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tivos até transplantes de células-tronco hematopoiéticas e
tratamento imunossupressor. De acordo com as informacoes
obtidas, tem-se a idade como fator a ser observado na
realizagdo de tratamento definitivo. Conclusdo: Pode-se con-
cluir que a AA é uma condicdo rara com evolucao gradual.
Apresenta tratamento, avaliando a gravidade da doenca.
Outrossim, sem tratamento a doenca pode evoluir para panci-
topenia severa com alta taxa de mortalidade.
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Objetivos: Os objetivos deste trabalho é expor as pecu-
liaridades da Anemia de Fanconi na area médica, incitando
o debate e fazer uma breve atualiza¢do com novas possibil-
idades de tratamento e estudos recentes sobre a anemia de
Fanconi que podem auxiliar no futuro em outras doencas.
Materiais e métodos: Foi realizada uma revisdo de literatura
selecionados dos bancos de dados SciELO, Google Académico,
US National Library of Medicine, Hospital Israelita Albert Ein-
stein, de trabalhos universitarios da UNICAMP e da UFPR, de
um espago amostral 2002 a 2020, em portugués, espanhol e
inglés. Foram restritos para a busca de métodos diagnésti-
cos e tratamento apenas o periodo de 2017 a 2020. Artigos
anteriores a 2017 foram utilizados apenas para avaliacdo de
histérico de sinais e sintomas e definicées da doenca. As
palavras chaves utilizadas foram: “Anemia aplésica”, “ane-
mia de Fanconi”, “pancitopenia”, “transplante de medula
6ssea”, “tratamento”, “diagnostico”, “epidemiologia”, “sinais
clinicos”. Resultados: Anemia de Fanconi (AF) é uma desor-
dem causada por mutacdes; em pelo menos um dos 22 genes
da FA. Esses genes sdo responsdveis por reparos no DNA,
replicacdo e diversos outros processos celulares. Se alterados,
o DNA se torna instavel e suscetivel a alteracdes genéticas
o que explica caracteristicas clinicas como manchas de pele,
malformacdes, neoplasias malignas (como carcinoma de célu-
las escamosas de cabeca e pescoco), um risco elevado de
insuficiéncia da medula dssea, sindromes mielodisplasicas
e leucemia mieléide aguda. O diagndstico laboratorial atual-
mente mais indicado é feito com Exame Multiplex de genes
em que sdo analisados genes mais afetados como tipo FANC
e BRAC (1 e 2). O tratamento escolhido atualmente é o trans-
plante de medula éssea em pacientes com imunocompativeis
HLA e auséncia de pancitopenia. Na impossibilidade, deve ser
feito andrégenos, fatores de crescimento hematopoiéticos (G-
CSF, EPO, IL), antifibrinoliticos e transfusdes para melhorar a
qualidade de vida do paciente e a sobrevida. Além disso, é
interessante destacar que recentemente a Anemia de Fanconi
possibilitou maior compreensao da fisiopatologia genética de
diversos canceres. Sugere-se que funcdo elevada dos genes
FA por aumento da producéo de cépias do gene ou regulacdo

transcricional é um fenétipo prevalente em uma grande por-
centagem dos cédnceres (por exemplo: a dependéncia entre
FANCL e FANCD1 possui uma forte correlacdo em mais de
600 tipos de cénceres). Discussdo: Com novos avangos da tec-
nologia, houve grande expansao nos estudos da fisiopatologia
da AF o que permitiu avang¢os no diagndstico e no trata-
mento (principalmente para os casos em que nao é possivel o
transplante). Este avanco no estudo da AF também permitiu
conhecimento fisiopatologia de diversos tipos de cancer. Con-
clusdo: A AF ainda é desafio para a comunidade médica mas
que tem ganhado sua devida importancia nos Gltimos anos.
Essa evolucao nas pesquisas pode proporcionar a compreen-
sdo de demais patologias como céncer. Deve-se, portanto,
continuar-se os estudos sobre esse assunto, muitas vezes neg-
ligenciado, a fim de melhorar as condi¢des de transplante
e melhorar alternativas de tratamento que podem ajudar
pacientes ndo apenas da AF, mas para demais patologias como
os diversos tipos de cancer.
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A aplasia medular afeta as trés séries hematopoéticas,
inclusive as células progenitoras, e a referida neste caso foi
a do tipo adquirida. Mais de 70% dos casos tem causa descon-
hecida. Os outros casos sdo causados por agentes téxicos,
radiacdo ionizante, farmacos e virus. A lesdo pode ser direta
nos precursores celulares ou por uma desregulacdo do sis-
tema imunoldgico. U.C., 36 anos, sexo masculino, com ensino
médio completo, aposentado desde 2015, profissdo mecanico
de manutencdo, casado pela segunda vez ha 13 anos, com
02 filhos menores de idade, morando em apartamento com
dgua potavel e saneamento bédsico no municipio de Nova
Friburgo. Aos 22 anos, trabalhando como jardineiro, utilizava
o produto téxico Roundup (glifosato), sem equipamento de
protecdo individual adequado (utilizava méscara cirtrgica
hospitalar). Em 2005, apresentou episédios de sangramento
na regido da gengiva, fraqueza e dor nas articulagdes, sendo
encaminhado ao hospital em Marica, onde foram realizados
exames laboratoriais, que revelaram do nimero de plaquetas.
Foi administrada vitamina K, conforme relato do paciente. No
mesmo ano, foi encaminhado para o Hemorio, onde obteve
diagnéstico de hipoplasia medular, que apds 7 anos evoluiu
para aplasia medular. Foi, entdo, submetido a testes de histo-
compatibilidade com familiares de primeiro grau, porém néo
foi compativel com nenhum deles. Em 2011 foi cadastrado
no REREME, devido atraso na realizacdo do HLA II de alta
resolucao. O resultado do estudo de HLA mostrou incompati-
bilidade entre os irmaos e o haplo-transplante foi descartado
pelo CEMO/INCA (presenca de anticorpos anti-HLA de pali,
mae e irmdo). Faz tratamento medicamentoso continuo de
revlimid 1x ao dia, glibenclamida 1x ao dia, metformina
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