s

DorsoFace



Pancitopenia Linfonodomegalia Esplenomegalia

Laboratório

H b =  9 , 4

L e u c o =  1 1 0 0  
( 1 5 4  n e u t r ó f i l o s )

P l q =  7 1 . 0 0 0

Setembro/2025:

TC de tórax:

L i n f o n o d o s  
p r o e m i n e n t e s n o  

m e d i a s t i n o .

TC de abdome:

E s p l e n o m e g a l i a  
s i g n i f i c a t i v a ,  

l i n f o n o d o s  
p r o e m i n e n t e s n o

r e t r o p e r i t ô n i o .

Exames complementares:

R N I  =  1 , 5 3



Conduta:

U S G d o s n ó d u l o s c u t â n e o s ;

A v a l i a ç ã o c o m e s p e c i a l i d a d es :

B i ó p s i a e x c i s i o n a l p o r f u s o d o s n ó d u l o s ;

B i ó p s i a d a m e d u l a ó s s e a .

H e m a t o l o g i a

O f t a l m o l og i a

G e n é t i c a
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E s f r e g a ç o d e s a n g u e p e r i f é r i c o ( 1 2 / 0 9 / 2 5 ) : M a c r ó f a g o s e
n e u t r ó f i l o s c o m g r a n u l a ç õ e s g i g a n t e s g r o s s e i r a s n o c i t o p l a s m a .

* Toro C, Morimoto M, Malicdan MCV, et al. Chediak-Higashi syndrome. In: Adam MP, Bick S, Mirzaa GM, et al., editors. GeneReviews®. Seattle (WA): University of Washington, Seattle; 1993-2026.

N e u t r ó f i l o s  c o m  g r a n u l a ç õ e s  
c i t o p l a s m á t i c a s  n o r m a i s *

N e u t r ó f i l o s  c o m  g r a n u l a ç õ e s  
c i t o p l a s m á t i c a s  g i g a n t e s *



Síndrome de 

Chediak-Higashi



Qual a explicação dos nódulos cutâneos?

P a n i c u l i t e p o r  
d o e n ç a  

i n f l a m a t ó r i a ?

M i c o s e  p r o f u n d a  
o u  i n f e c ç ã o  
b a c t e r i a n a ?  



No subcutâneo: imagens arredondadas, 
hiperecoicas, envoltas por imagem 

hipoecogênica, sugestivo de edema. 

Dorso

USG do nódulo



Histopatológico:

Nódulo cutâneo - abdome



Hemocitofagocitose

Nódulo cutâneo - abdome



Medula óssea

Hemocitofagocitose



Imuno-histoquímica:

Ki67 CD4

CD7CD8

CD68

MO: Mieloperoxidase



Paniculite citofágica: 

síndrome hemofagocítica 
(fase acelerada)



Discussão:

S í n d r o m e  d o s  c a b e l o s  p r a t e a d o s :  d o e n ç a s  a u t o s s ô m i c a s  r e c e s s i v a s  
r a r a s  c a r a c t e r i z a d a s  p o r  l i s o s s o m o s  n ã o  f u n c i o n a i s .

S í n d r o m e  

d e  

E l e j a l d e

Raghuveer C, Murthy SC, Mithuna MN, Suresh T. Silvery hair with speckled dyspigmentation: Chediak-Higashi syndrome in three Indian siblings. Int J Trichology. 2015 7(3):133-5.

S í n d r o m e  

d e  

G r i s c e l l i

S í n d r o m e  

d e  C h e d i a k -

H i g a s h i



Síndrome Chediak-Higashi:

Lysosomal Trafficking Regulator.

(1q 42-43)

Imagem gerada por IA



Fisiopatologia:

Imagem gerada por IA



Imagem gerada por IA

Consequências nas células

Imunodeficiência 
combinada

Diátese 
hemorrágica

Albinismo 
oculocutâneo parcial

Fase acelerada (síndrome hemofagocítica)



Al-Khenaizan S. Hyperpigmentation in Chediak-Higashi syndrome. J Am Acad Dermatol. 2003;49(5).
Fantinato GT, Cestari SCP, Afonso JPJM, Sousa LS, Enokihara MMS. Você conhece esta síndrome?. An Bras Dermatol. 2011;86(5):1029.

Greene S, Soldatos A, Toro C, Zein WM, Snow J, Lehky TJ, et al. Chediak-Higashi syndrome: hair-to-toe spectrum. Semin Pediatr Neurol. 2024;52:101168. 



