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A DOAGAO DE SANGUE ENTRE
ADOLESCENTES BRASILEIROS: UM ESTUDO
MULTICENTRICO SOBRE INAPTIDAO CLINICA,
EVENTOS ADVERSOS, RISCO INFECCIOSO E
POTENCIAL PARA CAPTACAO DE NOVOS
DOADORES
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Introdugao: A adolescéncia é definida como o periodo com-
preendido entre 13 e 18 anos, segundo o Estatuto da Crianca e
do Adolescente. A partir de 2011, o Ministério da Saude brasi-
leiro regulamentou a doag¢ao de sangue realizada a partir de
16 anos, com consentimento formal do responsavel legal.
Objetivos: Analisar o perfil de doagao de sangue entre adoles-
centes brasileiros em servico privado de hemoterapia, com
énfase nas taxas de inaptidao, eventos adversos relacionados
ao procedimento, risco de transmissao de doencas infecciosas
e potencial de aumento na captacao de novos doadores. Mate-
rial e Métodos: Consulta direto aos registros informatizados
de servico privado de hemoterapia entre 12 Bancos de Sangue,
localizados em Sao Paulo (04), Rio de Janeiro (04), Bahia (01),
Pernambuco (01), Piaui (01) e Distrito Federal (01) durante o
ano de 2024. Foram avaliados dados epidemiolégicos, percen-
tual de inaptidao, percentual de sorologias nao-negativas e
intercorréncias relacionadas a doagao. Resultados: Durante o
periodo avaliado, foram realizadas 213.351 doagoes de sangue
nas unidades participantes do estudo. Desse total, 1.144
foram provenientes de menores de 18 anos (0,5% do total). No
Piaui, verificou-se a maior média proporcional de doadores
adolescentes em relacao ao total de coletas efetivadas (1,4%).
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O percentual de inaptidao entre adolescentes durante triagem
clinica foi de 8,6% havendo 3,3 vezes mais chances de
inaptidao do que em outras faixas etdrias (95% IC 2,69—4,01, p
< 0,01). Entre 5,8% dos menores doadores de sangue, houve
intercorréncias imediatas relacionadas ao procedimento,
onde sintomas vasovagais foram os mais comuns. Em 62%
dos eventos adversos observados, houve acometimento do
sexo feminino. Quando comparados aos doadores de sangue
de outras faixas etarias, os adolescentes tiveram 2,78 mais
chances de intercorréncias (95% IC 2,16—3,57, p < 0,01). Do
total de doagoes concluidas por menores de idade, oito bolsas
foram descartadas por alteracoes soroldgicas. Em 30,1% das
doacoes realizadas nessa faixa etaria, o comparecimento foi
espontaneo enquanto 38,5% vieram devido campanhas de
reposicao. Discussao e Conclusao: Com o envelhecimento
populacional, é necessario sensibilizacdo continua de novos
doadores para que exista autossuficiéncia nos servicos de
hemoterapia. Dados de 2021 apontam que 4% das doagoes de
sangue realizadas nos Estados Unidos foram feitas por ado-
lescentes. Apesar de ser um procedimento seguro, a literatura
descreve maior risco de reacoes imediatas e deficiéncia de
ferro entre doadores dessa faixa etdria. Antes da primeira
doagao, pesquisas apontam que parte dos adolescentes refere
diferentes tipos de medo antecipatério a coleta (agulhas, visu-
alizacao do sangue, dor) o que pode contribuir para a ocorrén-
cia de reagoes vasovagais e reduzir a possibilidade de
fidelizacao do doador aos postos de coleta de sangue. Mesmo
com esses riscos, a baixa prevaléncia de infeccoes transmissi-
veis por transfusao e o alto grau de motivacao altruista tor-
nam o publico adolescente como desejavel para
recrutamento. Conclusao: O estudo sugere que hd potencial
de ampliacao do numero de doagoes de sangue por adoles-
centes brasileiros, ainda abaixo da média internacional. A
populacao avaliada apresentou baixo indice de alteragoes sor-
oldgicas. Entretanto, houve risco aumentado de inaptidao
clinica e eventos adversos, o que aponta a necessidade de
estratégias preventivas para mitigar tais ocorréncias, propor-
cionando uma experiéncia positiva que favoreca a adesao
destes jovens para futuras doagoes.
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ALEITAMENTO MATERNO EXCLUSIVOE A
REDUGCAO DO RISCO DE LEUCEMIA LINFOIDE
AGUDA (LLA) NA INFANCIA: UMA REVISAO DE
LITERATURA
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Introdugao: A Leucemia Linfoide Aguda (LLA) é o cancer mais
frequente na infancia. Entre os diversos fatores que podem
influenciar o risco de desenvolvimento dessa neoplasia, o
aleitamento materno tem se destacado como um possivel ele-
mento protetor. Evidéncias sugerem que a amamentacao
adequada contribui para a maturacao do sistema imu-
noldgico, enquanto a auséncia ou interrupgao precoce desse
processo pode favorecer respostas imunes desreguladas,
aumentando o risco de eventos pré-leucémicos. Objetivos:
Revisar a literatura acerca da importancia do aleitamento
materno exclusivo e sua contribuicao na reducao do risco de
leucemia na infancia. Material e Métodos: Foi realizada uma
busca nas bases de dados Pubmed e BVS, utilizando os
seguintes descritores e suas variacoes no idioma inglés: “lac-
tentes”, “aleitamento materno”, “leucemia” e “crianca”.
Foram aplicados critérios de inclusao (idiomas inglés e
portugueés, publicados nos dltimos 5 anos) e exclusao (estudos
sem relacao com o tema). Por fim, 5 artigos foram seleciona-
dos para compor o estudo. Resultados: Foram analisados arti-
gos publicados entre 2021 e 2024, que evidenciam que o
aleitamento materno exclusivo esta associado a redug¢ao do
risco de leucemia infantil. A partir dos artigos revisados, os
autores reportaram que o aleitamento exclusivo reduz o risco
de leucemia linfoide aguda em comparagao a criancas que
nao receberam esse tipo de alimentacao. Além disso, a sub-
stituicao do leite materno por férmulas lacteas tem sido asso-
ciada a uma maturacao precoce da microbiota intestinal,
fator que pode contribuir para o desenvolvimento de neopla-
sias malignas. Discussao: Os resultados desse estudo eviden-
ciaram que a amamentacao exclusiva exerce um papel
importante na prevencao da leucemia infantil. Embora a
maioria dos estudos apresente resultados consistentes, algu-
mas divergéncias podem decorrer de variagcoes metodolégicas
e caracteristicas populacionais. Conclusao: Segundo os estu-
dos, o aleitamento materno exclusivo é uma forma de
protecao para o desenvolvimento de leucemia linfoide aguda
e outras condi¢oes. Por isso, sao necessarias mais Politicas
Publicas de incentivo a amamentacao, de forma a promover
todos os beneficios que essa pratica traz para a crianca.
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ANALISE DA RELAGAO DO TEMPO DE
ENXERTIA NEUTROFILICA COMPARANDO
DOSES DE CELULAS NUCLEADAS TOTAIS E
CD34+ INFUNDIDAS NO TRANSPLANTE DE
CELULAS PROGENITORAS HEMATOPOETICAS
DE PACIENTES PEDIATRICOS COM
HEMOGLOBINOPATIA
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Introducao: A enxertia neutrofilica é um importante marca-
dor de desfecho no Transplante alogénico de Células-Tronco
e Hematopoética (TCTH), principalmente em doenc¢as nao
malignas, que apresentam uma maior incidéncia de falha de
enxertia primdria. Nesse grupo de doencas destacamos as
hemoglobinopatias, doen¢as hereditérias que afetam a sin-
tese da hemoglobina. Atualmente, a Unica terapia curativa
disponivel no Brasil para essas condi¢coes é o TCTH. Com os
avancos nas técnicas de TCTH, os estudos tém buscado iden-
tificar marcadores, incluindo a dose de células CD34+ e de
Células Nucleadas Totais (CNT) infundidas, que possam aux-
iliar na obten¢ao de melhores resultados. Objetivos: Analisar
dados coletados, em um centro de referéncia entre 2010 e
2022, de pacientes pediatricos com hemoglobinopatias, corre-
lacionando o tempo de enxertia neutrofilica com a dose de
células CD34+ e de CNT infundidas no TCTH. Material e
Métodos: Foram coletados dados retrospectivos de prontudrio
meédico de 31 pacientes transplantados no periodo de 2010 a
2022, sendo 18 (58%) do sexo feminino. Vinte e quatro (77%)
pacientes eram portadores de Doenga Falciforme (DF), 5 (16%)
de talassemia dependente de transfusao e 2 (7%) de hemoglo-
binopatias instaveis. A mediana de idade (variacao) foi 9 (1-
17) anos. Trinta (97%) pacientes receberam TCTH aparentado
HLA idéntico e 3% haploidéntico. Todos receberam medula
dssea como fonte de células progenitoras hematopoéticas. Os
regimes de condicionamentos foram: FLU+BU+ATG em
27 pacientes, BU+CY+ATG em 3 pacientes e FLU+CY+TBI
200cGy em 1 paciente. Foram realizados os testes de Spear-
man para andlise de correlacao entre dose de células infundi-
das e tempo de enxertia neutrofilica. Valores de p < 0,05
foram considerados significantes. Resultados: A enxertia neu-
trofilica ocorreu em 30 dos 31 pacientes (96,8%), com tempo
meédio (DP) de 22 dias (+3,6) e variacao de 15 a 28 dias. A dose
mediana (variacao) de células CD34+ foi de 4,15 x 10%/kg e a
dose média foi de 5,1 x 10%kg e variou de 1,39 a 15,22 x 10%/
kg. A dose de CNT variou de 1,63 a 21,64 x 10® células/kg
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(média: 5,25; mediana: 4,35; DP=3,9). Nao foi observada
correlacao significativa entre a dose de células CD34+ e o
tempo de enxertia (r=-0,01971, 95% IC -0,3868 a 0,3528;
p=0,9177), nem entre CNT e o tempo de enxertia (r=-0,3323,
95% IC -0,6254 a 0,4287; p =0,0728). Discussao: Apesar de uti-
lizadas como marcadores da qualidade do enxerto, as doses
de células CD34 +e CNT nao apresentaram correlacao com o
tempo de enxertia neutrofilica neste estudo. Estudos
recentes, questionam a existéncia de um limiar fixo de células
CD34+ necessdrio para recuperacao hematoldgica, argumen-
tando que a relacao é continua e multifatorial. Outros
propoem que a CNT, por englobar um espectro mais amplo de
subpopulagoes celulares, pode oferecer melhor poder progné-
stico em termos de Sobrevida global e Livre de Eventos (SLE),
ainda que nao estejam correlacionados com o tempo de
enxertia. Conclusao: Neste estudo pedidtrico, nao foi observ-
ada correlagao entre as doses infundidas de células CD34 +e
CNT e o tempo de enxertia neutrofilica, sugerindo que,
embora importantes, esses parametros devem ser avaliados
em conjunto com outros fatores clinicos e imunoldgicos do
TCTH. Novos estudos multicéntricos, com amostras maiores
e andlises multifatoriais, sao necessarios para elucidar mel-
hor os preditores de enxertia precoce e SLE nesse grupo de
pacientes.
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Introducao: A Doenca Falciforme (DF) é uma doenca heredita-
ria do sangue caracterizada pela producao de moléculas anor-
mais de hemoglobina, que fazem com que os glébulos
vermelhos assumam a forma de crescente ou foice. A princi-
pal causa é uma mutagao no gene responsavel pela produgao
de hemoglobina, que produz Hemoglobina anormal chamada
S (HbS), que difere da Hemoglobina Adulta normal (HbA) em
sua estrutura molecular. Objetivos: O presente estudo teve
como objetivo analisar os aspectos epidemiolégicos e clinicos
de internacoes por DF em um hospital municipal pedidtrico
em Teresina-Piaui, investigando associagdes entre inter-
nacoes hospitalares e varidveis clinicas e epidemiolégicas.
Material e métodos: Tratou-se de um estudo descritivo,
observacional e retrospectivo, de abordagem quantitativa,
submetido, analisado e aprovado pelo Comité de Etica em
Pesquisa (CEP), sob o numero de CAAEE 84047324.0.0000.5211,
com coleta realizada por meio da andlise de dados contidos
em prontudrios eletronicos de pacientes internados em hos-
pital pediatrico municipal em Teresina-Piaui. Resultados:

Como resultados, encontrou-se uma média de idade de
6,1 anos, com prevaléncia do sexo masculino. O tempo médio
de internacao foi de 5 dias e o més de margco obteve o maior
numero de hospitalizacoes. A anemia aguda foi a principal
causa das internagoes e em 73% dos casos nao houve outro
diagnéstico associado. Em 67% das hospitalizacoes, necessi-
tou-se de transfusao sanguinea. O tratamento envolveu, em
geral, medidas de suporte e antibioticoterapia, e apenas
em 49% das internacdes as criancas ja faziam uso de medica-
mentos para terapéutica cronica. Discussao e Conclusao:
Conclui-se que é necessdria uma melhor categorizacao das
internacoes infantis de acordo com o CID-10 da doenc¢a de
base, além de um acompanhamento precoce e mais qualifi-
cado ja nas fases iniciais da infancia, como forma de reduzir a
frequéncia e a gravidade das complicacoes agudas que geram
internacoes.
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Introducao: As anemias hemoliticas hereditarias represen-
tam um grupo heterogéneo de doencas, podendo envolver
alteracoes de membrana eritrocitaria, hemoglobinopatias ou
deficiéncias enzimaticas. A coexisténcia de duas condigcoes
genéticas distintas, como esferocitose hereditéria e trago fal-
ciforme, é rara, mas pode amplificar a gravidade do quadro
clinico. O diagnédstico precoce e a abordagem multidisciplinar
sao essenciais para o manejo adequado e prevencao de
complicacoes. Descricao do Caso: Lactente masculino, nas-
cido a termo, apresentou ictericia intensa precoce no periodo
neonatal (bilirrubina total 41 mg/dL aos 7-dias de vida), sendo
internado em UTI neonatal para fototerapia e antibioticotera-
pia. Desde os primeiros meses, evoluiu com anemia normoci-
tica normocromica, reticulocitose persistente e elevacao de
bilirrubina indireta e DHL. Aos 2-meses, apresentou Hb de
5,9 g/dL, sendo realizada transfusao de concentrado de
hemacias. A eletroforese de hemoglobina revelou HbS=32,9%,
HbA1=48,6% e HbF=16,2% - compativel com traco falciforme,
mas insuficiente para justificar o quadro clinico isolada-
mente. A hip6tese de hemoglobinopatia combinada foi levan-
tada. Evoluiu com necessidade de nova transfusao em margo/
25. A ferritina elevada (>300 ng/mL) acendeu o alerta para
sobrecarga de ferro, sem uso continuo de ferro. A investigagcao
genética revelou mutacao heterozigdtica no gene ANK1 (p.
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Arg935), confirmando esferocitose hereditdria, e mutacao HBB
p-Glu7Val em heterozigose, compativel com traco falciforme.
Exames vem reforcando o padrao de anemia hemolitica com
estabilidade clinica (Hb=8,6 g/dL, reticuldcitos persistentes,
BT=1,4 mg/dL). Clinicamente, o paciente segue em acompan-
hamento com melhora do desenvolvimento neuropsicomotor
(j& senta e melhora da aceitagao alimentar), sem necessidade
de nova transfusao. Estd em uso de acido félico, com controle
laboratorial regular. A esferocitose hereditaria é uma anemia
hemolitica causada por defeitos nas proteinas da membrana
eritrocitaria. Ja o trago falciforme, por si sé, é assintomatico
na maioria dos casos. A presenca concomitante dessas duas
alteracoes, embora rara, pode explicar a severidade do quadro
hemolitico, com necessidade transfusional precoce, ictericia
intensa e litiase biliar. O diagnéstico definitivo deste caso exi-
giu painel genético hemoglobinopatico, essencial para confir-
mar o defeito de membrana e excluir outras causas, como
talassemias e deficiéncias enzimaticas. A ferritina persisten-
temente elevada, mesmo sem ferro oral, impoe atencao a
possivel sobrecarga de ferro relacionada a hemotransfusao. A
abordagem incluiu suplementacao com acido félico, vigi-
lancia para infeccoes e complicacoes biliares, além de acom-
panhamento do desenvolvimento global, frequentemente
comprometido em quadros cronicos de anemia na infancia.
Conclusao: Este caso ilustra uma forma incomum e complexa
de anemia hemolitica cronica mista por esferocitose heredita-
ria associada a traco falciforme, com manifestacoes clinicas
desde o periodo neonatal. A apresentacdo grave, com
multiplas transfusoes e atraso no desenvolvimento, reforca a
importancia do diagndéstico precoce, incluindo avaliacao
genética, e de um acompanhamento clinico e multidisciplinar
rigoroso. A estabilidade recente do quadro e a melhora no
DNPM evidenciam a eficacia do manejo individualizado e do
suporte continuo.

