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Introducao / Descricao do Caso

O défice de glicose-6-fosfato desidrogenase (G6PD) é uma doenca hereditaria com transmissdo ligada ao X,manifestada
por anemia hemolitica (AH) aguda ap6s exposicdo a eventos oxidantes.O tratamento agudo é sintomatico e depende da
gravidade, e a estabilidade clinica depende da evic¢do de precipitantes.Crianca do sexo feminino, 24 meses, previamente
saudavel, pais ndo consanguineos. Observada no SU por palidez com 2 dias de evolucéo e febre de inicio nesse
dia.Observada previamente no médico assistente por urina escura e medicada com amoxicilina/acido clavulanico por
suspeita de ITU.Ao exame objetivo constatada palidez generalizada acentuada e taquicardia com sopro sistélico I1/VI.
Estudo analitico revelou anemia grave (Hb 4.2g/dL), com elevagdo da DHL e ferritina, e haptoglobina indetetavel,
compativel com AH aguda.Teste antiglobulina direto negativo.Mae questionada sobre ingestdo de favas, confirma a sua
primeira ingestao 3 dias antes.Realizado estudo enziméatico qualitativo G6PD - défice presumivel.Necessitou de 2
transfusdes de CE e teve alta com Hb 8g/dL, e assintomética. A sequenciacdo do gene G6PD revelou a presenca de uma
variante patogénica c.1450C>T (p.(Arg484Cys)) em heterozigotia, confirmando o diagndstico.Em curso estudo da
inativacdo aleatéria do X.Mae gravida de feto do sexo masculino. Sem histéria familiar conhecida desta patologia.

Comentarios / Conclusoes

O défice de G6PD deve considerar-se em doentes com AH aguda grave, independentemente do sexo e histéria familiar, e
questionar diretamente a presenca de fatores desencadeantes, nomeadamente consumo de favas.O diagnostico célere
permite prevenir agudizacdes.Pelo seu caracter hereditario e implica¢des clinicas, aconselha-se pesquisa da variante
familiar nos irmaos de sexo masculino.

Palavras-chave : Défice G6PD, Anemia hemolitica, Doenca hereditaria



