
�unica e em três casos com deleç~ao bial�elica -a3.7/-a4.2. O

predomínio da deleç~ao de 3,7 Kb (-a3.7) em relaç~ao a del-

eç~ao 4,2 Kb (-a4.2) foi observado em estudos anteriores

com MLPA e outras t�ecnicas moleculares. Em cinco casos

(2,1%) foi identificada a triplicaç~ao aaa
anti3.7. A presença

de triplicaç~ao do gene da a-globina geralmente �e assi-

ntom�atica, mas a concomitância desta alteraç~ao e o traço

de b-talassemia pode levar a um desequilíbrio mais pro-

nunciado entre as cadeias a e b da globina. Em dois

casos (0,8%) foi identificada a deleç~ao de três genes de

a-globina, compatível doença de hemoglobina H. As dele-

ç~oes −a
20.5 e −

FIL ou −

THAI foram identificadas em apenas

um caso cada. O MLPA n~ao permite a distinç~ao entre os

gen�otipos −

FIL e −

THAI. Em sete casos (2,9%) foram identi-

ficadas deleç~oes envolvendo a regi~ao regulat�oria (HS-40).

Em 124 casos (51,9%) foi identificada a deleç~ao de dois

genes de a-globina. Deleç~oes de um gene foram identifi-

cadas 108 casos (45,2%). A investigaç~ao de CNVs pela

t�ecnica de MLPA permite a identificaç~ao das mutaç~oes

mais frequentes na a-talassemia. Ainda que a alta preva-

lência de mutaç~oes nesta populaç~ao esteja relacionada

ao perfil de atendimento do laborat�orio e n~ao represente

a populaç~ao geral, os resultados deste estudo mostram a

diversidade de CNVs detectadas no gene de a-globina na

amostragem analisada. Al�em da contribuiç~ao para o diag-

n�ostico da a-talassemia, a investigaç~ao de CNVs nos

genes de a-globina �e importante para o aconselhamento

gen�etico e prevenç~ao da forma mais grave da doença.

https://doi.org/10.1016/j.htct.2024.09.162
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Introduç~ao: A Hemoglobin�uria Paroxística Noturna (HPN) �e

uma anemia hemolítica, adquirida, rara, mediada pelas vias

do complemento do sistema imune. A doença ocorre devido

expans~ao de clones com mutaç~oes nos genes de c�elulas-

tronco hematopoi�eticas, o que leva �a reduç~ao de proteínas

inibidoras do complemento da superfície das c�elulas. A apla-

sia de medula �e uma condiç~ao caracterizada por pancitopenia

no sangue perif�erico e hipocelularidade da medula �ossea.

Ocorre devido ao acometimento das c�elulas-tronco pluripo-

tentes da medula, na ausência de fibrose ou invas~ao. Consiste

na síndrome de falência medular mais comum. Tem como

etiologias, dentre elas, a HPN. Relato de caso: Paciente mascu-

lino, 60 anos, proveniente do interior de Minas Gerais, encon-

trava-se em investigaç~ao de pancitopenia refrat�aria.

Queixava de sangramento de mucosas. Negava febre, perda

de peso ou sudorese noturna. Negava comorbidades, uso de

mediç~oes contínuas, etilismo, tabagismo ou doenças famili-

ares. Exame físico sem alteraç~oes. Nos exames laboratoriais

destacaram-se hemoglobina 7.6 g/dL, hemat�ocrito 22%, aniso-

citose e macrocitose discretas, leuc�ocitos globais 3900/mm3

(741 neutr�ofilos) e plaquetas 29 mil. Contagem de reticul�ocitos

1,1%, haptoblobina 186, LDH 433. Sem alteraç~oes de bilirrubi-

nas, coagulograma, vitamina B12 e �acido f�olico. Testes da

antiglobulina direto e indireto negativos. Hemoglobin�uria

presente. Na pesquisa de HPN por citometria de fluxo identifi-

cou-se na an�alise dos neutr�ofilos perda total de antígenos

CD24 e flaer em 3,7% das c�elulas (clone tipo III) e flaer em

96,3% das c�elulas (clone tipo I). Enquanto na s�erie de mon�oci-

tos havia perda total de express~ao dos antígenos CD14 e flaer

em 2,7% das c�elulas (clone tipo III) e flaer em 97,3% das c�elulas

(clone tipo I). Mielograma evidenciou hipoplasia das s�eries

granulocíticas, megacariocítica e neutrofílica. O anatomopa-

tol�ogico de medula �ossea mostrou medula apl�asica. Cari�otipo

da medula sem alteraç~oes. Eletroforese de hemoglobinas com

presença de hemoglobina C. Marcadores imunes e tumorais

dentro dos valores de referência. Sorologias infecciosas nega-

tivas. Funç~ao renal e hep�atica preservadas. Paciente foi diag-

nosticado com HPN e aplasia de medula com falência

medular e iniciado tratamento com ciclosporina e eltrombo-

pague, al�em de terapia de suporte transfusional. Discuss~ao:

Os portadores de HPN com fatores de risco para evoluir para

anemia apl�astica grave, mielodisplasia ou leucemia entram

em crit�erio para transplante alogênico de c�elulas tronco hem-

atopo�eticas, visto que os f�armacos inibidores do comple-

mento apresentam efic�acia limitada para reduzir a

insuficiência medular associada. Os crit�erios para realizar o

transplante varia de acordo com o país e as instituiç~oes, mui-

tos autores indicam como primeiro tratamento para crianças

e adolescentes com HPN e anemia apl�astica, visto a melhor

resposta com menor idade. Alguns estudos evidenciam resul-

tados superiores do transplante em pacientes com menos de

55 anos, al�em de outras características, como doença em

remiss~ao ou responsiva �a terapia, ausência de comorbidades

ou doenças infecciosas ativas e doador com antígeno leuco-

cit�ario humano compatível. Conclus~ao: O tratamento de apla-

sia secund�aria a HPN em pacientes idosos segue sendo um

desafio pois alguns pacientes n~ao respondem bem a terapia

imunossupressora e n~ao s~ao elegíveis para transplante, por-

tanto necessitam de suporte transfusional frequente.

https://doi.org/10.1016/j.htct.2024.09.163
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Introduç~ao/Objetivos: A mielofibrose �e uma neoplasia medu-

lar que cursa com falha na produç~ao das linhagens hema-

tol�ogicas, de modo que pacientes apresentam pancitopenias

e suas complicaç~oes. Níveis extremamente baixos de
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hemoglobina podem ocasionar um desbalanço hemo-

dinâmico cursando com insuficiência cardíaca (IC) aguda

mesmo em pacientes n~ao cardiopatas previamente. O obje-

tivo deste presente estudo �e demonstrar uma causa rara com

apresentaç~ao atípica cujo paciente, apesar de evoluir com

complicaç~ao cardíaca grave, apresentou desfecho positivo.

Material/M�etodos: An�alise retr�ograda do prontu�ario e exames

do paciente em voga e revis~ao liter�aria de artigos com os

descritores “mielofibrosis” de 2019 a 2024 nas plataformas

Lilacs, Pubmed, Scielo e Cochrane Library nas línguas inglesa

e portuguesa. Resultados: S.S.M.C., 65 anos, branco, mascu-

lino, procedente de S~ao Paulo, encaminhado �a unidade hospi-

talar por atenç~ao prim�aria devido �a anemia (Hb 5,4 g/dL) em

exames de rotina. Paciente estava em investigaç~ao de quadro

de astenia e perda ponderal, de modo que havia evoluído

duas semanas antes de admiss~ao com dor, distens~ao abdomi-

nal, n�auseas, vômitos e icterícia. Durante internaç~ao paciente

realizou investigaç~ao de anemia, sem demais citopenias, com

esplenomegalia, evoluindo com dispneia, ortopneia e der-

rame pleural bilateral, �as custas de Hb 5,3 g/dL. Paciente ent~ao

diagnosticado com ‘Cor Anêmico’sendo instituídas medidas

para IC al�em de proceder investigaç~ao de etiologia de anemia.

Optado por realizar avaliaç~aomedular que em bi�opsia sugeriu

neoplasia mieloproliferativa crônica ou mielofibrose, com

cromossomo Philadelphia negativo e mutaç~ao JAK-2 positiva

sendo ent~ao feito diagn�ostico de Mielofibrose Prim�aria.

Paciente seguiu com terapia medicamentosa otimizada e

aporte transfusional conforme necessidade, recebeu alta hos-

pitalar com estabilidade clínica e hemodinâmica em acom-

panhamento ambulatorial com equipe de Onco-Hematologia.