https://doi.org/10.1016/j.htct.2025.105057

ID — 809

CARACTERISTICAS CLINICAS E
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Introducao: A Trombocitopenia Imune Primadria (PTI) é uma
doenca autoimune caracterizada pela reducao da contagem
de plaquetas abaixo de 100.000 uL, com manifestacoes clini-
cas variadas na infancia. A maioria dos pacientes apresenta
resolucao espontanea, mas cerca de 20% desenvolvem formas
persistentes ou cronicas. Objetivos: Avaliar as caracteristicas
clinicas e laboratoriais de pacientes com diagnéstico de PTI
acompanhados em um ambulatério de Hematologia Pediatr-
ica. Material e métodos: Estudo retrospectivo por meio da

avaliacao de prontudrios eletronicos de pacientes com PTI
acompanhados em ambulatério tercidrio pedidtrico em Sao
Paulo, de janeiro de 2019 a dezembro de 2023. Foram incluidos
pacientes até 18 anos com diagndstico confirmado de PTI.
Dados clinicos, laboratoriais, tratamento e evolucao foram
analisados. A classificacao e o grau de sangramento foram
categorizados conforme o consenso da Associacao Americana
de Hematologia. O estudo foi aprovado pelo CEP da instituicao
(CAAE: 65753722.0.0000.5505). Resultados: Foram avaliados 57
pacientes, com idade média ao diagnéstico de sete anos; 54%
eram do sexo masculino. Em 14 pacientes (24,5%) foi relatada
infeccao prévia e em 3 (5,2%) vacinacao. Em relacao aos sinto-
mas hemorrdgicos iniciais, 18,1% nao apresentaram, em
59,1% eram majoritariamente leves, e moderados a graves
em 30%. A média da contagem plaquetaria ao diagndstico foi
de 34.961 mm? (DP+8.451 mm?), com mediana de 5.000 mm?
(3.000-99.000 mm?®). O mielograma foi realizado apenas em
casos indicados (28%). Quanto ao tratamento inicial,
17,86% receberam imunoglobulina intravenosa,
48,21% corticoide e 21,43% nao necessitavam de tratamento.
Remissao ocorreu em 76% dos pacientes. Entre os pacientes
que permaneceram cronicos, 5% necessitaram de terapias de
segunda linha com boa resposta. Etiologias secunddrias
foram identificadas em 7%, incluindo Lupus Eritematoso
Sistémico (LES). A Sindrome de Evans (SE) esteve presente em
10% dos pacientes. Durante o acompanhamento, 33,3% dos
pacientes foram classificados como recém-diagnosticados,
19,3% persistentes e 47,4% cronicos. Ocorreu perda de segui-
mento de sete pacientes (12,3%). Discussao e conclusao: O
percentual de casos cronicos foi maior que o descrito na liter-
atura possivelmente devido ao cardter tercidrio do servigco. A
natureza em geral benigna da PTI pode ser confirmada com
cerca de 80% dos pacientes, sem sintomas hemorragicos ou
apenas sintomas leves inicialmente. A variabilidade da conta-
gem plaquetdria reforca a necessidade de manejo individuali-
zado. Os pacientes diagnosticados com SE refletem um curso
clinico mais complexo e refratdrio, assim como os
secunddrios a LES. Estes casos confirmam que o manejo
requer investigacao de causas secundarias e terapias especifi-
cas, especialmente em associagoes autoimunes ou SE. A
perda de seguimento pode ter sido influenciada pela pande-
mia de COVID-19. Em conclusao, destaca-se a importancia do
diagnodstico precoce e tratamento personalizado para mel-
horar o diagnéstico e o progndstico, reconhecendo que uma
parcela significativa requer terapias mais intensas e acom-
panhamento prolongado. O estudo em ambulatério especiali-
zado permitiu avaliacao detalhada ao longo de cinco anos
principalmente de casos nao classificados como recém-
diagnosticados.
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DEFICIENCIA DE G6PD - MUITAS DUVIDAS A
ESCLARECER
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Setor Privado, Consultério, Salvador, BA, Brasil

Introducao: A Deficiéncia de Glicose 6 Fosfato Desidrogenase
(G6PD) é o defeito enzimatico mais comum, ligado ao
cromossomo X que pode resultar em hemélise apds doenca
aguda ou ingestao de substancias oxidantes. O gene exibe
grande polimorfismo resultando em manifestacoes da ativi-
dade enzimdtica de normal a gravemente deficiente (classi-
ficacao de I a V). O diagnéstico é feito por teste laboratoriais
de determinacao quantitativa, atividade enzimatica de G6PD
e/ou deteccao de mutacoes. Desde que a dosagem da G6PD
entrou para o teste de triagem neonatal ampliado, o nimero
de diagndsticos nos consultérios privados aumentou expo-
nencialmente. A partir disso, pediatras passaram a encamin-
har os pacientes aos hematopediatras para diagndstico
definitivo, maiores esclarecimentos aos familiares e acom-
panhamento, quando necessario. Objetivos: A partir de dados
do consultério privado, relatar o nimero de pacientes com
deficiéncia de G6PD detectada no teste do pezinho, testes
diagnésticos realizados, a sintomatologia e descrever as
duvidas mais frequentes dos pais bem como a fonte de
informacao antes da consulta e as implicacoes. Material e
métodos: Registro de todos os pacientes encaminhados ao
hematopediatra (consultas presenciais e on line) de marco
de 2023 a junho de 2025 em tabela Excel. Informacoes da
tabela: idade, teste do pezinho, dosagem sérica de G6PD con-
firmatéria, histérico de ictericia neonatal, solicitacao prévia
exames do pediatra assistente, tempo entre diagnéstico e pri-
meira consulta, conhecimento dos pais da lista de sub-
stancias, formacao profissional e fonte de informacao dos
mesmos. Discussao e conclusao: Registrados 38 lactentes
com idade entre 1 e 4 meses, 90% foi encaminhado do pedia-
tra assistente. 32 repetiram a dosagem da G6PD em papel fil-
tro com resultado semelhante ao primeiro teste, 6 dosaram
G6PD sérica, 60% com niveis intermedidrios e 2 pacientes
haviam coletado hemograma com reticuldcitos. 1/3 apresen-
tou ictericia e 1 necessitou de fototerapia, nao havendo
associacao quantitativa com a dosagem da enzima. Em 100%
dos casos pai e mae estavam presentes na consulta e todos
haviam pesquisado sobre a doeng¢a no Google, chegando a
consulta com algum conhecimento sobre a patologia. Dez
casais solicitaram a pesquisa da mutagao genética. Duvidas
mais frequentes: o que é hemolise? Qual medicagao utilizar
para febre? Risco de morte. Independente da formacao dos
pais (9 eram da drea de saude), questionamento sobre qual
lista de restricoes que deveriam seguir, qualidade de vida e
restricoes, ocorreu em 100% dos casos. No Brasil, a mutacao
mais encontrada e G6PD A-, especialmente em individuos de
ascendéncia africana, (presente nos 10 casos que pesqui-
saram) com manifestacao clinica mais branda e comumente
assintomadtica e literatura revelando pouca associacao a
hemodlise provocada por corantes. Hematopediatras tém
encontrado dificuldade para orientar e acalmar as familias
quanto a condugcao dos casos de deficiéncia de G6PD visto que

as informagoes encontradas em pesquisas na internet pelo
publico leigo nem sempre sao confidveis e angustiam. Inclu-
sive, qual lista seguir é um questionamento diario entre os
especialistas por isso, é necessdrio um guia padronizado de
informacoes baseada em pesquisas com gendtipo/fenétipo
brasileiro, bem com acompanhamento com especialista para
individualizar cada caso.
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DIAGNOSTICOS DIFERENCIAIS DE CITOPENIA
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Introducao: A citopenia é uma alteracao frequentemente
observada em hemogramas na faixa etdria pedidtrica. A Sin-
drome Mielodispladsica (SMD) é uma doenca hematoldgica
clonal rara da infancia que se caracteriza por citopenia persis-
tente em hemograma, dispoiese medular e um alto risco de
evolucao para leucemia mieloide aguda; doengcas como
infeccoes virais, deficiéncias vitaminicas, doencas autoi-
munes e erros inatos de imunidade figuram entre algumas
das condicoes de apresentacao clinica e laboratorial que se
assemelham a SMD e demandam diagnéstico diferencial. O
Grupo Cooperativo Brasileiro de Sindrome Mielodispldsica em
Pediatria (GCB-SMD-PED) recebe criancas com citopenia para
investigacao diagnéstica de SMD e diagnésticos diferenciais
que mimetizam seu quadro clinico e laboratorial inicial (nao
SMD). Objetivos: Caracterizar clinica e laboratorialmente
pacientes pediatricos com citopenia e diagndstico de nao
SMD. Material e métodos: Foi realizado um estudo transversal
descritivo, com coleta de dados retrospectiva, incluindo
pacientes de 0 a 18 anos completos, encaminhados ao GCB-
SMD-PED entre 2013 e 2023 com diagnéstico de nao SMD. Em
um primeiro momento foi realizada descrigao de dados socio-
demograficos, hemograma e analise morfolégica. Resultados:
172 pacientes foram incluidos com mediana de idade
de 4,9 anos (1-18 anos); 51,5% de género masculino e maioria
de etnia branca (68,3%). Foram avaliados pacientes das cinco
regioes brasileiras, e cerca da metade (46%) procedentes da
regiao sudeste, seguido da regiao nordeste (19%). Dos achados
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ao exame fisico, hepatomegalia, esplenomegalia e sangra-
mento cutaneo foram raramente reportados (17%); palidez foi
o achado mais frequente, sendo descrito em 38%. Neutrope-
nia foi a citopenia mais frequente em hemograma (61,4%),
com mediana de 1188 mm?® (0-13.365 mm?), seguido de pla-
quetopenia em 43,2%. Da avaliacao morfoldgica em aspirado
de medula 6ssea, dispoiese leve do setor eritréide, granuloci-
tico ou megacariocitico foi observada em 80% dos pacientes
analisados; disgranulopoiese moderada foi descrita em 29%,
incluindo alteracoes como alteracao de segmentacao, dis-
granulacao e megaloblastose. A bidépsia de medula 6ssea foi
hipocelular para idade em 61,4%, e disturbio arquitetural
eritréide foi descrito em 80,5% das amostras como ninhos
eritréides grandes e confluentes; dismegacariopoiese com ati-
pias nucleares ou megacaridcitos peritrabeculares também
foi achado frequente, relatado em 88% das amostras, maioria
classificada como leve. Dos diagnésticos finais dos pacientes
investigados, medula dssea reacional foi o mais frequente
(52 pacientes), seguido de citopenia imune mediada (44) e
faléncia medular congénita (23); outros diagnésticos menos
frequentes foram de aplasia de medula éssea, anemia caren-
cial, mielite tdéxica, secundaria a medicamentos, infeccao e
hiperesplenismo. Discussao e conclusao: Os achados de cito-
penia e dispoiese medular, embora critérios diagndsticos de
SMD, podem ser encontrados em uma variedade de patolo-
gias, de origem hematoldgica e nao hematoldgica, o que torna
essa condicao um desafio diagndstico. A realizacao de um
fluxograma diagnodstico e envolvimento multiprofissional sao
essenciais na avaliacao e conduta adequada desses pacientes.
A correlagcao dos achados laboratoriais com os diagndsticos
finais serd necessdria para identificar particularidades que
facilitem diagndstico dessas patologias distintas, porém com
caracteristicas laboratoriais semelhantes.
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A 37 MESES: ANALISE COMPARATIVA ENTRE
O SUDESTE E O NORDESTE BRASILEIRO

