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WAS por sequenciamento do Exoma - presenca de mutacao
patolégica no gene WAS. Atualmente em uso de azatiop-
rina mantendo plaquetopenia moderada sem sangramentos.
Inscrito no REREME/Inca para busca de doador compativel
para TMO no ITACI. Discussédo: Na deficiéncia de WASp ocor-
rem defeitos no citoesqueleto das células do sistema imune
que comprometem varios aspectos da atividade celular nor-
mal e alteracdes numéricas e morfolégicas em plaquetas.
Plaquetopenia de inicio precoce ocorre em 90% dos casos
por trombopoese ineficaz, reducdo da sobrevida e/ou eventos
autoimunes e 50% desenvolvem dermatite atépica. Doencas
autoimunes ocorrem em 40% dos casos. Alguns autores sug-
erem que um defeito das células T regulatérias de ocorréncia
natural (nTreg) em suprimir os linfécitos T efetores esteja
envolvido com manifestacdes autoimunes em WAS. Neo-
plasias podem ocorrer na adolescéncia e em adultos jovens
(linfoma de células B EBV+ e leucemia). Metade dos pacientes
apresentam o fenétipo WAS cléssico, e os demais seguem
com trombocitopenia ligada ao X (XLT) e muito raramente
neutropenia ligada ao X (XLN). Conclusdo: Suspeita de WAS
deve ser considerada em pacientes masculinos que apresen-
tam sufusoes hemorragicas mucocutanea e trombocitopenia
de inicio precoce. A expectativa de vida em pacientes com
WAS classica é reduzida por maior incidéncia de eventos infec-
ciosos, hemorragicos, doencas autoimunes e neoplésicas. O
Unico tratamento curativo disponivel atualmente para a WAS
é o transplante de células-tronco hematopoiéticas e, possivel-
mente no futuro, a terapia génica.
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Introducdo: A sindrome antifosfolipide (SAF) é um dis-
tarbio multissistémico autoimune caracterizado por eventos
tromboembodlicos. Anticorpos antifosfolipides (AAF) sdo dire-
cionados contra proteinas de ligacdo a fosfolipides. Ocorre
de forma primaria ou secundéria a uma doenca autoimune
sistémica, particularmente Lupus eritematoso sistémico (LES)
sendo esta associacdo mais frequente na adolescéncia.
A incidéncia de trombocitopenia observada na SAF varia
de 22-42% (mais comum na SAF secunddria) e ocorre
por varios mecanismos, incluindo ligacdo direta de AAF
a fosfolipides associados a plaquetas e trombocitopenia
imunolégica. Relato de caso: sexo feminino, 14 a. Iniciou segui-
mento por trombocitopenia moderada (60.000/uL) persistente
evoluindo para cronificacdo. Mielograma (megacariécitos -
aumento numeérico e hipoplaquetogénicos) - Trombocitope-

nia Imunolégica moderada cronica. Permaneceu estavel
com avaliagcbes semestrais por 3 anos. FAN e anti-DNA
nativo negativos. H4 seis meses houve piora abrupta da
contagem plaquetdria necessitando pulsos com metilpred-
nisolona com boa resposta, mas nao sustentada. Iniciou
azatioprina que manteve por alguns meses. Recebeu cor-
ticoterapia em episddios sequenciais de reagudizacdo da
plaquetopenia (< 10.000/pL e sangramentos) e, apds o ultimo
episédio vem mantendo prednisona oral em baixas doses.
Repetido Mielograma — mesmo padrdo inicial. H4 trés meses
veio ao PS com queixa de inchacgo e dor em MIE. USG Doppler
de vasos venosos de MIE: TVP extensa do membro com ausén-
cia de fluxo sanguineo. Iniciou e manteve anticoagulacdo
em dose plena de enoxiparina por 6 semanas e posterior-
mente transicionada para varfarina. Com suspeita de SAF,
recebeu avaliacdo da Reumatologia: positividade para Anti-
coagulante Lupico e outros autoanticorpos negativos. Com o
quadro de TVP extensa e presenca de Anticoagulante Lipico
associados a anemia e trombocitopenia - Diagndstico de
SAF primaria. Atualmente alcancou a recanalizacdo venosa
total de MIE e mantem anticoagulacdo oral indefinidamente.