Sinal das bochechas queimadas de sol (sunburnt-cheeks sign)



História natural da doença:

I n f e c ç õ e s  r e c o r r e n t e s ;  

8 0 %  d o s  ó b i t o s o c o r r e m  n a  p r i m e i r a  d é c a d a  d e  v i d a ;

I n í c i o  d a  d o e n ç a  a p ó s  o  n a s c i m e n t o  e  a n t e s  d o s  c i n c o  a n o s  
d e  i d a d e ;

8 5 % :  F a s e  a c e l e r a d a  c o m  l i n f o p r o l i f e r a ç ã o e m  ó r g ã o s  v i t a i s ;

F a s e  a d u l t a :  s i n t o m a s  n e u r o l ó g i c o s  p r o g r e s s i v o s .

Greene S, Soldatos A, Toro C, Zein WM, Snow J, Lehky TJ, et al. Chediak-Higashi syndrome: hair-to-toe spectrum. Semin Pediatr Neurol. 2024;52:101168. 



I n f i l t r a ç ã o l i n f o c í t i c a d i f u s a d o f í g a d o , b a ç o , m e d u l a
ó s s e a , g â n g l i o s l i n f á t i c o s e s i s t e m a n e r v o s o c e n t r a l ;

Greene S, Soldatos A, Toro C, Zein WM, Snow J, Lehky TJ, et al. Chediak-Higashi syndrome: hair-to-toe spectrum. Semin Pediatr Neurol. 2024;52:101168. 

F e b r e , h e p a t o e s p l e n o m e g a l i a , l i n f a d e n o p a t i a ,
n e u t r o p e n i a , a n e m i a , t r o m b o c i t o p e n i a .

A t i v a ç ã o i n a d e q u a d a d e m a c r ó f a g o s , l e v a n d o à
h e m o f a g o c i t o s e e l i b e r a ç ã o e x c e s s i v a d e c i t o c i n a s p r ó -
i n f l a m a t ó r i a s ;

Fase acelerada 
(síndrome hemofagocítica):



A s s o c i a - s e a e s t a d o s d e i n f l a m a ç ã o i n t e n s a , c o m o a f a s e
a c e l e r a d a d a S í n d r o m e d e C h e d i a k - H i g a s h i .

Hilton DA, O'Malley BP, Durrant ST. Histiocytic cytophagic panniculitis. Postgrad Med J. 1990;66(781):958-61

P a n i c u l i t e l o b u l a r r a r a c a r a c t e r i z a d a p o r i n f i l t r a ç ã o d o t e c i d o
a d i p o s o p o r h i s t i ó c i t o s h e m o f a g o c í t i c o s ;

Paniculite citofágica:

P l a c a s o u  n ó d u l o s  
s u b c u t â n e o s  d o l o r o s o s

S i n a i s  s i s t ê m i c o s  
i n f l a m a t ó r i o s





Diagnóstico:

T e s t e s  g e n é t i c o s  m o l e c u l a r e s  p a r a  d e t e c t a r  a s  
a l t e r a ç õ e s  n o  g e n e  L Y S T ;

P a d r ã o o u r o :

N a p r á t i c a :

M i c r o s c o p i a  d a  h a s t e  c a p i l a r :
a g l o m e r a d o s  r e g u l a r e s  d e  

m e l a n i n a .

E s f r e g a ç o  p e r i f é r i c o :  
g r â n u l o s  c i t o p l a s m á t i c o s  

g r o s s e i r o s ;  

Talbert ML, Malicdan MCV, Introne WJ. Chediak-Higashi syndrome. Curr Opin Hematol. 2023 1;30(4):144-151. 



Tratamento:

Transplante alogênico de células-tronco hematopoiéticas; 

Cura a disfunção 
hematológica e imunológica; 

Não impede a progressão do 
comprometimento neurológico;

Na fase acelerada: corticoterapia e quimioterapia.

Talbert ML, Malicdan MCV, Introne WJ. Chediak-Higashi syndrome. Curr Opin Hematol. 2023 1;30(4):144-151. 



Motivos da apresentação:

A p r e s e n t a r u m c a s o e m q u e o f e n ó t i p o c a p i l a r c o n s t i t u i u a c h a d o
c l í n i c o s u g e s t i v o d e i m u n o d e f i c i ê n c i a g e n é t i c a , c o n t r i b u i n d o
p a r a o r e c o n h e c i m e n t o d a s í n d r o m e ;

D e s c r e v e r m a n i f e s t a ç ã o c u t â n e a r e l a c i o n a d a à f a s e a c e l e r a d a
( s í n d r o m e h e m o f a g o c í t i c a ) d a d o e n ç a .