APR Levandowski #, 10 Tanios ?, JEG Barros ?,
RFL Batista %, H Bettiol *, VMF Simdes ®

& Universidade Federal do Maranhao (UFMA), Sao
Luis, MA, Brasil

® Universidade de Sao Paulo (USP), Ribeirdo Preto,
SP, Brasil

Introducao: A Anemia por Deficiéncia de Ferro (ADF) é a
caréncia nutricional mais comum no mundo, devendo ser
considerada uma doeng¢a e nao apenas um sinal clinico,
devido ao seu impacto negativo no desenvolvimento infantil
e na qualidade de vida. No Brasil, a ADF apresenta elevada
prevaléncia, especialmente em criancas menores de dois
anos, sendo um grave problema de saude publica. O presente
estudo analisa a prevaléncia e os fatores associados a ADF em
duas regioes com diferentes contextos socioecondémicos e cul-
turais. Objetivos: Comparar a prevaléncia e os fatores

associados a anemia em criangcas de 12 a 37 meses nas
cidades de Ribeirao Preto (SP) e Sao Luis (MA), utilizando
dados da coorte de nascimento do estudo BRISA (2010). Mate-
rial e métodos: Trata-se de um estudo transversal aninhado a
uma coorte de base populacional. Foram analisadas
3.079 criancas em Ribeirao Preto e 2.190 em Sao Luis. A ane-
mia foi definida como hemoglobina <11 g/dL. As varidveis
analisadas incluiram escolaridade materna, situagao conju-
gal, classe econdmica, paridade, adequagcao do pré-natal,
histéria de anemia materna, tipo de parto, sexo da crianca,
cor da pele, idade da crianca, peso ao nascer e frequéncia a
creche. As andlises estatisticas foram realizadas por regressao
de Poisson com estimativas ajustadas de razao de prevaléncia
e 95% IC. Resultados: A prevaléncia de anemia foi maior em
Sao Luis (23,8%) comparada a Ribeirao Preto (15,5%). A baixa
escolaridade materna (< 4-anos) apresentou maior razao de
prevaléncia em Ribeirao Preto (RP=2,37; IC95% 1,41-3,98) do
que em Sao Luis (RP =1,38; 95% IC 0,72—2,64). A classe econo-
mica D/E mostrou associacao significativa em ambas as
cidades, sendo mais forte em Ribeirao Preto (RP=2,07;
95% IC 1,45-2,94) do que em Sao Luis (RP=1,62; 95% IC 1,08
—2,43). Com relagao a auséncia de anemia gestacional, tal
condicao foi fator protetor em ambas as cidades, enquanto a
idade inferior a dois anos mostrou forte associagao com a
anemia em ambos os municipios. Discussao e conclusao: As
diferencas regionais observadas sugerem que fatores estru-
turais, como acesso aos servicos de saude e desigualdades
sociais, impactam de forma distinta a ocorréncia da anemia
em criangas. A prevaléncia significativamente maior em Sao
Luis reforca a vulnerabilidade das regioes Norte e Nordeste,
evidenciando a necessidade de politicas publicas regionais
mais efetivas. A escolaridade materna e a pobreza mos-
traram-se determinantes centrais, especialmente em Ribeirao
Preto. Conclusao: A anemia permanece como um desafio a
saude infantil brasileira, com maior prevaléncia em regioes
socioeconomicamente mais vulneraveis. Os achados indicam
a importancia de estratégias intersetoriais que priorizem edu-
cacao materna, monitoramento nutricional precoce e a
ampliacao do acesso a aten¢ao bdésica, respeitando as especi-
ficidades regionais. Apesar da robustez metodoldgica, o
estudo é limitado por seu delineamento transversal, nao per-
mitindo inferéncias causais.
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ESFEROCITOSE HEREDITARIA ASSOCIADA A
ANEMIA HEMOLITICA AUTOIMUNE: UM
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Introducao: A Esferocitose Hereditaria (EH) é uma anemia
hemolitica congénita resultante de mutacoes em genes que
codificam proteinas estruturais do citoesqueleto dos
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eritrécitos, que reduzem a estabilidade da membrana e origi-
nam hemacias esféricas (esferdcitos), menos deformaveis e
mais suscetiveis a destruicao esplénica. Clinicamente, cursa
com anemia hemolitica cronica, ictericia, esplenomegalia e,
por vezes, colelitiase. O diagndstico envolve achados como
anemia, reticulocitose, hiperbilirrubinemia indireta e
esferdcitos. Por sua vez, a Anemia Hemolitica Autoimune
(AHAI) decorre da produgao de autoanticorpos contra antige-
nos da superficie eritrocitaria, levando a hemdlise, predomi-
nantemente extravascular, com Teste de Antiglobulina Direta
(TAD) positivo. A coexisténcia de EH e AHAI é um evento raro,
representando um desafio diagndstico e terapéutico.
Descri¢cao do caso: Sexo feminino, 13-anos, diagnéstico de EH
aos 9-meses, em uso regular de acido félico, com 8 transfusoes
sanguineas nos ultimos 10-anos. Ha 2-anos, apds quadro com-
pativel com dengue, apresentou agudizacdao da hemodlise,
necessitando de transfusao. Durante a internacao, foi diagnos-
ticada AHAI, com anticorpos IgM e IgG inespecificos (fenotipa-
gem eritrocitdria com antigenos c, E, Cw, Kell e Jkb negativos).
Iniciou prednisolona na dose de 1 mg/kg/dia, sem sucesso no
desmame. Diante da gravidade, foi indicada esplenectomia
eletiva, suspensa pela indisponibilidade de bolsa de sangue
compativel para reserva cirurgica. Reiniciada corticoterapia
em dose alta, com reducao lenta até 5 mg/dia prevista para
setembro de 2024. No painel sorolégico, identificou-se autoan-
ticorpo IgM inespecifico a 37°C, sem aloanticorpos. Em junho
de 2024, a paciente recebeu transfusao sem intercorréncias.
Seis meses depois, apresentou nova crise hemolitica apés den-
gue (sorologia IgM e IgG positivas). A hemoglobina caiu
para 6,1 g/dL, subindo a 8 g/dL com aumento da prednisona. O
TAD foi positivo (2+), presenca de panaglutinina a 37°C. Dois
meses depois, apresentou quadro clinico compativel com Chi-
kungunya, confirmada sorologicamente. Diante da suspeita de
artrite idiopdtica juvenil pds-infeccao, iniciado tratamento
com rituximabe por quatro semanas. A avaliacao imunolédgica
(2024-2025) evidenciou sindrome antifosfolipide laboratorial
triplo positiva, sem eventos trombdticos até o momento. Com-
plementos C3 e C4 baixos; demais autoanticorpos negativos.
Exames complementares mostraram hiperplasia eritrocitica e
alteracoes leves na medula 6ssea. A imunofenotipagem indi-
cou inversao da relacao CD4/CD8, e o cariétipo revelou inver-
sao pericéntrica do cromossomo 9. Conclusao: Apesar de rara,
a AHAI é uma complicacao potencialmente fatal de anemias
congénitas. No caso descrito, episédios virais, multiplas trans-
fusdes e resposta imune alterada, evidenciada por hipocom-
plementemia e positividade para anticorpos antifosfolipides,
atuaram como provaveis gatilhos da hemdlise. Considera-se
que os episddios resultaram de um mecanismo multifatorial,
no qual a EH e o processo autoimune contribuiram de forma
concomitante, variando em intensidade a cada crise. Assim, a
resposta parcial aos corticoides sugere participagao imune rel-
evante, sem excluir a contribuicao da EH, o que reforca a com-
plexidade diagnéstica e terapéutica e a importancia de
investigar desregulacao imune subjacente.
Referéncias:

Motta I, et al. Autoimmune hemolytic anemia as a compli-
cation of congenital anemias: a case series and review of the
literature. Journal of Clinical Medicine. 2021;10:3439.

https://doi.org/10.1016/j.htct.2025.105062

ID — 255

HEMANGIOENDOTELIOMA KAPOSIFORME
ASSOCIADO A SINDROME DE KASABACH
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Introducao: Relato de um caso de Hemangioendotelioma
Kaposiforme (HEK) associado a Sindrome de Kasabach-Mer-
riet (KMP) em recém-nascida acompanhada na UTI neonatal
do Hospital Santa Marcelina/SP. O objetivo é alertar profissio-
nais da saude sobre esse diagndstico raro, suas complicacoes
e condutas terapéuticas. Descricao do caso: Recém-Nascida
(RN) com 8-dias, segunda gemelar, sexo feminino, nascida de
36-semanas e 3-dias por cesarea. Ao nascimento, apresentava
edema importante e coloracao arroxeada em todo o Membro
Superior Esquerdo (MSE). Entre o 2° e 3° dia, houve diminuicao
do edema e cianose, mas exames revelaram plaquetopenia
(22.000), iniciando-se antibioticoterapia (ampicilina e genta-
micina) e transfusao plaquetdria.Por volta do 5° dia, houve
piora clinica e aumento da lesdo no MSE. No 7° dia, foi trans-
ferida para o Hospital Santa Marcelina com edema endure-
cido, cianose e rubor local, mas com pulsos preservados.
Laboratério revelou plaquetopenia (40.800), sem outras alter-
acoes. Exames de imagem nao mostraram malformacoes (usg
abdome, usg cranio e ecocardiograma). Avaliado pela Hema-
tologia Pedidtrica e Cirurgia Vascular diagnosticado HEK asso-
ciado a KMP. Iniciou-se tratamento com vincristina (0,05 mg/
kg/semana) e prednisolona (2 mg/kg/dia). Apés 4-semanas,
houve melhora progressiva da lesao, normalizacao da colo-
racao e mobilidade do membro, estabilizagcao clinica e recu-
peracao das plaquetas. Recebeu alta com seguimento
ambulatorial. Conclusao: O HEK apresenta alto risco de evo-
luir com KMP, exigindo diagnéstico precoce e tratamento ime-
diato. A terapia combinada de corticoide sistémico e
vincristina mostrou eficacia no caso relatado, com recuper-
acao clinica e laboratorial, ressaltando a importancia do man-
ejo multidisciplinar e acompanhamento continuo.
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Introducao: A Hemofilia A adquirida é uma condigao rara,
mais comum em mulheres e potencialmente fatal, sendo
ainda mais incomum em crianc¢as, caracterizada pelo desen-
volvimento de autoanticorpos que inibem o fator VIII da coag-
ulacao e resulta em sangramentos habitualmente graves.
Descricao do caso: Paciente, 10-anos, feminino, suspeita ini-
cial de Doenc¢a de von Willebrand (vW), com profundo e
extenso hematoma muscular em membro inferior direito
sem resposta a reposicdo de concentrado de Fator VIII/vW,
evoluindo com sindrome compartimental. Exames do hemo-
centro :TTPa alargado, fator vW normal e Fator VIII baixo com
presenca de inibidor, corroborando o diagnéstico de
hemofilia A adquirida. Necessitou de fasciotomia, evoluiu
gravissima, choque hemorragico e tempo prolongado de
internamento. Porém, com o tratamento adequado — com-
plexo protrombinico parcialmente ativado e pulsoterapia
com metilprednisolona - nao houve mais sangramento e
obteve alta em cicatrizacao da ferida para acompanhamento
no Hemocentro do Estado da Bahia. Conclusao: O diagndstico
de Hemofilia adquirida é desafiador e exige a andlise das pro-
vas de coagulacao (TTPa alargado e deficiéncia de fator VIII),
pesquisa e dosagem de inibidor. Pode estar associada a
doencas autoimunes, oncoldgicas, pés-parto, medicamentos
e infecgcoes, porém em metade dos casos nao ha causa defi-
nida. A apresentacao clinica tem alta morbilidade e mortali-
dade, estd relacionada a sintomas hemorrédgicos graves, que
necessitam de diagndéstico e tratamento emergenciais. Este
caso destaca a importancia do diagnéstico precoce da hemofi-
lia A adquirida, expoe a possibilidade de ocorrer em criancas e
alerta para necessidade da interface das equipes médicas dos
hospitais com os hemocentros dos estados na discussao dos
casos, coleta dos exames especificos e conduta adequada, evi-
tando assim desfechos desfavoraveis.
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Introducao: A Hemofilia Adquirida (HA) é uma coagulopatia
rara, secundaria a auto-anticorpos inibidores dos fatores de
coagulacao, como FVIII e FIX, hemofilia A e B, respectiva-
mente. Apenas 20% dos casos tem origem autoimune. O diag-
néstico ocorre, geralmente, a partir dos 65-anos. Objetiva-se
relatar o caso de uma criangca com hemofilia B secundaria a

