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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
Hemofagocitica Familiar Tipo 3 (FHL3). Transferida ao ITACI -
finalizou a medicagao e realizou TCTH. Boa evolucao até 2
meses pés TMO, quando desenvolveu Doen¢a Veno-Oclusiva
(VOD), evoluiu para 6bito. Discussao: Faléncia hepdtica aguda
é rara em neonatos e evolui com elevadas taxas de mortali-
dade. A etiologia dessa condicao difere daquelas ocorrendo
em criancas maiores. Diagndsticos diferenciais sao hemocro-
matose, LHF, infeccoes virais e alguns defeitos metabdlicos.
Existem alguns relatos de neonatos com LHF apresentando-
se com hidrépsia fetal e faléncia hepatica fulminante. Con-
clusao: LHF é uma doenca rara cujas manifestacoes ocorrem
principalmente nos dois primeiros anos de vida. A
apresentacdo neonatal é incomum. Na literatura, poucos
casos sao relatados nas primeiras semanas de vida e com
rapida evolugao para faléncia hepdtica aguda. A evolugao des-
ses casos é frequentemente para oObito. Entretanto, estabe-
lecer o diagnéstico tem importantes implicacoes para o
aconselhamento genético.

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

ANEMIA DE BLACKFAN-DIAMOND: RELATO
DE CASO

AKF Costa, ARC Silva

Hospital Universitario Professor Alberto Antunes,
Universidade Federal de Alagoas (HUPAA/UFAL),
Maceib, AL, Brasil

Objetivos: A investigacao da anemia na pediatria inclui-se
questoes relacionadas a histéria, exame fisico e investigacao
laboratorial com o intuito de classificar e propor uma aborda-
gem adequada a essa faixa etdria. Nesse contexto encontram-
se anemias raras, a exemplo da Anemia de Blackfan-Diamond
(ABD). Portanto, objetiva-se relatar um caso sobre os desafios
do diagnéstico da ABD no paciente pedidtrico. Material e
métodos: Baseia-se em uma andlise retrospectiva de um
relato de caso através de coleta de dados realizada por pron-
tuario. Resultados: Paciente, sexo masculino, 4 anos, acom-
panhado desde margo de 2019 com 1 ano no hemocentro com
quadro sintomatolégico de anemia grave(normocromica e
macrocitica) com reticulocitopenia acompanhado de microce-
falia e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor . Coleta-
dos exames e descartado anemia por origem nutricional,
hemolitica e anemia de doencga cronica. Em segmento clinico
foi avaliado a Medula Ossea (MO) com mielograma, biépsia e
imunofenotipagem com resultados a seguir: MO hipocelular
para idade, com hipocelularidade acentuada da série ver-
melha, presenca de 10% de células imaturas (hematogonias).
Bidpsia de MO com resultado normocelular (cerca de 80%) e
imunofenotipagem indicou aumento de mieloblastos, hema-
togonias e alteracdes nas séries granulocitica e eritrdide.
Paciente evoluiu no periodo com necessidade de inimeras
transfusoes sendo a primeira aos trés meses. Inicialmente foi
levantada a hipétese de Sindrome Mielodispldsica (SMD),

entretanto apds discussoes clinicas, achados mais significati-
vos na serie eritréide, aparente faléncia medular e pesquisa
nas revisoes de literatura os quais preencheram os critérios
para ABD. Por esse motivo optou-se por iniciar teste ter-
apéutico com corticoterapia no qual apresentou resposta
clinica satisfatéria. Discussao: A anemia no contexto da
infancia exige uma abordagem ampla devido ao numero
extenso de repercussoes que podem gerar
complicacoes no desenvolvimento. No caso da ABD esse diag-
néstico torna-se complexo na maioria dos casos sendo funda-
mental a avaliacao da MO e a correlagao clinica, a ABD se
classifica como uma aplasia eritréide congénita que se apre-
senta na infancia, geralmente no primeiro ano de vida e tem
como caracteristicas a anemia normocromica e macrocitica;
associada a malformagdes congénitas. E reconhecido que
existe um amplo espectro fenotipico da ABD. Sendo assim,
deve-se considerar ABD em pacientes com anemia macroci-
tica inexplicada com reticulocitopenia apds exclusao de out-
ras etiologias. O diagndstico é realizado com critérios clinicos
e laboratoriais estabelecidos no consenso clinico internacio-
nal de 2008. Apds o diagndstico deve-se realizar avaliacao
com exames de imagens a fim de investigar malformacoes. O
tratamento de primeira linha é a corticoterapia associada ou
nao a transfusdes e tem como segunda linha para casos
refratarios a possibilidade de transplante de MO. Conclusao:
Por ser uma anemia rara e de dificil diagnéstico conclui-se a
importancia da avaliacao clinica e laboratorial detalhada com
o objetivo de um tratamento direcionado com o intuito de
prevenir durante o acompanhamento complicacoes mais
comuns como as endocrinoldgicas e o aparecimento de neo-
plasias. O prognéstico é favoravel, a maioria dos casos
respondem a terapia com glicocorticéides e alguns apresen-
tam remissao adquirindo estabilidade da doenca.

