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RESUMO 

Introdução: a síndrome de hermansky – pudlak é uma doença genética caracterizada por albinismo 

oculocutâneo, disfunção plaquetária, e em alguns casos também há colite, insuficiência renal e fibrose 

pulmonar. Apresentação do caso: paciente, 4 anos, buscou atendimento para investigação de episódios 

frequentes de gengivorragia, epistaxe e hematomas nos membros inferiores. Discussão: o diagnóstico é 

realizado pela clínica do albinismo oculocutâneo associada ao déficit placentário e teste genético. O 

tratamento consiste em acompanhamento multidisciplinar para melhorar a qualidade de vida do paciente. 

Conclusão: por se tratar de uma doença rara e de difícil diagnóstico é importante compreender a 

patogenicidade para evitar complicações e fornecer melhor qualidade de vida. 

 

Palavras-chave: Hermansky – Pudlak, Albinismo, Sangramentos. 

 

 

1 INTRODUÇÃO 

A síndrome de Hermansky-Pudlak (SHP) é considerada uma patologia incomum, sendo essa 

autossômica recessiva e com seu primeiro relato datado em 1959. Embora rara, é relativamente habitual em 

Porto Rico, onde sua prevalência chega a aproximadamente 1 em 1.800 pessoas na ilha, representando 

aproximadamente 50% da totalidade de casos no mundo. Já a prevalência mundial está próxima de 1 em 

500.000 a 1.000.000 em indivíduos não porto- riquenhos. 

A SHP se mostra através de uma hipopigmentação da pele, olhos e cabelos. Diátese hemorrágica 

secundária a uma falha de armazenamento de plaquetas. Além de outros acometimentos como neutropenia, 

colite granulomatosa, fibrose pulmonar, distúrbios renais e cardíacos. 

Por enquanto, foram identificados 11 subtipos (SHP 1-11) relacionados com diferentes mutações 

genéticas (HPS1, AP3B1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6, DTNBP1, BLOC1S3, BLOC1S6, AP3D1, 

BLOC1S5). 

A expectativa de vida dos portadores de SHP gira em torno de 40 a 50 anos. Tornando seu tratamento 

desafiador, haja vista que a letalidade nesses pacientes por complicações diretamente relacionadas à doença 

é próxima de 70% . 

Aqui iremos elucidar o entendimento sobre a SHP, abordando suas manifestações clínicas, 

diagnóstico assim como manejo e terapias. Este trabalho pretende aumentar o debate sobre tal patologia que 

além de rara, possui inúmeras barreiras e lacunas em todo seu seguimento. 

 

 



 
 

2 APRESENTAÇÃO DO CASO 

Paciente pediátrica G.L.A de 4 anos em consulta no ambulatório de especialidades médicas para 

acompanhamento de puericultura e investigação de episódios frequentes de gengivorragia. Pais referem que 

os sangramentos se iniciam espontaneamente ou relacionados com escovação dentária. Também relatam 

alguns episódios de epistaxe nos últimos meses e surgimento de hematomas em membros inferiores, além 

de demora para “estancar sangramento em pequenos ferimentos” - SIC. 

A história pregressa evidenciou duas internações por pneumonia, IVAS frequentes (10- 14 episódios 

por ano), uso de aerolin diário devido crises de dispneia aos médios e grandes esforços, fotossensibilidade, 

albinismo óculo-cutâneo. História familiar: ancestralidade paterna de Porto Rico, pai apresenta 

sangramentos semelhantes, porém menos frequentes. 

Exame físico: bom estado geral, hipocorada +/4+, hidratada, anictérica, acianótica, afebril, ativa e 

reativa, pele clara, numerosos nevus em face e dorso, sem linfonodomegalias. Ausculta pulmonar com 

murmúrios vesiculares globalmente diminuídos, roncos de transmissão esparsos, saturação 94% em ar 

ambiente, sem esforço respiratório, expansibilidade torácica normal. Abdome inocente. Extremidades sem 

edemas, tempo de enchimento capilar de 3 segundos, discreto baqueteamento digital. 

Exames laboratoriais realizados no último mês evidenciaram anemia normocítica e normocrômica, 

plaquetopenia, leucopenia e neutropenia, além de alteração no tempo de sangramento - Hb: 10,1 // Ht: 34% 

// VCM: 81 // HCM: 32 // Leuco: 3500 // Segmentados: 900 // Plaquetas: 110 mil // Tempo de sangramento: 

5 min (VR: 1-3 min). 

A tomografia computadorizada de tórax evidenciou anormalidades com padrão em vidro fosco e 

padrão reticular em região subpleural e basal, além de bronquiectasias. Laudo sugerindo fibrose pulmonar 

moderada. 

 

3 DISCUSSÃO 

A síndrome de Hermansky e Pudlak se caracteriza por uma desordem genética autossômica recessiva 

que acarreta em disfunções óculo-cutâneas, plaquetárias e, em alguns quadros, há fibrose pulmonar, 

insuficiência renal e colite. 

Prevalece em Porto Rico e nos alpes suíços, tendo sido descrita primeiramente na Tchecoslováquia, 

no ano de 1959, por Hermansky e Pudlak. Estima-se que afete entre 1 em cada 500.000 a 1 em cada 

1.000.000 de indivíduos no mundo todo. 

O diagnóstico é feito pela clínica, além de teste genético para avaliação do prognóstico. Entretanto, 

apesar do teste genético desempenhar um papel crescente na identificação da síndrome, nem todos os 

pacientes com HPS identificaram mutações genéticas. 



 
 

Dada a severidade dos acometimentos sistêmicos e a repercussão na qualidade de vida do seu 

portador, necessita da diligência no diagnóstico para início precoce do plano terapêutico. Seu tratamento 

consiste em um acompanhamento multiprofissional, visto que até o presente momento não existe cura. 

Sendo a fibrose pulmonar a complicação que mais impacta nas taxas de mortalidade. Segundo estudo 

realizado por Souheil El-Chemaly existem duas possíveis drogas antifibróticas que poderiam amenizar o 

quadro pulmonar. Contudo, atualmente, o procedimento padronizado para o quadro pulmonar é o 

transplante. 

 

4 CONCLUSÃO 

O diagnóstico não é simples. Alguns critérios diagnósticos para a síndrome de Hermansky-Pudlak 

são a presença de albinismo mucocutâneo e doença hemorrágica por alterações na estrutura plaquetária, 

sendo o primeiro de fácil identificação. Para alterações plaquetárias é importante documentar a diminuição 

do índice de corpos granulares densos do indivíduo através da microscopia eletrônica. Alterações genéticas 

ainda estão em debate. 

A falta de uma abordagem voltada para o diagnóstico diferencial ou diagnóstico da doença em recém 

nascidos com albinismo, pode negligenciar as alterações plaquetárias podendo gerar sérias complicações 

futuras para o paciente através do envolvimento pulmonar, intestinal ou renal em doenças como fibrose 

pulmonar, colite granulomatosa e doença renal granulomatosa enteropática. 
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