
1.13 TGO 301 TGP 463 GGT 1.227 FA 301/42 dias vida − Hb 8.6

Leuco 9.340 neutro 4.550 Plaq 96.000 BD 1.69 BI 1.15 DHL 612

TGO 448 TGP 599 GGT 1.172 FA 370 fibrinog 201. Recebeu 9

doses de Emapalumabe. 16.03.21 − Exoma − Linfohistiocitose

Hemofagocítica Familiar Tipo 3 (FHL3). Transferida ao ITACI ‒

finalizou a medicaç~ao e realizou TCTH. Boa evoluç~ao at�e 2

meses p�os TMO, quando desenvolveu Doença Veno-Oclusiva

(VOD), evoluiu para �obito. Discuss~ao: Falência hep�atica aguda

�e rara em neonatos e evolui com elevadas taxas de mortali-

dade. A etiologia dessa condiç~ao difere daquelas ocorrendo

em crianças maiores. Diagn�osticos diferenciais s~ao hemocro-

matose, LHF, infecç~oes virais e alguns defeitos metab�olicos.

Existem alguns relatos de neonatos com LHF apresentando-

se com hidr�opsia fetal e falência hep�atica fulminante. Con-

clus~ao: LHF �e uma doença rara cujas manifestaç~oes ocorrem

principalmente nos dois primeiros anos de vida. A

apresentaç~ao neonatal �e incomum. Na literatura, poucos

casos s~ao relatados nas primeiras semanas de vida e com

r�apida evoluç~ao para falência hep�atica aguda. A evoluç~ao des-

ses casos �e frequentemente para �obito. Entretanto, estabe-

lecer o diagn�ostico tem importantes implicaç~oes para o

aconselhamento gen�etico.

https://doi.org/10.1016/j.htct.2022.09.612

ANEMIA DE BLACKFAN-DIAMOND: RELATO

DE CASO

AKF Costa, ARC Silva

Hospital Universit�ario Professor Alberto Antunes,

Universidade Federal de Alagoas (HUPAA/UFAL),

Macei�o, AL, Brasil

Objetivos: A investigaç~ao da anemia na pediatria inclui-se

quest~oes relacionadas a hist�oria, exame físico e investigaç~ao

laboratorial com o intuito de classificar e propor uma aborda-

gem adequada a essa faixa et�aria. Nesse contexto encontram-

se anemias raras, a exemplo da Anemia de Blackfan-Diamond

(ABD). Portanto, objetiva-se relatar um caso sobre os desafios

do diagn�ostico da ABD no paciente pedi�atrico. Material e

m�etodos: Baseia-se em uma an�alise retrospectiva de um

relato de caso atrav�es de coleta de dados realizada por pron-

tu�ario. Resultados: Paciente, sexo masculino, 4 anos, acom-

panhado desde março de 2019 com 1 ano no hemocentro com

quadro sintomatol�ogico de anemia grave(normocromica e

macrocítica) com reticulocitopenia acompanhado demicroce-

falia e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor . Coleta-

dos exames e descartado anemia por origem nutricional,

hemolítica e anemia de doença crônica. Em segmento clínico

foi avaliado a Medula �Ossea (MO) com mielograma, bi�opsia e

imunofenotipagem com resultados a seguir: MO hipocelular

para idade, com hipocelularidade acentuada da s�erie ver-

melha, presença de 10% de c�elulas imaturas (hematogônias).

Bi�opsia de MO com resultado normocelular (cerca de 80%) e

imunofenotipagem indicou aumento de mieloblastos, hema-

togonias e alteraç~oes nas s�eries granulocítica e eritr�oide.

Paciente evoluiu no período com necessidade de in�umeras

transfus~oes sendo a primeira aos três meses. Inicialmente foi

levantada a hip�otese de Síndrome Mielodispl�asica (SMD),

entretanto ap�os discuss~oes clinicas, achados mais significati-

vos na serie eritr�oide, aparente falência medular e pesquisa

nas revis~oes de literatura os quais preencheram os crit�erios

para ABD. Por esse motivo optou-se por iniciar teste ter-

apêutico com corticoterapia no qual apresentou resposta

clínica satisfat�oria. Discuss~ao: A anemia no contexto da

infância exige uma abordagem ampla devido ao n�umero

extenso de repercuss~oes clinicas que podem gerar

complicaç~oes no desenvolvimento. No caso da ABD esse diag-

n�ostico torna-se complexo na maioria dos casos sendo funda-

mental a avaliaç~ao da MO e a correlaç~ao clínica, a ABD se

classifica como uma aplasia eritr�oide congênita que se apre-

senta na infância, geralmente no primeiro ano de vida e tem

como características a anemia normocrômica e macrocítica;

associada a malformaç~oes congênitas. �E reconhecido que

existe um amplo espectro fenotípico da ABD. Sendo assim,

deve-se considerar ABD em pacientes com anemia macrocí-

tica inexplicada com reticulocitopenia ap�os exclus~ao de out-

ras etiologias. O diagn�ostico �e realizado com crit�erios clínicos

e laboratoriais estabelecidos no consenso clínico internacio-

nal de 2008. Ap�os o diagn�ostico deve-se realizar avaliaç~ao

com exames de imagens a fim de investigar malformaç~oes. O

tratamento de primeira linha �e a corticoterapia associada ou

n~ao a transfus~oes e tem como segunda linha para casos

refrat�arios a possibilidade de transplante de MO. Conclus~ao:

Por ser uma anemia rara e de difícil diagn�ostico conclui-se a

importância da avaliaç~ao clínica e laboratorial detalhada com

o objetivo de um tratamento direcionado com o intuito de

prevenir durante o acompanhamento complicaç~oes mais

comuns como as endocrinol�ogicas e o aparecimento de neo-

plasias. O progn�ostico �e favor�avel, a maioria dos casos

respondem a terapia com glicocortic�oides e alguns apresen-

tam remiss~ao adquirindo estabilidade da doença.

https://doi.org/10.1016/j.htct.2022.09.613

SPUR CELLS ANEMIA EM CRIANÇAS COM

CIRROSE HEP�ATICA

AA Araujo, G Porta, I Miura, SM Luporini

Hospital Municipal Infantil Menino Jesus, Instituto

de Responsabilidade Social Sírio Libanês (SP), S~ao

Paulo, SP, Brasil

Introduç~ao: Cirrose hep�atica �e frequentemente associada com

anemia crônica. A patogenia da anemia nesta condiç~ao �e

complexa e multifatorial e incluem, destruiç~ao de eritr�ocitos

por hiperesplenismo ou auto-imunidade, supress~ao da

medula �ossea, deficiências de vitaminas, sangramentos por

plaquetopenia, dist�urbios de coagulaç~ao e varizes gastro-

esof�agicas. Anemia hemolítica grave n~ao-imune �e um raro

fenômeno em pacientes com cirrose hep�atica e pode estar

associada com a presença de spur cells ou acant�ocitos. Spur

cells anemia (SCA) �e uma grave patologia em pacientes

cirr�oticos, indicando pobre progn�ostico. Relato do caso: Fem,

br, 2,5 anos, filha �unica de pais jovens n~ao consanguíneos.

Hist�orico familiar ‒ avô materno com cirrose alco�olica e

TxHep aos 50 anos. Com 1 ano foi avaliada no Instituto Bol-

drini em Campinas ‒ hepato-esplenomegalia, icterícia e
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anemia. Internada por 8 dias ‒ coleta Bi�opsia Hep�atica ‒ rece-

beu CH e encaminhada ao Grupo de Fígado do HMIMJ. Descor-

ada, icterícia rubínica +3/+4, Fígado a 4 cm RCD, baço a 7 cm

RCE. Ex Lab - E 2,24 Hb 7,7 VCM 99,6 Leuco 13.200 neutro 2.750

Plaq 94.000 TGO 85 TGP79 GGT 56 F.Alc 198 BT16.93 BI 13,34

BD 3,59 DHL533. Revis~ao lâminas de bi�opsia hep�atica no HSL

− cirrose hep�atica com intensa atividade inflamat�oria peri-

portal, fibrose septal com transformaç~ao nodular. Exoma −

investigaç~ao síndromes colest�aticas familiares − negativo.

Testes para hem�olises herdadas negativas e teste coombs D e

I negativos. Citologia de eritr�ocitos em sangue perif�erico ‒

presença de acant�ocitos (spur cells). Evoluiu com elevados val-

ores de BT e BI, EPO 4.000, haptoglobina 7,8 e reticul�ocitos de

3%‒4% e períodos de grandes elevaç~oes alcançando 14,8%.

Plaq 44.000 a 117.000 Colest 542 TG180 TGO 147 TGP121

GGT58 FA 650 TP 29”u 23 cr 0.3. HD ‒ Cirrose Criptogênica

associada �a spur cell anemia. Realizou TxHep intervivos com

m~ae doadora no HSL aos 1,8 anos. Paciente evoluindo com

normalizaç~ao dos parâmetros hep�aticos e hematol�ogicos. Em

uso de imunossupress~ao. Discuss~ao: Anemia hemolítica por

acant�ocitos ou spurr cells �e uma patologia adquirida. Spur cells

s~ao eritr�ocitos com projeç~oes semelhantes a picos ou espícu-

las que variam em largura, comprimento e distribuiç~ao. Alter-

aç~oes na forma e flexibilidade induz meia-vida reduzida na

circulaç~ao por r�apida destruiç~ao esplênica. A patogenia da

SCA envolve mudanças em lipídeos s�ericos que afetam a

composiç~ao e fluidez das membranas eritrocit�arias. Crit�erios

diagn�osticos utilizados em alguns relatos − Hb < 10 g/dL,

hem�olise, spur cells > 5% em sangue perif�erico, e excluindo

outras causas de anemia. Prevalência da entidade em

cirr�oticos adultos variou de 13% a 31%. A presença de

acant�ocitos ≥ 5%, �e forte preditor independente de mortali-

dade e merece investigaç~ao como um indicador progn�ostico

em pacientes que aguardam transplante hep�atico. Completa

resoluç~ao da SCA tem sido relatada ap�os TxHep em todos os

estudos e relatos de casos. Este fenômeno pode ser explicado

por normalizaç~ao do metabolismo lipídico. Conclus~ao:

Avaliaç~ao da morfologia dos eritr�ocitos em sangue perif�erico

de pacientes cirr�oticos apresentando quadro de anemia

hemolítica n~ao-imune adquirida pode representar um difer-

encial na avaliaç~ao desses pacientes. Pode prover informaç~ao

importante para identificar pacientes com spur cell anemia

para configur�a-los uma prioridade para transplante hep�atico

e melhorar taxas de sobrevida desses pacientes.

https://doi.org/10.1016/j.htct.2022.09.614

TROMBOCITOPENIA LIGADA AO X
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Introduç~ao: Síndrome de Wiskott-Aldrich (WAS) �e uma con-

diç~ao gen�etica ligada ao cromossomo X, causada por muta-

ç~oes no gene WAS, que codifica a proteína da síndrome de

Wiskott-Aldrich (WASp) expressa em c�elulas hematopo�eticas.

H�a um amplo espectro de gravidade da doença devido a

mutaç~oes gen�eticas em geneWAS, variando de fen�otipo grave

comoWAS Cl�assica associado a infecç~oes bacterianas e virais,

eczema grave, autoimunidade e/ou malignidade; uma forma

mais branda caracterizada por trombocitopenia e infecç~oes

menos graves, podendo apresentar leve eczema, referido

como 1trombocitopenia ligada ao X e ao fen�otipo clínico mais

raro de neutropenia ligada a X. Relato do caso: masc, 5a, filho

�unico, pais jovens, n~ao consanguíneos. Ao nascimento inter-

nado por icterícia, presença de anticorpos maternos. Iniciou

seguimento aos 2 meses ‒ trombocitopenia imunol�ogica

secund�aria a anticorpos maternos (Plaq 52.000 mL). Mielog-

rama: S. megacariocítica numericamente normal, raros em

plaquetogênese. Evoluiu com trombocitopenia moderada e

períodos < 10.000 mL terapias de resgate com imunoglobulina

humana e corticoterapia. Quando o quadro se agravou ini-

ciada Azatioprina ‒ curso de 4 meses, sem resposta. Novo

mielograma: S�erie megacariocítica normocelular e hipoplaque-

togênica. Contagens plaquet�arias ≤ 10.000 persistentes subme-

tido �a esplenectomia aos 3 anos ‒ alcançou plaquetas 150.000‒

450.000 mL, sustentada. Meses ap�os esplenectomia iniciou

quadro de dermatite at�opica leve/moderada. Aos 4 anos de

idade quadro de otitem�edia aguda porHaemophilus, n~ao compli-

cada. Aos 4,5 anos internado por sepse Pneumococo, evoluindo

com choque t�oxico e necrose tubular aguda, necessitando

di�alise peritoneal prolongada, com alta ap�os 2 meses. Sequen-

ciamento Gen�etico identificou variante patogênica c.295C > T:p

(Gln99*) no exon 3 do geneWAS emhemizigose. Trata-se de var-

iante nonsense que introduz um c�odon de parada precoce da

traduç~ao proteica resultando em ausência da proteína WASp.

Segue ambulat�orio na hematologia pedi�atrica e multiprofis-

sional. Mantem quadro de dermatite at�opica leve/moderada e

contagem plaquet�aria normal. Obteve doador HLA-idêntico no

REREME/Inca e est�a em programaç~ao para TCTH no serviço de

TMO do ITACI − HC/USP. Discuss~ao: Na deficiência de WASp

ocorrem defeitos no citoesqueleto das c�elulas do sistema imune

que comprometem v�arios aspectos da atividade celular normal

e alteraç~oes num�ericas e morfol�ogicas em plaquetas. Plaqueto-

penia de início precoce ocorre em 90% dos casos por trombopo-

ese ineficaz, reduç~ao da sobrevida e/ou eventos autoimunes e

50% desenvolvemdermatite at�opica. Doenças autoimunes ocor-

rem em 40% dos casos. Metade dos pacientes apresentam o

fen�otipoWAS cl�assico, e os demais seguem com Trombocitope-

nia Ligada ao X (XLT) e muito raramente neutropenia ligada ao

X (XLN). Conclus~ao: Suspeita de WAS deve ser considerada em

pacientes masculinos que apresentam sufus~oes hemorr�agicas

mucocutânea e trombocitopenia de início precoce. Conforme o

sistema de pontuaç~ao nosso paciente n~ao apresenta a forma

cl�assica de WAS; mas sim, TLX associada a autoimunidades. A

expectativa de vida em pacientes com WAS cl�assica �e reduzida

por maior incidência de eventos infecciosos, hemorr�agicos,

doenças autoimunes e neopl�asicas. O �unico tratamento cura-

tivo disponível atualmente para a WAS �e o transplante de

c�elulas-tronco hematopoi�eticas e, possivelmente no futuro, a

terapia gênica.

https://doi.org/10.1016/j.htct.2022.09.615
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