Lupus Eritematoso Sistémico (LES) pré-clinico. Descricao do
caso: Pré-escolar feminina, 6-anos, encaminhada por alter-
acao no coagulograma da internacao hospitalar para drena-
gem de celulite em membro inferior, periodo no qual cursou
com lagrimas de sangue, sem outros sangramentos. Seguiu
sem queixas, sem medicacoes, sem alteracoes em exame
fisico. Em exames: plaquetograma 228.000 mm?; TP 15,2s; ati-
vidade da protrombina 81%; INR 1,15; TTPA 57,5s; R 2,2 (sem
correcao no teste da mistura); Fator I 313 mg/dL; FVII 89%;
FVIII 82%; FIX 40%; FXI 26%; FVW 145%,; ristocetina 122%; anti-
coagulante lupico 2,01; FAN padrao nuclear pontilhado 1:80;
anticardiolipina IgG 26,9 GPL-U/mL e IgM 23,1 MPL-U/mL. C3,
C4, CH50, homocisteina, mutacao FV Leiden e proteina S fun-
cional normais. Foi aventada a hipétese de Hemofilia B
secunddria a doenga autoimune e a paciente foi encaminhada
a reumatologia. Trés meses apo0s, retorna com queixa de gen-
givorragia episédica autolimitada e avaliacao reumatoldgica
revelando auséncia de manifestagoes clinicas, critérios
incompletos para LES, para sindrome antifosfolipide ou
doenca indiferenciada do tecido conjuntivo, aventando-se
LES pré-clinico. Seis meses apds a consulta inicial, queixou-se
de artralgia em punhos e lesoes cutaneas eritematosas em
membros superiores, evoluindo com hipocromia. Em uso de
Prednisona para controle dlgico prescrito pela reumatologia.
Atualmente, estd em seguimento ambulatorial com a hema-
tologia e reumatologia. Conclusao: A incidéncia de hemofilia
adquirida é estimada em 0,2-1 caso por 1 milhao de pessoas
por ano, mais comum apds os 65-anos, taxa de mortalidade
variando de 8%-22%. Na Hemofilia B adquirida, diferente da
congeénita que é secunddria a deficiéncia genética do fator, o
fator IX existe, contudo, sua fungao é comprometida devido
auto-anticorpos neutralizantes. Doencas autoimunes, neo-
plasias e estados fisiolégicos pés-parto podem desencadear
HA. A associagcao com o LES é infrequente e, menos ainda, na
forma pré-clinica. Neste caso, a paciente apresentou deficién-
cia do fator IX e XI, TTPA alargado e auséncia de correcao no
teste da mistura, além de auséncia de histéria familiar de
sangramentos, o que sugere a presenca do auto-anticorpo
adquirido. O LES pré-clinico pode ter atuado como precipi-
tante da HA, com a formagao autoanticorpos inibidores prece-
dendo as manifestacoes clinicas tipicas do LES. A suspei¢ao
de causas autoimunes por trds de um alargamento do TTPA
foi fundamental para o encaminhamento precoce a reumato-
logia antes mesmo da fase clinica, contribuindo para um
seguimento excelente da paciente, favorecendo o progné-
stico, inclusive prevenindo sangramentos graves e maiores
complicagoes reumatoldgicas. Este caso reforca a importancia
de investigar-se causas autoimunes em coagulopatias adquir-
idas nas criangas, mesmo na auséncia de manifestacoes tipi-
cas, bem como, auséncia de antecedentes pessoais ou
familiares de sangramentos.
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Introdugao: A deficiéncia de Glicose 6 Fosfato Desidrogenase
(G6PD) é a enzimopatia mais comum, e sua base genética na
populacao brasileira é reconhecidamente complexa. No
entanto, a distribuicao regional dos haplétipos do gene G6PD
e o perfil de risco da sua deficiéncia enzimdtica ainda sao
pouco caracterizados, justificando a necessidade de estudos
populacionais detalhados. Objetivos: Caracterizar a heteroge-
neidade haplotipica do gene G6PD e a distribuicao de
haplétipos de relevancia clinica nas cinco macrorregioes bra-
sileiras, analisando a diversidade e a distribuicao de
haplétipos patogénicos. Material e métodos: Este estudo ret-
rospectivo analisou a heterogeneidade haplotipica do gene
G6PD a partir de um banco de dados laboratoriais anonimiza-
dos. Foram incluidas 915 criancas (456 meninas, 459 meninos)
que realizaram triagem neonatal por NGS entre janeiro de
2021 e janeiro de 2024, a partir de amostras de mucosa oral,
totalizando 1.372 haplétipos analisados. Do sistema de
informacao laboratorial, foram recuperados os dados
demograficos (sexo, logradouro) e as variantes genéticas de
cada individuo. A determinacao dos haplétipos foi entao real-
izada a partir das 20 variantes distintas contidas na regiao
genomica do gene G6PD, utilizando o software BEAGLE (v5.5).
Para cada macrorregiao brasileira, foram calculadas a diversi-
dade haplotipica (h), a frequéncia e o numero de tipos de
haplétipos patogénicos. O estudo recebeu aprovacao ética
(CAAE: 79180324.7.0000.0368). Resultados: A distribuicao dos
haplétipos por macrorregiao foi: Centro-Oeste (CO) n =475,
Norte (N) n =389, Sudeste (SE) n =273, Nordeste (NE) n=122 e
Sul (S) n=112. A diversidade haplotipica (h) e o nimero de
haplétipos distintos variaram entre as regioes, sendo maior
na regiao N (h =0.450; 14-tipos), seguida por NE (h =0.390; 6-
tipos), CO (h=0.386; 13-tipos), S (h=0.357; 8-tipos), e menor
na SE (h=0.308; 7-tipos). Dos 22 haplétipos unicos identifica-
dos, 9 foram classificados como patogénicos, e sua preva-
léncia combinada demonstrou um gradiente de risco, com as
seguintes prevaléncias: NE (n=5; 4.10%), N (n=10; 2.57%), SE
(n=6; 2.20%), CO (n=10; 2.11%) e S (n=2; 1.79%). O perfil de
risco também se mostrou distinto em sua natureza: as regioes
N e CO apresentaram maior complexidade (5-tipos de
haplétipos patogénicos cada), seguidas por SE e S (2-tipos
cada), enquanto o risco na regiao NE foi concentrado em ape-
nas 1 tipo. Um unico haplétipo patogénico, que inclui a var-
iante 202G>A, foi o mais prevalente em quatro das cinco
regioes, com as seguintes frequéncias: NE (n=5; 4.10%), SE
(n=5; 1.83%), N (n=5; 1.29%), CO (n=6; 1.26%) e S (n=1;
0.89%). Discussao e conclusao: A estrutura genética regionali-
zada do gene G6PD, evidenciada pela variacao na diversidade

haplotipica entre N (14-tipos) e S (7-tipos), pode refletir a dis-
tinta histéria demografica do pais. Essa heterogeneidade se
estende ao perfil de risco clinico: a maior prevaléncia no NE
(4.10%) contrasta com sua baixa complexidade (1-tipo
patogénico), enquanto N e CO apresentam maior diversidade
de risco (5-tipos cada). Este cendrio sugere que a eficacia dos
ensaios diagnoésticos pode variar regionalmente. Isso reforca
a pertinéncia de se avaliar estratégias de triagem adaptadas a
cada localidade. Em conclusao, existe heterogeneidade na
distribuicao dos haplétipos do gene G6PD entre as macro-
rregioes brasileiras, que se manifesta tanto na variacao da
diversidade genética geral quanto no perfil de risco clinico,
que difere em prevaléncia, complexidade e no tipo de
haplétipo patogénico predominante em cada localidade.
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Introducao: Talassemia refere-se a disturbios genéticos
hereditarios relacionados a hemoglobina, classificados como
talassemia alfa e beta, de acordo com a mutagao das cadeias
alfa e beta da hemoglobina, respectivamente. A Sg-talassemia
é um subtipo de doenca falciforme na qual ocorre heranca
conjunta do gene da hemoglobina S e de uma mutagao no
gene da beta-globina. A forma leve da Sg-talassemia costuma
evoluir com pouco ou nenhum sintoma nos primeiros meses
de vida, devido a presenca de Hb A e Hb F em concentracoes
que inibem a polimerizacao da Hb S. Conforme a mutacao
genética subjacente, os sintomas na crianca mais velha
podem ocorrer, na dependéncia da concentracao da Hb A
remanescente. Descricao do caso: Recém-nascido do sexo
masculino realizou a coleta para triagem neonatal com quatro
dias de vida. Os exames de triagem, realizados pelo Nupad e
por rede suplementar, apresentaram padrao FS na cromatog-
rafia liquida de alta eficiéncia (HPLC) e na Focalizacao Isoelétr-
ica (IEF), sugerindo forma grave de doenca falciforme. A
investigacao familiar revelou pai com Hb AS e mae com Hb
AA e hemograma normal, enquanto a irma também apresen-
tou Hb AA e hemograma normal. Na PCR alelo-especifica feita
rotineiramente no Nupad quando se suspeita de doenca falci-
forme, foi detectada a presenca dos alelos GAG e GTG no
cédon 6 da cadeia beta, compativeis, portanto, com Sp0-talas-
semia, prevendo-se evolucao clinica mais grave. Apds 8-
meses de vida, sem qualquer sintomatologia, nova dosagem
foi feita e obteve-se Hb F 6,2%, Hb A 40,3%, Hb A2 5,0% e Hb
S 48,5%. Indices hematimétricos: VCM 66,9 fl, HCM 21,7 pge
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CHCM 32,5%. Foi feito sequenciamento do gene HBB que rev-
elou dupla mutagao no intron 2, IVS-II-844 (C>A) e IVS-II-839
(T>C), em cis, além da mutacao S. A presenca do padrao FS na
triagem neonatal sugere anemia falciforme homozigética (Hb
SS) ou Sp0-talassemia. Na Sp+-talassemia, o padrao é, em
geral FSA, com a fracao S em proporgcao superior a de A. O
achado intrigante neste caso é a ocorréncia de padrao FS em
RN que se revelou, posteriormente, ter uma forma leve de Sg
+-talassemia (Hb A 40,3%, aos 8-meses de vida), ocasionada
por dupla mutagao no intron 2 do gene HBB que, pela litera-
tura internacional e na nossa experiéncia da triagem em MG
(3-casos anteriores), tem curso clinico realmente leve. Como
ocorreu neste caso e também nos outros, pediatras que
desconhecem essa forma de Sp+-talassemia tém tendéncia a
considerar tais criangas como portadoras de traco falciforme
e nao recomendar a conduta correta de adotar o protocolo
para doenca falciforme. A razao pela qual a mutacao g+-talas-
semia encontrada nao se expressou no periodo neonatal com
a producao de cadeia A, como esperado, é desconhecida e
merece investigacao adicional. De acordo com os dados labo-
ratoriais dos pais, podemos assegurar que o pai é portador de
traco falciforme e a mae tem uma forma silenciosa de beta-
talassemia heterozigética, com concentracao de Hb A2 nos
limites de referéncia e auséncia de alteragao nos indices hem-
atimétricos, o que esta de acordo com a literatura internacio-
nal e também com nossa experiéncia acumulada. Conclusao:
A Sp+-talassemia leve do tipo IVS-1I-844 (C>A) e IVS-II-839
(T>C), em cis, pode simular doenca falciforme grave na tria-
gem neonatal (padrao FS), exigindo investigacao genética
para o diagndstico correto e conduta adequada. O relato
destaca a importancia da correlacao entre os achados labora-
toriais e o histérico familiar.

https://doi.org/10.1016/j.htct.2025.105067

ID - 736

INCIDENCIA E CARACTERISTICAS PROTEICAS
DA HEMOGLOBINOPATIA SD NA TRIAGEM
NEONATAL EM MINAS GERAIS: UM ESTUDO
PROSPECTIVO DE 10 ANOS

LC Pereira, PKF Bergerhoff, RVP Ladeira,
JN Janudrio, MB Viana

Nupad - Nticleo de Agoes e Pesquisa em Apoio
Diagnéstico da Faculdade de Medicina da UFMG,
Belo Horizonte, MG, Brasil

