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Objetivo: Descrever um caso de Leucemia Promielocitica
aguda (LPA) variante, de dificil diagnéstico, com morfologia e
imunofenotipagem sem as alteracoes classicas para o diag-
noéstico da doenga. Caso clinico: Menina, 4 anos. Admitida em
pronto-atendimento com quadro de inapeténcia, febre e pali-
dez cutanea com aproximadamente 5-7 dias de evolucao e
piora da curva térmica hd 2 dias. Episédio de queda de mesmo
nivel 3 dias antes da admissao, apresentando também dor
(com limitacao de deambulagao), calor, hiperemia e aumento
de volume em joelho direito. Sem doencas prévias. Ao exame
fisico apresentava-se febril (38°C), com palidez cutaneo
mucosa (3+/4+), com petéquias em orofaringe, e baco e figado
palpaveis (2,5 e 4,5cm do RC respectivamente). Evidenciado
também edema importante e calor local em joelho D e terco
distal da coxa. Exames da admissao mostraram anemia e pla-
quetopenia (Hb:5,6 Ht: 16,3 e plaquetas: 24.000) e leucocitose
com aumento de promieldcitos (31,0% de promieldcitos,
19,0% de mieldcitos. 6,0% metamieldcitos, 9,0% bastoes e
17,0% segmentados; 13,0% de linfécitos). Presenca de alter-
acoes discretas em coagulograma e PCR aumentada
(PCR:286). Diante do quadro clinico inicial e alteracoes de
hemograma, foi iniciado antibioticoterapia e prescrito trans-
fusao de concentrado de hemdcias e dcido transretindico
(ATRA). Realizada puncao aspirativa de medula éssea para
avaliacao, pela possibilidade de tratar-se de uma Leucemia
Promielocitica Aguda. Resultados: Mielograma: celularidade
aumentada, composta principalmente por promielécitos com
granulacao aumentada e irregularmente distribuida. Ausén-
cia de bastonetes de Auer, auséncia de nucleos anormais (hal-
teres) ou outras caracteristicas de LPA. Imunofenotipagem:
parada de maturagao em promieldcitos, com 94,0% de prom-
ielocitos: Complexidade interna aumentada, MPO positivo;
com CD34, HLA-DR e CD117 negativos; CD33 parcialmente
expresso (heterogéneo) e CD15 fraco/negativo. ™ Auséncia de
alteracoes tipicas de LPA em mielograma e imunofenotipa-
gem, nao podendo ser descartado quadro infecioso/ MO rea-
tiva. Paciente evoluiu com piora clinica - com leucocitose
progressiva (sempre com predominio de promielécitos em SP)
e dispneia importante, sugerindo uma sindrome de
diferenciacao do ATRA. Iniciado Daunorrubicina até resultado
da biologia molecular. Biologia molecular: PCR para pesquisa
de PML-RARA negativa; PCR para pesquisa de AML-ETO nega-
tiva; Pesquisa de mutacao de NPM1 e FLT3-ITD: negativas.
Neste momento, apés 2 dias de Daunorrubicina, paciente
com melhora clinica e laboratorial, optado pela suspensao do
tratamento (ATRA e quimioterapia) até definicao do diag-
noéstico. Exames subsequentes: Citogenética: 46,XX, t(2;16)
(p2?3;924) [19] / 46,XX [1]. NGS: Fusao génica NPM1-RARA e
Mutacao do gene NRAS. Diagndstico de LPA variante. Paciente
reiniciou tratamento e segue com melhora clinica e laborato-
rial progressiva. Discussao: A Leucemia Promielocitica aguda

(LPA) é caracterizada pelo acimulo de promieldcitos anor-
mais em medula éssea. O gene de fusao PML-RARa é encon-
trado em mais de 95,0% das LPAs e os achados morfoldgicos e
imunofenotipicos nestes casos costumam ser de grande apoio
diagndstico. Nas LPAs variantes, a fusao PLM-RARA é negativa
e outros rearranjos do RARA sao encontrados. Entidades
extremamente raras (<1% das LPAS), costumam ser um desa-
fio diagnéstico. Nos achados morfoldgicos sao descritos
promieldcitos hipo ou hipergranulares, sem bastonetes de
Auer e na Imunofenotipagem a auséncia de marcadores
como CD13 pode ser encontrada. O diagnéstico da variante
NPM1-RARA costuma ser através da citogenética, com a pre-
senca da translocacao t(5;17). Conclusao: Descrevemos uma
caso de LPA variante, de dificil diagndstico, com fusao de
NPM1-RARA diagnosticada por Sequenciamento de Nova
geracao, sem alteragao tipicas de LPA em mielograma e imu-
nofenotipagem e sem identificacao da t(5;17) na citogenética.
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Relato de caso: Paciente de 61 anos apresentou dor abdominal
com descompressao brusca positiva e febre. Hemograma:
Hb=6,1 g/dl, Leucdcitos = 14,76 mil/m3, 12,10 mil/m? blastos,
segmentados = 0,15/mm?, plaquetas=23 mil/mm?> Mielog-
rama: Morfologia: 81,0% de blastos de grande porte, moderada
relacao N/C, cromatina frouxa, nucléolos presentes, cito-
plasma com granulacdes finas. Fenétipo: CD7, CD11b fraco/
parcial, CD13, CD33 forte, CD34, CD38, CD64 parcial (20,9%),
CD71 fraco, CD117, CD123 parcial, HLA-DR, MPO. Caridtipo: 45,
XY,-7[17]/46,XY[3], FISH: Delecao Cromossomo 7. Compativel
com LMA sem diferenciacao. Tomografia abdominal sugestiva
de tiflite. Devido a auséncia de condi¢oes cirdrgicas e perspec-
tiva de quimioterapia convencional por grande risco de rup-
tura intestinal, foi optado pelo esquema AZAVIT-ABCDEF,
protocolo em estudo no Hospital do Servidor Publico Estadual
de Sao Paulo (53015421.0.0000.5463). (Azacitidina 75 mg/m?
subcutdnea, vitamina C 300 - 400 mg/Kg intravenosa de 12/12
h por 7 dias, vitamina D3 50.000 ui via oral 1 x dia, Tiamina
15-20 mg/kg intravenoso 12/12 h, eritropoetina 10.000ui sub-
cutaneo 1 x dia e filgrastim 5-10 mcg/kg subcutaneo 1 x dia).
O paciente apresentou instabilidade hemodinamica, hemop-
tise e foi introduzido meropenem e vancomicina, iniciado
jejum e reposicao de hemocomponentes. A leucometria no
D13 do esquema chegou a 78,31 mil/mm?® com aumento de
blastos, neutrdfilos com desvio até promieldcitos e
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