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Caso clinico:

@ Identificacao:. homem, 17 anos;

HDA: paciente internado para investigacao de neutropenia
febril com foco infeccioso pulmonar ¢ esplenomegalia a
esclarecer;

Solicitado parecer da dermatologia devido a pele com
p ‘aspecto de mosaico’ e surgimento agudo de nodulos

cutaneos indolores difusos.



HPP. Acompanhamento de "sindrome genetica’ desde o0s 3 meses
de idade em outro servico com perda de seguimento;

Multiplas internacoes por quadros infecciosos na infancia;

Crises convulsivas (ultima crise em 2016) e nistagmo horizontal;

Transtorno de depressao € ansiedade;

Medicacoes de uso continuo: risperidona e carbamazepina;

<« Historia escolar: dificuldade de aprendizagem com perdas de
1 anos letivos;

| 4 e e 0 . = , : d By
geof Historia familiar: pais ndo consanguineos, 2 irmaos higidos.



Cabelos, sobrancelhas e cilios
com fios cinza-prateados






Hipercromia acentuada na face

Areas discromicas salpicadas
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Exames complementares:

Setembro/2025:
TC de torax: TC de abdome:
Hb = 9.4

Esplenomegalia
Leuco = 1100 P 9

o Linfonodos significativa,
(154 neutrofilos) : )
proeminentes no linfonodos
Plg = 71.000 mediastino, proeminentes no

retroperitonio.
RNI = 1,53

( Pancitopenia ) <+ (Linfonodomegalia) -+ C Esplenomegalia )




Conduta:

Hematologia

Avaliacao com especialidades: Oftalmologia

Genetica

USG dos nodulos cutaneos:

Biopsia da medula o0ssea.

Qo
Biopsia excisional por fuso dos nodulos;






Crises Cabelos
Linfonodomegalia

convulsivas prateados
Pancitopenia 3 i
: p~ Depressao e e hipocromia
e infecgoes ansiedade
gutata
recorrentes
Esplenomegalia Nistagmo Dificuldade de

horizontal aprendizagem



Crises Cabelos

convulsivas prateados
Doenca i Hipercromia
hematoldgica et e e hipocromia
9 ansiedade gutata
Nistagmo Dificuldade de

horizontal aprendizagem



Cabelos
prateados

| AP Hipercromia
e hipocromia

hematologica gutata

Alteracoes
heurologicas



Disturbio
pigmentar

Doenca
hematologica

Alteracoes
heurologicas



Disturbio
pigmentar
Doenca

hematologica

Alteracoes
heurologicas



/ Chediak-Higashi

Sindrome de Griscelli

\ Sindrome de Elejalde




/ Chediak-Higashi

Sindrome de Griscelli

\ Sindrome de Elejalde







( Microscopia optica ) ( Dermatoscopia digital )

Haste Haste
normal do
paciente

Aglomerados regulares de melanina na haste capilar



( Haste capilar normal)

Cuticula

Cortex

- Vgﬂ"gv

Medula

Granulos de
melanina
pequenos e
dispersos

Imagem gerada por IA

Cuticula

Cortex

I Pequenos

: aglomerados
 de melanina

I dispostos

: regularmente



Esfregaco de sangue periférico (12/09/25). Macrofagos e
neutrofilos com granulacoes gigantes grosseiras no citoplasma.

Neutrofilos com granulagcoes Neutrofilos com granulacoes
citoplasmaticas normais’ citoplasmaticas gigantes®

* 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.



Sindrome de
Chediak-Higashi
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USG do nodulo

No subcutaneo: imagens arredondadas,
hiperecoicas, envoltas por imagem
hipoecogénica, sugestivo de edema.
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Paniculite citofagica:

sindrome hemofagocitica
(fase acelerada)



Discussao:

Sindrome dos cabelos prateados: doencas autossomicas recessivas
raras caracterizadas por lisossomos nao funcionais.