Introducao: A hemoglobinopatia SD é uma condicao relativa-
mente rara em nivel mundial. O padrao FSD observado na
focalizacao isoelétrica durante a triagem neonatal é consider-
ado incomum. Um estudo anterior realizado pelo Nupad em
parceria com a Fundagao Hemominas, no periodo de 1999 a
2012, evidenciou que recém-nascidos com esse padrao apre-
sentam evolugodes clinicas distintas: enquanto alguns desen-
volvem manifestacoes compativeis com anemia falciforme,
outros apresentam quadro semelhante ao do traco falciforme.
Nesses casos, foram identificadas as variantes estruturais D-
Punjab (HBB:c.364G>C) e Korle- Bu (HBB:c.220G>A),

respectivamente. Objetivos: Estimar a incidéncia das hemo-
globinas S/D-Punjab e S/Korle-Bu em Minas Gerais e caracteri-
zar o perfil proteico dessas hemoglobinas na triagem
neonatal, por meio da Focalizacao Isoelétrica (IEF) e Croma-
tografia Liquida de alta eficiéncia (HPLC). Material e métodos:
Foram utilizadas técnicas de PCR alelo-especifica para identi-
ficacao das variantes S (gAg/gTg, cdédon 6) e D- Punjab (Gaa/
Caa, cédon 121). Nos casos suspeitos da variante Korle-Bu, foi
realizado o sequenciamento do gene HBB para confirmar a
mutacao. A caracterizagcao proteica das variantes foi feita por
IEF e HPLC. Resultados: Entre janeiro de 2015 e dezembro de
2024 (10-anos), foram triados 2.177.336 recém-nascidos em
Minas Gerais. Destes, 10 apresentaram Hb S/D-Punjab e 9 Hb
S/Korle-Bu, resultando em uma média anual de dois casos em
um programa que triou aproximadamente 220 mil recém-
nascidos por ano. Nao foram observadas diferencas de
incidéncia entre os sexos masculino e feminino. A incidéncia
geral do padrao FSD na focalizacdo isoelétrica foi de 1:114.000
recém-nascidos (95% IC 1:79.000 — 1:208.000). As incidéncias
especificas foram de 1:218.000 para Hb S/D-Punjab
(95% IC 1:135.000 — 1:573.000) e 1:242.000 para Hb S/Korle-Bu
(95% IC: 1:146.000 — 1:698.000). Em comparacao, a incidéncia
de doenca falciforme de todos os subtipos no estado foi de
1:1.150 em 2023. Na IEF, ambos os gendtipos apresentaram o
padrao FSD. Observacoes em duplo-cego revelaram que a
fracao D encontra-se mais separada da fragao S nos casos de
Hb S/D-Punjab, indicando que essa variante é discretamente
mais anddica que a Hb Korle-Bu. Na HPLC, a fracao D-Punjab
apresenta tempo de retencao na janela da Hb D, enquanto a
Korle-Bu situa-se na janela de Hb A2/E, permitindo distingao
clara entre as variantes. As concentracoes relativas de hemo-
globina na triagem neonatal variaram de 2,5% a 11,7% para
Hb D-Punjab (média: 5,5%) e de 5,0% a 15,7% para Hb Korle-Bu
(média: 8,3%). As concentracoes de Hb S foram de 2,9% a 6,5%
(média: 4,2%) para S/D-Punjab e de 3,3% a 10,8% (média: 6,1%)
para S/Korle- Bu. Discussao e conclusao: As hemoglobinopa-
tias Hb S/D-Punjab e Hb S/Korle-Bu apresentam incidéncias
semelhantes em Minas Gerais, em torno de 1 caso para cada
200.000 recém-nascidos triados. Apesar de ambas exibirem
padrao FSD na focalizacao isoelétrica, distinguem-se com
facilidade quando a HPLC é utilizada. Na IEF, a diferenciacao
entre as variantes é possivel, mas exige condi¢coes ideais para
leitura do gel e observador experiente. Considerando que a
evolucao clinica dessas variantes é distinta, o diagndstico cor-
reto na triagem neonatal é essencial para o adequado acom-
panhamento das criancas.
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Introducao: Deficiéncia de Ferro (DF) é a caréncia nutricional
mais comum e estd associada a alteragOes definitivas na neu-
rogénese em criancas. A inflamagao cronica pode ser causada
pela DF. O excesso de peso é causa de metainflamacao e sua
incidéncia tem aumentado em criangas nas ultimas décadas.
Objetivos: Avaliar a associagao entre excesso de peso,
inflamacao e distirbios no metabolismo do ferro em criangas
e adolescentes. Material e métodos: Estudo transversal
com 153 criancas e adolescentes de uma escola em Santo
André-SP. O estudo foi aprovado pelo CEP, parecer n
°3.058.583. Critérios de inclusao: criangcas com mais de quatro
anos. Critérios de exclusdao: nao consentimento, ingestao de
corticoide ou ferro nos ultimos 30-dias e presenca de doencas
cronicas ou infecgoes agudas. Aplicado questiondrio e verifi-
cados peso, estatura e calculados escores z do IMC (ZIMC).
Coletados: hemograma, ferro, ferritina, saturacao de transfer-
rina, hepcidina e Proteina C Reativa ultrassensivel (PCRus). A
classificacao da anemia e ferritina foi realizada segundo
sugestoes da OMS. Para os demais exames, foram considera-
dos os seguintes valores: ferro sérico > 33 pug/dL, Saturacao de
transferrina >20 e PCRus <5 mg/L. As analises para Hepcidina
foram realizadas como variavel continua. Os dados foram
analisados no SPSS 25.0. Nivel de significancia de 5%. Resulta-
dos: Foram incluidos 153 criang¢as e adolescentes de 4 e 17
anos, dos quais 51% eram do sexo masculino, 71,2% pré
puberes, 41,8% apresentavam excesso de peso (sobrepeso:
25,5%, obesidade: 16,3%) e 19,6% apresentavam DF. Nenhuma
crianga apresentava anemia. Na comparagao entre os grupos
eutréfico e com excesso de peso, observou-se que nesse
segundo grupo havia niveis significativamente mais elevados
de hepcidina (mediana: 365,6 vs. 176,1 ng/mL; p < 0,001) e
PCRus (mediana: 0,6 vs. 0,4 mg/L; p =0,02). Esses mesmos indi-
viduos também apresentaram menor saturacao de transfer-
rina (mediana: 26,5% vs. 30,8%; p=0,03), apesar de
concentragoes elevadas de ferritina. Houve correlagcao posi-
tiva entre o escore Z de IMC e os niveis séricos de hepcidina
(r=0,476; p < 0,001). Na andlise de regressao logistica, tanto
hepcidina (OR=1,004; 95% IC: 1,001-1,006; p=0,005) quanto
PCRus (OR =1,53; 95% IC: 1,22—-1,91; p < 0,001) associaram-se
de forma independente a presenca de DF. Discussao e con-
clusao: Criangas com excesso de peso apresentaram mais
inflamacao e DF quando comparadas as eutréficas. Os valores
aumentados de ferritina no grupo excesso de peso justificam-
se pelo maior grau de inflamagao. A metainflamacao do
excesso de peso pode alterar a absorcao e/ou a liberagcao do
ferro intracelular através do aumento da hepcidina e
degradacao das ferroportinas, levando ao represamento do
ferro e reduzindo a disponibilidade do mesmo na circulagao
sanguinea. A Hepcidina elevada no grupo excesso de peso
corrobora com essa hipdtese. Os dados demonstram que o
controle do peso é fundamental no tratamento da DF de
criancas com obesidade. Portando, criangas com excesso de
peso apresentaram mais inflamagao e DF. E o excesso de peso
infantil pode levar a metainflamacao, modificando o metabo-
lismo do ferro.
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Introducao: A mielofibrose pedidtrica é uma entidade rara,
caracterizada por fibrose medular evidenciada em Bidpsia de
Medula Ossea (BMO). Divide-se em formas primaria, imune
(secundaria) e idiopatica. O diagnéstico é desafiador, exigindo
exclusao de imunodeficiéncias, falencias medulares heredita-
rias, doeng¢as autoimunes e neoplasias mieloproliferativas.
Em contextos com recursos limitados, a investigacao pode ser
dificultada. Relato de caso: Paciente do sexo feminino, 10-
anos, acompanhada desde os 2-anos no Ambulatério de
Faléncias Medulares do Hemocentro. Encaminhada por
infeccoes graves recorrentes, anemia e plaquetopenia
(Hb 7,3 g/dL; leucdcitos 8.900 mm?>; neutréfilos 2.600 mm?;
plaquetas 53.000 mm?®), com suspeita inicial de faléncia med-
ular hereditdria. Histérico de nascimento prematuro (29-sem-
anas), internacao prolongada, multiplas infecgoes cutaneas,
otolégicas e pneumonias de repeticao, com cerca de quatro
internagoes por pneumonia, sem necessidade de UTL. Acom-
panhamento clinico evidenciou necessidade esporadica de
transfusoes de concentrado de hemadcias e uso continuo de
broncodilatadores para asma. Investigacao inicial descartou
Erros Inatos da Imunidade (EII) e doengas autoimunes. BMO
em 2018: celularidade de 35%, hipoplasia das trés séries hem-
atopoiéticas, dismegacariopoese e fibrose reticulinica grau I.
Comprimento telomérico normal, cariétipo 46,XX, CD34
0,55%, DEB negativo. Testes moleculares para JAK2, MPL e
BCR-ABL1 foram negativos; resultado de CALR pendente. Em
novembro de 2024, a nova BMO revelou hipocelularidade
(60%), fibrose colagénica e reticulinica grau 3, infiltrado linfo-
citdrio B e T benigno, compativel com mielofibrose imune
pediatrica.No momento paciente segue em conduta expect-
ante e em avaliagoes bimestrais. Discussao: A mielofibrose
imune pedidtrica, subtipo mais prevalente nessa faixa etdria,
apresenta curso clinico mais brando, infiltracao linfocitaria T
na medula éssea e resposta favoravel a terapias imunossu-
pressoras ou resolucao espontanea. O diagnéstico requer
exclusao de mielofibrose primdria, neoplasias mieldides
(como leucemia mieloide cronica BCR-ABL1, policitemia vera
e trombocitemia essencial), sindromes mielodisplésicas e
faléncias medulares hereditarias, além de auséncia de muta-
coes em JAK2, CALR e MPL. Pode estar associada a doencas
autoimunes e erros inatos da imunidade, com etiologia
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molecular heterogénea. Conclusao: A mielofibrose pediatrica
difere significativamente das formas adultas em aspectos
clinicos, histopatolégicos e genéticos, o que impacta direta-
mente na conduta terapéutica. A avaliacao diagndstica ampla
¢ essencial para orientar desde conduta expectante até trans-
plante de células-tronco hematopoéticas, conforme a etiolo-
gia e evolugao clinica.
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Introducao: Doenca de Rosai-Dorfman-Destombes (DRD) foi
descrita pela primeira vez em 1965 por Pierre Destombes apds
identificar 4-casos de adenomegalias cervicais nao dolorosas
em pacientes na Africa do Sul. Em 1969, Juan Rosai e Ronald
Dorfman analisaram 34-casos da mesma apresentacao sob o
nome de histiocitose sinusal com linfadenopatia macica. E
considerada uma histiocitose de células nao—Langerhans,de
aparecimento raro e caracterizada pela presenca de adenopa-
tia cervical acentuada, podendo incluir locais como media-
stino, retroperitonio, axila e regiao inguinal, bem como sitios
extranodais.A doenca tem distribuicao global, acometendo
principalmente adultos jovens e o sexo masculino parece ser
mais acometido que o feminino (1,4:1,06). A etiologia ainda
permanece incerta, com hipdteses que incluem alteracoes de
carater imunoldgico e/ou infecciosas. Este relato descreve o
caso da doenca em crianga pré-escolar, em seguimento por
nossa equipe, apresentando-se como linfadenopatia cervical
persistente. Descricao do caso: Menina de 4-anos, raga negra,
evolucao de 30-dias do surgimento de linfonodomegalias cer-
vicais a direita, com aumento progressivo, moveis, coales-
centes, de consisténcia endurecida e a maior delas com
diametro de aproximadamente 4 cm. Negava febre ou outras