Referências:
1. Ajitkumar A, Yarrarapu SNS, Ramphul K. Síndrome de Chediak-Higashi. [Atualizado em 24 de julho de 2023]. Em: StatPearls [Internet]. Treasure Island (FL): StatPearls

Publishing; 2026.

2. Al-Khenaizan S. Hyperpigmentation in Chediak-Higashi syndrome. J Am Acad Dermatol. 2003;49(5).

3. Fantinato GT, Cestari SCP, Afonso JPJM, Sousa LS, Enokihara MMS. Você conhece esta síndrome?. An Bras Dermatol. 2011;86(5):1029.

4. Greene S, Soldatos A, Toro C, Zein WM, Snow J, Lehky TJ, et al. Chediak-Higashi syndrome: hair-to-toe spectrum. Semin Pediatr Neurol. 2024;52:101168.

5. Hilton DA, O'Malley BP, Durrant ST. Histiocytic cytophagic panniculitis. Postgrad Med J. 1990;66(781):958-61

6. Omer Javed, Bushra Kaleem, Sana Naveed, Anila Aali, Hamza Khan. HEMOPHAGOCYTIC LYMPHOHISTIOCYTOSIS - A PRESENTATION OF ACCELERATED PHASE OF
CHEDIAK HIGASHI SYNDROME; CASE REPORT AND CLINICOPATHOLOGICAL REVIEW. J Ayub Med Coll Abbottabad [Internet]. 2024. 30; 36(2):454-8.

7. Raghuveer C, Murthy SC, Mithuna MN, Suresh T. Silvery hair with speckled dyspigmentation: Chediak-Higashi syndrome in three Indian siblings. Int J Trichology. 2015
7(3):133-5.

8. Siddiahgari S, Soma SK, Penmetcha C, Vaddadi S, Bandi V, Lingappa L. Case series on Silvery Hair Syndromes: Single Center Experience. Indian J Dermatol. 2022;67(2):164-
168.

9. Slivers of Hair - A Clue to Uncover Silver Hair Syndromes. Nivetha Ganeshan, Muthukumaran Rajaram, Madhavan Ramamoorthy, Bharathi Sukumar Department of
Dermatology, Venereology and Leprology, Coimbatore Medical College and Hospital, Coimbatore, Tamil Nadu, India

10. Talbert ML, Malicdan MCV, Introne WJ. Chediak-Higashi syndrome. Curr Opin Hematol. 2023 1;30(4):144-151.

11. Toro C, Morimoto M, Malicdan MCV, et al. Chediak-Higashi syndrome. In: Adam MP, Bick S, Mirzaa GM, et al., editors. GeneReviews®. Seattle (WA): University of Washington,
Seattle; 1993-2026.

12. Yang J, Chen L, Shi R, Zhao X, Pan M, Zheng J. Cytophagic histiocytic panniculitis presenting as subcutaneous nodules and generalized edema - a case report. Clin Cosmet
Investig Dermatol. 2023;16:3541-3545.

13. Yamazaki-Nakashimada MA, Solis-Gamboa MI, Murata C, Saez-de-Ocariz M. Facial cutaneous pigmentation pattern helps differentiate between Griscelli syndrome and
Chediak-Higashi syndrome. Pediatr Int. 2024 ;66(1):e15839.





Obrigada!


	Slide 1
	Slide 2
	Slide 3
	Slide 4
	Slide 5
	Slide 6
	Slide 7
	Slide 8
	Slide 9
	Slide 10
	Slide 11
	Slide 12
	Slide 13
	Slide 14
	Slide 15
	Slide 16
	Slide 17
	Slide 18
	Slide 19
	Slide 20
	Slide 21
	Slide 22
	Slide 23
	Slide 24
	Slide 25
	Slide 26
	Slide 27
	Slide 28
	Slide 29
	Slide 30
	Slide 31
	Slide 32
	Slide 33
	Slide 34
	Slide 35
	Slide 36
	Slide 37
	Slide 38
	Slide 39
	Slide 40
	Slide 41
	Slide 42
	Slide 43
	Slide 44
	Slide 45
	Slide 46
	Slide 47