Discuss~ao: Mielofibrose �e uma doença mieloproliferativa rara

e crônica que cursa com proliferaç~ao de c�elulas clonais da

medula �ossea que interferindo na hematopoise. Consequen-

temente, os pacientes apresentam sintomas associados �as

citopenias sendo que uma parte pode ser assintom�atica. Pro-

gressivamente essa doença cursa com complicaç~oes graves

como hipertens~ao pulmonar, hipertens~ao portal, insuficiência

cardíaca ou at�e evoluir para leucemia mieloide aguda. A mie-

lofibrose deve ser rigorosamente acompanhada com

avaliaç~ao de risco, progn�ostico, tratamento sintom�atico e de

complicaç~oes secund�arias. A �unica modalidade curativa �e o

transplante alogênico de c�elulas-tronco hematopoi�eticas,

contudo existem grandes riscos e m�ultiplos fatores de

exclus~ao para tal tratamento. Conclus~ao: Apesar de haver

baixa prevalência e poucas possibilidades de tratamento para

a mielofibrose prim�aria, �e necess�ario que haja conhecimento

da fisiopatologia e possíveis complicaç~oes da doença para

melhor manejo clínico e sintom�atico dos pacientes. Apesar

da sintomatologia ser mais relacionada �a anemia, o paciente

pode apresentar outros quadros clínicos que confundem o

diagn�ostico e a terapêutica. �E obrigat�orio a investigaç~ao de

diagn�osticos diferenciais quando h�a presença de uma anemia

grave mesmo que assintom�atica, de modo que se evitam des-

fechos negativos com progress~ao das complicaç~oes secund�a-

rias, essas que, diferente da mielofibrose, possuem diversas

modalidades de tratamento e possibilidade de melhora como

visto no caso relatado.
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Objetivo: A hemoglobin�uria paroxística noturna (HPN) �e uma

doença ultrarrara, clonal e adquirida das c�elulas tronco hem-

atopoi�eticas devido �amutaç~ao som�atica no gene PIG-A. O pre-

sente trabalho teve como objetivo descrever a recente

experiência da Unidade Docente Assistencial (UDA) de Patolo-

gia Geral, do Hospital Universit�ario Pedro Ernesto HUPE- UERJ

na realizaç~ao de exames de Imunofenotipagem por Citome-

tria de Fluxo de alta sensibilidade na investigaç~ao de

pacientes com suspeita de HPN ou falência medular. Material

e m�etodos: Estudo transversal, descritivo, realizado no

período de Janeiro a Julho 2024. Pacientes atendidos no

Serviço de Hematologia do Hospital Universit�ario Pedro

Ernesto HUPE-UERJ, com suspeita de HPN ou em investigaç~ao

de pequenos clones na síndrome mielodispl�asica (SMD)

hipopl�asica, anemia apl�astica e outras síndromes de insufi-

ciência da medula �ossea. As amostras de sangue perif�erico

em tubo de coleta contendo EDTA foram processadas para

an�alise de Imunofenotipagem por citometria de fluxo uti-

lizando o citômetro FACS Lyric e os seguintes marcadores:

FLAER, CD45, CD24, CD15, CD14, CD64, CD59 (MEM-43),

CD235a (JC159). Para possibilitar uma maior sensibilidade

(aproximadamente 0,01%) foram analisadas 500.000 c�elulas

de cada paciente, de acordo com as diretrizes pr�aticas para

detecç~ao e monitoramento de alta sensibilidade conforme o

protocolo descrito por Sutherland et al. 2012. Resultados:

Desde 2015 a instituiç~ao recebeu 20 pacientes com diag-

n�ostico de anemia apl�astica. Em janeiro de 2024 a pesquisa de

HPN foi disponibilizada e dos 10 pacientes avaliados at�e o

momento (período de janeiro a julho de 2024), 5 pacientes

possuíam síndrome de falência medular, destes 4 apresen-

taram clones HPN. A t�ecnica permitiu a detecç~ao de pequenos

clones HPN. O menor clone identificado foi de 0,04% em

eritr�ocitos. Discuss~ao: Visando a maior especificidade da

t�ecnica, al�em da combinaç~ao de anticorpos, clones validados

e aquisiç~ao de maior quantidade de c�elulas, o reagente de

aerolisina fluorescente (FLAER) foi essencial. A aerolisina, que

�e o principal fator de virulência da bact�eria Aeromonas hydro-

phila, �e secretada como proaerolisina e se liga de maneira

seletiva e com alta afinidade �a porç~ao glicana da âncora GPI.

Uma das vantagens de usar o FLAER �e que o ensaio n~ao �e afe-

tado pela diferença na express~ao das proteínas ancoradas

pela GPI em c�elulas que se encontram em est�agios anteriores

de maturaç~ao. A literatura mostra que aproximadamente 50 a

60% dos pacientes com anemia apl�astica apresentam clone

HPN e a detecç~ao e monitorizaç~ao, mesmo que de pequenos

clones, �e importante em pacientes que ir~ao iniciar tratamento

com imunossupress~ao. Ao longo do tratamento, com a
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