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RESUMO

Os AA apresentam um caso clinico de uma crianga de oito anos e onze meses de idade, raga
amarela com anemia deseritropoiética tipo II, diagnosticado aos dois meses de idade. O rastreio
da forma parcial do Sindrome de degradagéo das glicoproteinas foi normal, ndo confirmando a

publicacdo de Fukuda em 1990.

SUMMARY

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

The authors present a case of a boy, aged 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.

INTRODUCAO

A Anemia Deseritropoiética Congénita (ADC), é uma
doenca familiar congénita de incidéncia rara, caracteri-
zada pela associagdo de anemia refractdria e eritropoiese
ineficaz com multinuclearidade e outras anomalias dos
nicleos dos eritrécitos percursores na medula Gssea.

Existem trés tipos de ADC que se destinguem entre si
pela morfologia e serologial.

Fukuda, em 1990, descreveu esta doeng¢a hematoldgi-
ca como sendo uma forma parcial do Sindrome de
Degradacfo das Glicoproteinas (SDG).

Encontrou nos doentes com ADC, um defeito na N-
glucosilagdo das glicoproteinas da membrana eritroci-
téria2.

CASO CLINICO

LCL, 8 anos e 11 meses de idade (DN-20/10/1986),
sexo masculino, raga amarela, natural e residente em
Macau.

Recebido para publicagfio: 24 de Novembro de 1995
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Nasceu de parto eutdcico, termo, Apgar 10 aos 5.

Peso ao nascer 2500 g, Estatura - 46 cm. Perimetro
craneano - 31 cm.

Doencas anteriores: Aos dois meses - diagnosticado por
um dos autores (G.T.) ADC, Tipo II, com confirmagdo por
microscopia electrénica. Fez tratamento com écido félico -
5 mg 3x / semana e vitamina B12-1000 mg/dia.

Aos dois anos - hérnia inguinal directa.

Aos trés anos - convulsfo ténica - clénica generaliza-
da e E.E.G. revelando actividade lenta da regido cerebral
posterior. Fez profilaxia de Fenobarbital até aos seis anos
de idade.

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

Antecedentes familiares irrelevantes, com pais ndo
consanguineos ¢ uma irma de 14 anos, sauddvel.

Ao exame fisico hd a registar: Peso - 14.200g (P<5) Al-
tura - 106 cm (P<5) hipertelorismo, retrognatismo, ldbios
grossos, hipertrofia gengival, orelhas displdsicas, hipopla-



J.M.S. MARQUES et al

sia do esmalte, escoliose, lordose e baixa estatura.
Restante exame sem alteragdes.
Desenvolvimento psicomotor adequado a idade.
Exames subsididrios:
Foram encontradas altera¢Ses nos seguintes exames:
e IgA - 5,15¢/1 Normal - 0,33 - 2,36 g/l
* LH - indoseavel Normal - 0,2 - 13 ng/ml
» Prolactina - 5,1 ng/ml Normal - 0,2 - 0,6 ng/ml
« Haptoglobulina - indosedvel Normal - 70 - 379 mg/dl
« Idade Gssea - 5, 6/12 anos

Outros exames foram normais para:

Hemograma, Hemoglobina A2 e F, Prova de Coombs,
Folato, Vitamina B12, Ferro, Ferritina, Colesterol,
Triglicéridos, Célcio, Fésforo, Transaminases, Proteinas
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 padrido normal,
ndo confirmando neste caso tratar-se de uma forma par-
cial do Sindrome de Degradagdo das Glicoproteinas.

DISCUSSAO

O nosso doente apresentava quadro hematolégico de
anemia deseritropoiética tipo II, diagnosticada aos dois
meses de idade através de microscopia electrénica.

O tipo II é caracterizado por apresentar cromatina nor-
mobléstica e pela sensibilidade dos eritrécitos a hemélise
do 4cido.

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

A crianca manifestou a sua anemia no periodo lactente,
mas em 50% dos casos, a anemia secunddria a eritropo-
lese ineficaz, podera surgir apenas na vida adulta.

A hematocromatose € a principal complicago. Nestes
doentes devera ser controlada o ferro e a ferritina plas-
matica, que No NOSSO caso estavam normais.

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

O prognéstico é bom neste tipo de anemia, salva-
guardando em alguns casos em que a esplenectomia €
indicada quando a crianga € sujeita a um nimero varia-
vel de transfusdes.

0 SDG, foi descrita pela primeira vez por Jacken et al,
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numa familia com atraso psicomotor, prolactina, FSH e
LH alterados, défice parcial de TBG e aumento no soro
de Arylsulfatase A e de proteinas no liquido cefalo-
raquidiano3.

Desde entdo ja foram descritos mais de 120 casos, cuja
clfnica predominante é o atraso psicomotor e alteragoes
neurolégicas-8.

Também j4 foi descrito em 1991, um SDG tipo II, com
padrdo clinico e laboratorial diferente da forma cldssica.
Neste tipo o atraso psicomotor é mais acentuado, mas a
crianca ndo apresenta neuropatia periférica e as altera-
¢Bes analiticas sdo diferentes das verificadas no tipo I ou
forma cldssica’®.

Outras doengas tem sido descritas como formas par-
ciais ou secunddrias do SDG: galactosémia cldssica,
Wiskott-Aldrich e a ADC tipo I110.

Atendendo ao facto de na publicagdo Fukuda, ter men-
cionado ADC, Tipo 11, como sendo uma forma parcial de
SDG, fomos dosear a sialotransferrina, através do envio
do soro para J. Jaeken, Pediatra e Bioquimico da
Universidade de Leuven-Bélgica, que descreveu o
Sindrome pela primeira vez em 1980.

O resultado foi normal, ndo confirmando a descri¢do
de Fukuda em 1990.

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

1 - No ADC tipo II, ndo est4 descrita uma apresentagao
tdo multissistémica; faceis com caracteristicas de sin-
drome, aparecimento de hérnia inguinal, convulsdes,
asma, escoliose, lordose, baixa estatura com atraso na
idade Ossea.

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

Estas alteracdes clinicas e laboratoriais poderiam per-
feitamente ser incluidas no SDG.

Serd que a forma parcial descrita por Fukuda poderd
ter um resultado normal nesta idade?

Serd que posteriormente numa faixa etdria mais
avancada ird ter um padrdo anormal no doseamento de
sialotransferrina?

O futuro ir4 solucionar estas questdes.
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