Sindrome Sindrome Sindrome

de Chediak- de de
Higashi Griscelli Elejalde



Sindrome Chediak-Higashi:

Proteina LYST (CHST1)

Mutacao — proteina

I 4 ™
ANVA \/ — - —B—J—| Dominio | __o 55 funcional ou ausente
OO — HFHEHEE s ,
» >4 : . ) — falha no trafego
Mutagao no gene Funcao: regula o trafego e a fusao de lisossomos s
LYST (1 42-43) com vesiculas em diferentes tipos celulares

g Lysosomal Trafficking Regulator.

Imagem gerada por IA



Fisiopatologia:

| CELULA NORMAL |

Lisossomo
primario

Lisossomo

primario
—X-->
Complexo Defeito na Comp'ex.o
; & 3 de Golgi
de Golgi fusao e trafego . <0 d
lisossomal Arlagaoge

granulos gigantes

(estrutura anormal
e funcao prejudicada)

Lisossomos
maduros

Lisossomos

Imagem gerada por IA



C Conseqgqueéncias nas celulas )

N
NEUTROFILOS CELULAS NK PLAQUETAS MELANGCITOS
E LINFOCITOS T
Imunodeficiéncia Diatese Albinismo
combinada hemorragica oculocutaneo parcial
y,

}

[ Fase acelerada (sindrome hemofagocitica) ]

Imagem gerada por IA
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Facial cutaneous pigmentation pattern helps ditferentiate between
Griscelli syndrome and Chediak—Higashi syndrome

Marco Antonio Yamazaki-Nakashimada' | Maria Isabel Solis-Gamboa' |

_ . 2 Tor ~ Yeverrd s
Chiharu Murata® | Marimar Saez-de-Ocariz

Sinal das bochechas queimadas de sol (sunburnt-cheeks sign)
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Istoria natural da doenca:

Inicio da doenca apos o nhascimento e antes dos cinhco anos
de idade;

807% dos obitos ocorrem na primeira decada de vida;

Infecgoes recorrentes;

85%:. Fase acelerada com linfoproliferacao em o6rgaos vitais;

Fase adulta: sintomas neurologicos progressivos.



Fase acelerada
(sindrome hemofagocitica):

Ativacao iInadequada de macrofagos, levando a s
hemofagocitose e liberacao excessiva de citocinas pro-
inflamatorias;

Infiltracao linfocitica difusa do figado, baco, medula
g2 Ossea, ganglios linfaticos e sistema nervoso central;

|

Febre, hepatoesplenomegalia, linfadenopatia,
neutropenia, anemia, trombocitopenia.



Paniculite citofagica:

Paniculite lobular rara caracterizada por infiltracao do tecido
adiposo por histiocitos hemofagociticos;

Associa-se a estados de inflamacao intensa, como a fase
acelerada da Sindrome de Chediak-Higashi.

Placas ou nodulos Sinais sistémicos
subcutaneos dolorosos I inflamatorios



Clinical, Cosmetic and Investigational Dermatology Dove

CASE REPORT

Cytophagic Histiocytic Panniculitis Presenting as
Subcutaneous Nodules and Generalized
Edema — A Case Report

Received: 20 September 2023
Accepted: 28 November 2023

Jiayi Yang®, Lihong Chen*, Ruofei Shi, Xiaoqing Zhao, Meng Pan, Jie Zheng Published: 12 December 2023




Diagnostico:

Padrao ouro:

Testes geneticos moleculares para detectar as
alteracoes no gene LYST,;

Na pratica:

Esfregaco periferico: Microscopia da haste capilar:

granulos citoplasmaticos + aglomerados regulares de
grosseiros; melanina.



Tratamento:

Transplante alogenico de celulas-tronco hematopoieticas;

Cura a disfuncao Nao impede a progressao do
hematologica e imunologica; comprometimento neurologico;

Na fase acelerada: corticoterapia e quimioterapia.



Motivos da apresentacao:

Apresentar um caso em que o fenotipo capilar constituiu achado

clinico sugestivo de imunodeficiéencia genetica, contribuindo
para o reconhecimento da sindrome;

Descrever manifestacao cutanea relacionada a fase acelerada
(sindrome hemofagocitica) da doenc¢a.
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