clinicas
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Introducao: Cirrose hepatica é frequentemente associada com
anemia cronica. A patogenia da anemia nesta condicao é
complexa e multifatorial e incluem, destruicao de eritrdcitos
por hiperesplenismo ou auto-imunidade, supressao da
medula dssea, deficiéncias de vitaminas, sangramentos por
plaquetopenia, disturbios de coagulacao e varizes gastro-
esofdgicas. Anemia hemolitica grave nao-imune é um raro
fendmeno em pacientes com cirrose hepdtica e pode estar
associada com a presenca de spur cells ou acantdcitos. Spur
cells anemia (SCA) é uma grave patologia em pacientes
cirréticos, indicando pobre prognéstico. Relato do caso: Fem,
br, 2,5 anos, filha Unica de pais jovens nao consanguineos.
Histérico familiar - avé materno com cirrose alcoodlica e
TxHep aos 50 anos. Com 1 ano foi avaliada no Instituto Bol-
drini em Campinas - hepato-esplenomegalia, ictericia e
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anemia. Internada por 8 dias - coleta Biépsia Hepatica - rece-
beu CH e encaminhada ao Grupo de Figado do HMIM]J. Descor-
ada, ictericia rubinica +3/+4, Figado a 4 cm RCD, baco a 7 cm
RCE. Ex Lab - E 2,24 Hb 7,7 VCM 99,6 Leuco 13.200 neutro 2.750
Plag 94.000 TGO 85 TGP79 GGT 56 F.Alc 198 BT16.93 BI 13,34
BD 3,59 DHL533. Revisao laminas de bidpsia hepatica no HSL
— cirrose hepdtica com intensa atividade inflamatdria peri-
portal, fibrose septal com transformacao nodular. Exoma —
investigacdo sindromes colestaticas familiares — negativo.
Testes para hemodlises herdadas negativas e teste coombs D e
I negativos. Citologia de eritrécitos em sangue periférico -
presenca de acantdcitos (spur cells). Evoluiu com elevados val-
ores de BT e BI, EPO 4.000, haptoglobina 7,8 e reticuldcitos de
3%-4% e periodos de grandes elevacoes alcangcando 14,8%.
Plag 44.000 a 117.000 Colest 542 TG180 TGO 147 TGP121
GGT58 FA 650 TP 29”u 23 cr 0.3. HD - Cirrose Criptogénica
associada a spur cell anemia. Realizou TxHep intervivos com
mae doadora no HSL aos 1,8 anos. Paciente evoluindo com
normalizacao dos parametros hepdticos e hematolégicos. Em
uso de imunossupressao. Discussao: Anemia hemolitica por
acantocitos ou spurr cells é uma patologia adquirida. Spur cells
sao eritrécitos com projecoes semelhantes a picos ou espicu-
las que variam em largura, comprimento e distribuicao. Alter-
acoes na forma e flexibilidade induz meia-vida reduzida na
circulagao por rapida destruicao esplénica. A patogenia da
SCA envolve mudancas em lipideos séricos que afetam a
composicao e fluidez das membranas eritrocitérias. Critérios
diagndsticos utilizados em alguns relatos — Hb < 10 g/dL,
hemodlise, spur cells > 5% em sangue periférico, e excluindo
outras causas de anemia. Prevaléncia da entidade em
cirréticos adultos variou de 13% a 31%. A presenca de
acantdcitos > 5%, é forte preditor independente de mortali-
dade e merece investigacao como um indicador progndstico
em pacientes que aguardam transplante hepatico. Completa
resolucao da SCA tem sido relatada apés TxHep em todos os
estudos e relatos de casos. Este fenomeno pode ser explicado
por normalizacao do metabolismo lipidico. Conclusao:
Avaliacao da morfologia dos eritrécitos em sangue periférico
de pacientes cirréticos apresentando quadro de anemia
hemolitica nao-imune adquirida pode representar um difer-
encial na avaliacao desses pacientes. Pode prover informacao
importante para identificar pacientes com spur cell anemia
para configurd-los uma prioridade para transplante hepdtico
e melhorar taxas de sobrevida desses pacientes.
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Introducao: Sindrome de Wiskott-Aldrich (WAS) é uma con-
dicao genética ligada ao cromossomo X, causada por muta-
coes no gene WAS, que codifica a proteina da sindrome de