Evolui com plaquetopenia moderada com uso de prednisona
em baixas doses. Discussdo: Define-se SAF pela presenca
de um ou mais AAF - anticorpos anticardiolipina (IgG/IgM),
anti-beta2-glicoproteina-I (IgG/IgM), anticoagulante lipico -
no cenario de trombose vascular. As manifestagdes clini-
cas mais comuns sdo: trombose venosa profunda, livedo
reticular, trombocitopenia e trombose arterial com AVCI.
Além da associacdo de AAF com doencas autoimunes ou
reumatolégicas, SAF é descrita com malignidades, doengas
hematoldgicas, infec¢des, doencas neuroldgicas e drogas. As
principais considera¢des em individuos com SAF e tromboc-
itopenia sd@o o tratamento adequado para trombocitopenia e
a seguranca da anticoagulacdo. A destrui¢do imune de pla-
quetas devido a PTI, apresenta quadro leve e em geral nao
requer tratamento. Recomenda-se anticoagulagdo profilatica
com prazo indeterminado naqueles com histéria prévia de
trombose venosa ou arterial ou eventos tromboembdlicos.
Conclusdo: Nas trombocitopenias imunolégicas que seguem
curso crénico devemos verificar, além do FAN e anti-DNA
nativo também anticoagulante lipico e anticardiolipina IgM
e IgG.
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Introdugdo: A Sindrome Nefrética (SN) é classicamente
definida como: proteintria (> 40 mg/m?/hr), hipoalbuminemia
(< 2.5 g/dL), edema generalizado e hiperlipidemia na maioria
dos casos. A perda de proteinas do plasma pela urina pode
causar alteragdo nas concentragdes proteicas no organismo,
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ocasionando complicacdes, dentre elas o tromboembolismo
arterial ou venoso. Apesar da menor incidéncia comparado
aos adultos, as complicacdes tendem a ser mais graves em
criangas. Relato de caso: N.C.S.S., 9 anos, masculino, diagnosti-
cado com sindrome nefrética corticossensivel em tratamento
irregular com corticoesteréides. O paciente iniciou em janeiro
de 2020 quadro de cefaleia frontal discreta. Algumas sem-
anas depois, associado a cefaleia, o paciente iniciou quadro
de edema, ganho de peso, vOmitos, prostracdo, calafrios,
oligtria e urina amarelo escura e espumosa, sendo internado
no Hospital Universitario da Universidade Federal de Juiz de
Fora. A tomografia computadorizada (TC) evidenciou &reas
hiperdensas no interior do seio sagital. O fundo de olho rev-
elou papiledema em ambos os olhos, indicando hipertensdo
intracraniana (HIC). A angiorressonancia demonstrou falhas
no enchimento do seio sagital superior, na confluéncia dos
seios e em veias superficiais de alta complexidade compativeis
com trombose venosa recente. Foi iniciado tratamento com
enoxaparina, transicionada para varfarina 7 dias, que foi
mantida por 3 meses objetivando um RNI entre 2 e 3. Ade-
mais, foi realizada otimizacdo do tratamento da SN, além de
tratamento para HIC com acetazolamida e topiramato, com
melhora clinica e alta. Foi realizada nova angioressonéncia
comparativa, demonstrando reducao das falhas de enchi-
mento no interior do seio sagital superior e confluéncia dos
seios, além de nao se observarem mais focos de restricdo
verdadeira a difusdo no interior de veias superficiais nas
regides parietais e frontal esquerda, demonstrando melhora
no quadro. Optou-se por suspensdo da varfarina apds trés
meses de anticoagulacdo, com considera¢do para trombo-
profilaxia secunddria em caso de descompensacdo da SN.
Discusséo: A incidéncia de trombose dos seios venosos cere-
brais (TSVC) é rara em criancas, sendo de 0,67 casos por
100.000 criancgas por ano além disso, é uma complicacdo inco-
mum da SN. O estado de hipercoagulabilidade ocorre por
influéncia de diversos fatores, como aumento da atividade
pré coagulatéria, perda urindria de antitrombina III, alteracdo
do sistema fibrinolitico, trombocitose, aumento da ativacéo e
agregacdo plaquetarias, hemoconcentracio e hiperlipidemia.
