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troca de linhagem celular durante o tratamento. O parceiro
mais frequente nesta fusao é a IGH e menos comumente, o
gene ERG, que resultam numa isoforma truncada do DUX4
nas células B. Estes rearranjos nao sao evidentes na anadlise
citogenética convencional ou no FISH, sendo necessarios
estudos de perfll de expressao génica ou sequenciamento de
ultima geragao (NGS), que nao sao facilmente disponiveis em
nosso meio. Contudo, estudos prévios recentes evidenciaram
forte associacao entre esta alteracao genética e perfil imuno-
fenotipico especifico, com forte expressao do antigeno CD371
(LLC-1) na superficie celular dos blastos, assim como fraca
positividade para o antigeno T-associado CD2, com sensibili-
dade e especificidade em torno de 98%. Relatamos caso clinico
de paciente de 39 anos, previamente higido, masculino, etnia
branca que apresentou quadro de hemoptise e cansaco aos
esforcos recente que o motivou a procurar atendimento
médico. Hemograma inicial revelou Hb: 8.9 g/dl; Leucdcitos:
17.540/mm?; neutréfilos: 175/mm?; 94% de blastos e Plaquetas:
124.000/mm?>. Foi realizada imunofenotipagem de sangue peri-
férico que confirmou o diagnéstico de LLA-B Comum com a
coexpressao de CD371 e CD2. Cariétipo masculino 46,XY, BCR-
ABL negativo e liquor sem infiltracao. Estudo de Nova GEragcao
de Sequenciamento (NGS) foi realizado e detectou mutacao
dos genes NRAS (G12D - éxon 2) e KMT2D (Q2702S{s*33 - éxon
33) com frequéncia de alelos menores (MAF) de 49,7% e 44,6%,
respectivamente. O painel NGS estudado contempla pesquisa
de 142 genes, no entanto, o gene DUX4 ainda nao esta disponi-
vel para estudo. Gene ERG foi contemplado e nao encontrou-se
mutado neste caso. Foi iniciado esquema quimioterapico
GRAALL e a reavaliagcao de doenga por citometria de fluxo no
D33 foi negativa. Conclusao: A LLA-B com translocacao DUX4
possui caracteristicas clinicas, progndsticas e fenotipicas espe-
cificas e a imunofenotipagem por citometria de fluxo pode ser
utilizada como teste alternativo e direcionador, para a identi-
ficacao das LLAs-B com translocagao DUX4.

https://doi.org/10.1016/j.htct.2025.104005

15

Leucemia Mielomonocitica Cronica (LMMC)
com aparecimento simultaneo de um clone de
Neoplasia Linfoproliferativa Cronica

Maria Rafaela M Barbosa da Silva,
Ana Paula F Dametto,
Guilherme RA Mendonga, Irene Lorand-Metze

Sollutio diagnésticos, Campinas, SP, Brazil

Paciente masculino, 72 anos, mecanico, internado por um
quadro pneumonico que resolveu com amoxicilina. Na

ocasiao, hemograma com leucocitose/monocitose e plaqueto-
penia que nao se resolveu apds cura da pneumonia. Achados
semelhantes no hemograma conhecidos desde 2015, sempre
durante infecgoes. Internacao por COVID em 2021. EF: BEG,
auséncia de adenomegalias, baco 2 cm RCE. Exames na dltima
internacao: creatinina 0,9, ferritina: 46 ferro sérico 67,7 TGP 34
vitamina B12 794, acido félico: 6,01 beta2 microglobulina: 2244
(normal até 2164) LDH: 320 (normal) eletroforese de proteinas:
pico monoclonal 1,46 g/dl; imunofixacao sérica: IgM/Kappa.
Mielograma: Hemodiluido. RGE 4,28. Linfécitos 15% Bidpsia
de medula 6ssea: tecido medular acentuadamente hipercelu-
lar, aumento da série granulocitica com retardo maturativo.
Esparsas células CD34+. Infiltracao intersticial por linfoma de
baixo grau (linfécitos e plasmdcitos) IgM kappa na imunoisto-
quimica. Provavelmente macroglobulinemia de
Waldenstrom, com diagnéstico diferencial de linfoma de
zona marginal. Sugerida imunofenotipagem. Imunofenotipa-
gem de medula dssea (10/2024): monocitose de 9,1% as custas
de elementos maduros. Mondcitos classicos: 86,1%, interme-
didrios: 10,8% e nao classicos: 3,1%. Plasmdcitos policlonais
0,15%, linfécitos B monoclonais com fendtipo: CD45+++, CD19
++, CD20++, CD43+, CD79b++, CD200++, IgM parcial (41%) e
predominio de cadeia leve Kappa. Imunofenotipagem de
sangue periférico (11/2024): monocitose de 22,3% as custas de
elementos maduros. Mondcitos cldssicos: 97,2%, interme-
didrios: 2,0% e nao cléassicos: 0,4%. 3,2% de linfécitos B mono-
clonais com fenétipo: CD45+++, CD19++, CD20+++, CD79b++,
CD200++, IgM+++, CD23 parcial (30%), cadeia leve Kappa. Con-
clusao: Leucemia mielomonocitica crénica (LMMC) (monoci-
tose periférica detectada em 2015) e macroglobulinemia de
Waldenstrom (detectada em 2024). Comentarios: No presente
caso, a monocitose periférica detectada durante infeccoes, ja
era conhecida desde 2015, mas nunca havia sido avaliada
com mais detalhe. Apenas no ultimo episédio infeccioso o
paciente foi encaminhado ao hematologista. Apds imunofe-
notipagem da medula, cujo material estava muito diluido se
levantou a suspeita de LMMC, e se realizou também o exame
no sangue periférico onde se pode confirmar este diagndstico.
O pico monoclonal foi um achado de exame, mas a imunofe-
notipagem permitiu diagnosticar a doenca lifoproliferativa
cronica. Apesar disso, a real extensao desta doengca na
medula éssea s6 foi possivel avaliar na biépsia de medula. A
co-existéncia de neoplasia mieloproliferativa ou LMMC com
doencas linfoproliferativas cronicas é um evento raro (1-2%
das NMPc). Segundo a escassa literatura existente, parecem
ser neoplasias independentes, nao origindrias da mesma
célula-tronco. A imunofenotipagem (sangue ou medula
6ssea) é a técnica mais sensivel para a sua detecgao.
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