Wiskott-Aldrich (WASp) expressa em células hematopoéticas.
H4 um amplo espectro de gravidade da doenca devido a
mutagoes genéticas em gene WAS, variando de fendtipo grave
como WAS Cléassica associado a infecgoes bacterianas e virais,
eczema grave, autoimunidade e/ou malignidade; uma forma
mais branda caracterizada por trombocitopenia e infecgcoes
menos graves, podendo apresentar leve eczema, referido
como ltrombocitopenia ligada ao X e ao fenétipo clinico mais
raro de neutropenia ligada a X. Relato do caso: masc, 5a, filho
Unico, pais jovens, nao consanguineos. Ao nascimento inter-
nado por ictericia, presenca de anticorpos maternos. Iniciou
seguimento aos 2 meses - trombocitopenia imunolégica
secunddria a anticorpos maternos (Plag 52.000 nL). Mielog-
rama: S. megacariocitica numericamente normal, raros em
plaquetogénese. Evoluiu com trombocitopenia moderada e
periodos < 10.000 uL terapias de resgate com imunoglobulina
humana e corticoterapia. Quando o quadro se agravou ini-
ciada Azatioprina - curso de 4 meses, sem resposta. Novo
mielograma: Série megacariocitica normocelular e hipoplaque-
togénica. Contagens plaquetdrias < 10.000 persistentes subme-
tido a esplenectomia aos 3 anos - alcangou plaquetas 150.000-
450.000 L, sustentada. Meses apds esplenectomia iniciou
quadro de dermatite atépica leve/moderada. Aos 4 anos de
idade quadro de otite média aguda por Haemophilus, nao compli-
cada. Aos 4,5 anos internado por sepse Pneumococo, evoluindo
com choque téxico e necrose tubular aguda, necessitando
didlise peritoneal prolongada, com alta apds 2 meses. Sequen-
ciamento Genético identificou variante patogénica c.295C > T:p
(GIn99*) no exon 3 do gene WAS em hemizigose. Trata-se de var-
iante nonsense que introduz um cédon de parada precoce da
tradugdo proteica resultando em auséncia da proteina WASp.
Segue ambulatério na hematologia pedidtrica e multiprofis-
sional. Mantem quadro de dermatite atépica leve/moderada e
contagem plaquetdria normal. Obteve doador HLA-idéntico no
REREME/Inca e estd em programacao para TCTH no servico de
TMO do ITACI — HC/USP. Discussao: Na deficiéncia de WASp
ocorrem defeitos no citoesqueleto das células do sistema imune
que comprometem varios aspectos da atividade celular normal
e alteracoes numéricas e morfoldgicas em plaquetas. Plaqueto-
penia de inicio precoce ocorre em 90% dos casos por trombopo-
ese ineficaz, reducao da sobrevida e/ou eventos autoimunes e
50% desenvolvem dermatite atépica. Doengas autoimunes ocor-
rem em 40% dos casos. Metade dos pacientes apresentam o
fenétipo WAS cldssico, e os demais seguem com Trombocitope-
nia Ligada ao X (XLT) e muito raramente neutropenia ligada ao
X (XLN). Conclusao: Suspeita de WAS deve ser considerada em
pacientes masculinos que apresentam sufusoes hemorrdgicas
mucocutanea e trombocitopenia de inicio precoce. Conforme o
sistema de pontuagao nosso paciente nao apresenta a forma
classica de WAS; mas sim, TLX associada a autoimunidades. A
expectativa de vida em pacientes com WAS classica é reduzida
por maior incidéncia de eventos infecciosos, hemorragicos,
doencas autoimunes e neopldsicas. O unico tratamento cura-
tivo disponivel atualmente para a WAS é o transplante de
células-tronco hematopoiéticas e, possivelmente no futuro, a
terapia génica.
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