Pela raridade desta, o diagnédstico é dificultado, por isso é
importante atentar-se a sintomas neurolégicos em pacientes
com SN. O paciente retratado apresentou sinais de hiperten-
sdo craniana, sendo solicitado a TC craniana, que juntamente
a angiorressonéncia proporcionam um 6timo procedimento
de triagem. O tratamento constitui medidas de suporte e
sintomatico. Utiliza-se heparina por 5 a 7 dias, seguida de
anticoagulacdo oral com heparina de baixo peso molecular
por 3 a 6 meses ou enquanto o doente apresentar proteiniria
nefrética, um nivel de albumina < 2 g/dL ou ambos. Concluséo:
Todo paciente com SN que apresentar sintomas neurolégicos,
deve se considerar o diagnéstico de TSVC. Exames de imagem
devem ser solicitados imediatamente e, caso confirmado a
suspeita, instalar precocemente o tratamento anticoagulante
para reduzir a morbimortalidade.
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Objetivos: Avaliar profilaxia, abordagem terapéutica e
complicacées da trombose venosa profunda na populacdo
pedidtrica. Material e métodos: Trata-se de revisdo sistematica
de literatura, dos ultimos 5 anos, na base de dados PubMed
com os descritores: “deep vein thrombosis AND children” e os
filtros: “free full text, clincal trial, 5 years”. Foram excluidos
6 estudos dos 18 encontrados pora ndo se enquadrarem
nos objetivos. Resultados: O uso de etexilato de dabigatrana
(DE) para tromboembolismo venoso (TEV) pediatrico demon-
strou efeitos adversos em pequena escala, sem gravidade
em 17%, sem relatos hemorragicos, TEV recorrente ou sin-
drome pés-trombética (SPT) em Halton e colaboradores em
2020. Brandao e colaboradores em 2020 mostrou que apenas 2
pacientes (1,0%) tiveram recorréncia de TEV, eventos hemor-
ragicos ocorreram em pequena escala e SPT foi relatada em
2 criangas (1,2%). Uso da bivalirudina em pacientes de seis
meses a quatro anos causou resolucdo completa ou parcial
do trombo em 16 pacientes (89%), sem outras complicacoes
ou TVP recorrente. Afshari e colaboradores em 2015 apre-
sentou semelhanca de eficicia da heparina de baixo peso
molecular (HBPM) e heparina néo-fracionada (HNF) no trata-
mento de trombose do seio venoso cerebral (TSVC). Visando
prevenir complicacoes decorrentes de cateteres venosos cen-
trais (CVC), como a TEV, enfatizou-se monitoramento da
resisténcia destes, por prever oclusdes, e/ou a implantacdo
de CVC inseridos perifericamente para melhores resulta-
dos. Discusséo: Houve resultados positivos com uso de DE e
bivalirudina no tratamento de TEV pediatrico. Entretanto, Hal-
ton e colaboradores em 2020 teve limitacdes como a confianca
nas concentracoes de DE e o tamanho da populacdo, o que
torna necessaria avaliacdo adicional. Brandao e colaboradores
em 2020 teve uma pequena amostra e devido ao perfil de
risco diferente de criancas de 3 meses a 2 anos, os dados
ndo sdo confidveis para estes pacientes. Sobre a bivalirud-
ina, estudos comparativos com a HNF devem ser feitos e sua
concentracdo plasmatica se correlaciona mal com tempo de
tromboplastina parcial ativada, o que limita sua utilidade.
Sobre HBPM e HNF, Afshari e colaboradores em 2015 concluiu
que a eficicia de ambos na reducio do déficit neurolégico e
incapacidade funcional em pacientes com TSVC sdo semel-
hantes. No entanto, Coutinho e colaboradores em 2015 teve
melhor resultado no grupo HBPM, assim como Misra e colabo-
radores em 2015, mas o numero de pacientes com recuperacio
completa ndo teve diferenca significativa, como em Afshari e
colaboradores em 2015. Todos os estudos que abordaram CVCs
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