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RESU O

Os AA apresentam um caso clínico de uma criança de oito anos e onze meses de idade, raça
amarela com anemia deseritropoiética tipo II, diagnosticado aos dois meses de idade. O rastreio
da forma parcial do Síndrome de degradação das glicoproteinas foi normal, não confirmando a
publicação de Fukuda em 1990.

Dyserythropoietic Anemia Type II. Partial Form of Carbohydrate Deficient
Glycoprotein Syndrome?

The authors present a case of a boy, ag~d 8 years and 11 months, yellow race, with
Dyserythropoietic anemia type II, diagnosed at two months of age. Screening for partial form of
Carbohydrate deficient glycoprotein Syndrome was normal. This result did not confirm the pub
lication by Fukuda in 1990.

INTRODUÇÃO

A Anemia Deseritropoiética Congénita (ADC), é uma
doença familiar congénita de incidência rara, caracteri

zada pela associação de anemia refractária e eritropoiese
ineficaz com multinuclearidade e outras anomalias dos
núcleos dos eritrócitos percursores na medula óssea.

Existem três tipos de ADC que se destinguem entre si

pela morfologia e serologia’.

Fukuda, em 1990, descreveu esta doença hematológi
ca como sendo uma forma parcial do Sindrome de
Degradação das Glicoproteinas (SDG).

Encontrou nos doentes com ADC, um defeito na N
glucosilação das glicoproteinas da membrana eritroci
tária2.

CASO CLÍNICO

LCL, 8 anos e 11 meses de idade (DN-20/1O/1986),
sexo masculino, raça amarela, natural e residente em
Macau.

Nasceu de parto eutócico, termo, Apgar 10 aos 5’.
Peso ao nascer 2500 g, Estatura - 46 cm. Perímetro

craneano - 31 cm.
Doenças anteriores: Aos dois meses - diagnosticado por

um dos autores (G.T.) ADC, Tipo II, com confirmação por
microscopia electrónica. Fez tratamento com ácido fólico -

5 mg 3x 1 semana e vitamina B12-l000 mg/dia.
Aos dois anos hérnia inguinal directa.
Aos três anos convulsão tónica - clónica generaliza

da e E.E.G. revelando actividade lenta da região cerebral
posterior. Fez profilaxia de Fenobarbital até aos seis anos
de idade.

Aos quatro anos - asma, com crises frequentes até à
data.

Antecedentes familiares irrelevantes, com pais não
consanguíneos e uma irmã de 14 anos, saudável.

Ao exame físico há a registar: Peso - 14.200g (P<5) Al
tura - 106 cm (P<5) hipertelorismo, retrognatismo, lábios
grossos, hipertrofia gengival, orelhas displásicas, hipopla
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sia do esmalte, escoliose, lordose e baixa estatura.
Restante exame sem alterações.
Desenvolvimento psicomotor adequado à idade.
Exames subsidiários:
Foram encontradas alterações nos seguintes exames:

Normal - 0,33 - 2,36 gil
Normal - 0,2 - 13 ng/ml
Normal - 0,2 - 0,6 ng/ml
Normal - 70 - 379 mg/dl

Outros exames foram normais para:
Hemograma, Hemoglobina A2 e F, Prova de Coombs,

Folato, Vitamina B 12, Ferro, Ferritina, Colesterol,
Triglicéridos, Cálcio, Fósforo, Transaminases, Proteínas
totais e electroforese, IgM, IgG, cortisol, FSH, TSH,
FT4, prova de clonidina para doseamento de Hormona
de crescimento.

Foi enviado soro para a Universidade de Leuven
(Bélgica), para doseamento de sialotransferrina, cujo re
sultado, fornecido por J. Jaeken, revelou padrão normal,
não confirmando neste caso tratar-se de uma forma par
cial do Sindrome de Degradação das Glicoproteinas.

DISCUSSÃO
O nosso doente apresentava quadro hematológico de

anemia deseritropoiética tipo II, diagnosticada aos dois
meses de idade através de microscopia electrónica.

O tipo ii é caracterizado por apresentar cromatina nor
moblástica e pela sensibilidade dos eritrócitos à hemólise
do ácido.

Difere do tipo 1, cuja cromatina é intranuclear e do tipo
III em que predomina uma multinuclearidade acentuada
(gigantoblastos)1.

A criança manifestou a sua anemia no período lactente,
mas em 50% dos casos, a anemia secundária a eritropo
lese ineficaz, poderá surgir apenas na vida adulta.

A hematocromatose é a principal complicação. Nestes
doentes deverá ser controlada o ferro e a ferritina plas
mática, que no nosso caso estavam normais.

A ADC, tipo II, é a forma mais frequente. A transmis
são é do tipo recessivo e nestes casos deverá fazer-se o
aconselhamento genético aos pais devido ao risco de
recorrência nas futuras gravidezes ser de 25%.

O prognóstico é bom neste tipo de anemia, salva
guardando em alguns casos em que a esplenectomia é
indicada quando a criança é sujeita a um número variá
vel de transfusões.

O SDG, foi descrita pela primeira vez por Jaeken et al,

numa famflia com atraso psicomotor, prolactina, FSH e
LH alterados, défice parcial de TBG e aumento no soro
de Arylsulfatase A e de proteínas no líquido cefalo
raquidiano3.

Desde então já foram descritos mais de 120 casos, cuja
clínica predominante é o atraso psicomotor e alterações
neurológicas4-8.

Também já foi descrito em 1991, um SDG tipo II, com
padrão clínico e laboratorial diferente da forma clássica.
Neste tipo o atraso psicomotor é mais acentuado, mas a
criança não apresenta neuropatia periférica e as altera
ções analíticas são diferentes das verificadas no tipo 1 ou
forma clássica9.

Outras doenças tem sido descritas como formas par
ciais ou secundárias do SDG: galactosémia clássica,
Wiskott-Aldrich e a ADC tipo jj10•

Atendendo ao facto de na publicação Fukuda, ter men
cionado ADC, Tipo II, como sendo uma forma parcial de
SDG, fomos dosear a sialotransferrina, através do envio
do soro para 1. Jaeken, Pediatra e Bioquímico da
Universidade de Leuven-Bélgica, que descreveu o
Síndrome pela primeira vez em 1980.

O resultado foi normal, não confirmando a descrição
de Fukuda em 1990.

Em todo o caso, apesar do resultado ter excÍuído uma
forma parcial do SDG, alguns casos clínicos e laborato
riais necessitam de ser melhor explorados, com o objec
tivo de esclarecer certos factos:

1 - No ADC tipo II, não está descrita uma apresentação
tão multissistémica: fáceis com características de sín
drome, aparecimento de hérnia inguinal, convulsões,
asma, escoliose, lordose, baixa estatura com atraso na
idade óssea.

2 - As análises apresentavam alguns parâmetros altera
dos, descritos no SDG: IgA, Prolactina, LH, Haptoglo
bulina.

Estas alterações clínicas e laboratoriais poderiam per
feitamente ser incluídas no SDG.

Será que a forma parcial descrita por Fukuda poderá
ter um resultado normal nesta idade?

Será que posteriormente numa faixa etária mais
avançada irá ter um padrão anormal no doseamento de
sialotransferrina?

O futuro irá solucionar estas questões.
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• IgA - 5,15g/l
• LH - indoseável
• Prolactina - 5,1 ng/ml
• Haptoglobulina - indoseável
• Idade óssea - 5, 6/12 anos
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