queixas, exame fisico sem outras alteracoes. Pais levaram
para avaliacao médica, sendo tratada com antibioticoterapia
por 10-dias, sem regressao, ao passo que foi entao progra-
mada biépsia com objetivo de descartar doenga linfoprolifera-
tiva. Realizado diagnéstico através do estudo imuno-
histoquimico, destacando-se a presenca de emperipolese,
marcador CD1a positivo e proteina S100 e negatividade para
BCL-2, caracterizando-se DRD. Demais exames laboratoriais e
de imagem para estadiamento, sem qualquer alteracao.
Devido ao quadro de doenca localizada, sem invasao em out-
ros sitios, optado pelo tratamento inicial com corticoterapia,
utilizando-se de prednisona na dose de 40 mg/m® Apds
evolucao de 4 semanas, observou-se que nao houve qualquer
mudanca em relacao as caracteristicas das linfonodomega-
lias, o que levou a discussao e proposta de seguir com uso de
metotrexate 20 mg/m? associado a mercaptopurina 50 mg/
m?. Fez uso do esquema sem resposta clinica, quando estao
caso foi discutido novamente com equipe de histiocitose do
Hospital Pequeno Principe e optado por iniciar o protocolo
LCH-IV, usando vimblastina associada a prednisona. Paciente
evoluiu com boa resposta clinica, mostrando involugao signi-
ficativa dos ganglios e no momento encontra-se bem e em
fase de manutencao do protocolo. Conclusao: A DRD é uma
doenca rara e heterogénea que apresenta muitos desafios.
Alguns pacientes podem se beneficiar da conduta expectante,
enquanto outros necessitam de intervencao. Mais
de 1.000 relatos foram publicados na literatura inglesa; no
entanto, ha falta de consenso quanto a abordagem para o
manejo clinico mais adequado. O tratamento pode ser consid-
erado controverso com vdarias modalidades propostas, sem
uma Unica que determine a cura. Acompanhar e relatar casos
da doenca torna-se uma forma importante de discussao para
impulsionar diagnésticos precisos, incluindo estudos molecu-
lares e propostas de consensos terapéuticos que auxiliem no
manejo de cada paciente.
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Introducao: A Linfohistiocitose Hemofagocitica (LHH) é uma
sindrome de ativacao imunolégica desregulada, potencial-
mente fatal. Na forma familiar, associada a mutagoes em
genes relacionados a citotoxicidade de linfécitos T e células
NK, a apresentacao costuma ser sistémica, precoce e grave.
Entretanto, casos raros com acometimento exclusivo do Sis-
tema Nervoso Central (SNC) foram descritos, com manifes-
tacoes neuroldgicas isoladas e auséncia dos critérios classicos
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de LHH. Tais casos podem ser subdiagnosticados, e a identi-
ficacao genética é fundamental para o reconhecimento e
manejo adequados. Descricao do caso: Paciente masculino,
11-anos, com epilepsia desde os 3-anos (dltima crise em
2022), déficit cognitivo progressivo e sem histérico de febre
prolongada, organomegalias, citopenias ou infecgoes recor-
rentes. Realizava acompanhamento neuroldgico regular e
fazia uso continuo de écido valproico. Ressonancias magnéti-
cas de cranio realizadas aos 4 e 8 anos evidenciaram lesoes
inespecificas em substancia branca. Apresentava evolucao
neuroldgica lentamente progressiva. Exames laboratoriais
demonstraram ferritina 99 ng/mlL, triglicerideos 136 mg/dL,
fibrinogénio 122 mg/dL, LDH 249 U/L, PCR < 1 mg/L,
VSG 2 mm, e fungao hepatorrenal preservada. Sorologias vir-
ais (CMV, EBV, HIV, hepatites) foram negativas. O liquor apre-
sentava protefnas totais de 22,6 mg/dL, 1 célula/mm? e
60 hemadcias. Durante investigacdo por quadro neuroldgico
cronico, foi realizado painel genético ampliado que identifi-
cou mutacao bialélica patogénica no gene PRF1, compativel
com forma familiar de LHH. Diante da auséncia de critérios
sistémicos e da presenca de quadro neurolégico cronico asso-
ciado a mutacao em gene causador de LHH, foi estabelecida a
hipétese de LHH familiar com apresentacao isolada no SNC.
Conclusao: A LHH com acometimento isolado do SNC é uma
apresentacao rara, e requer alto grau de suspeicao. Os sinto-
mas predominantes incluem convulsoes, ataxia, distirbios
cognitivos e alteracoes de marcha. Ressonancia magnética
geralmente revela lesoes multifocais hiperintensas em T2/
FLAIR na substancia branca, por vezes com padrao semel-
hante ao observado em CLIPPERS. Alteracoes no liquor sao
discretas, podendo incluir proteinorraquia, pleocitose leve ou
bandas oligoclonais. Casos descritos demonstraram
associacao com mutagoes bialélicas em PRF1 ou UNC13D,
mesmo na auséncia de hemofagocitose ou inflamacao sisté-
mica. O tratamento pode incluir corticosteroides em altas
doses, imunossupressores, terapia intratecal e, quando ha
confirmagao genética, Transplante alogénico de Medula
Ossea (TMO), considerado terapéutica definitiva. Paciente
pediatrico com quadro neurolégico progressivo, epilepsia de
inicio precoce e identificacao de mutacao bialélica em PRF1,
compativel com LHH familiar isolada do SNC. Este caso
ressalta a importancia da avaliacao genética em pacientes
com distdrbios neurolégicos atipicos e destaca a necessidade
de considerar variantes nao classicas de LHH. O diagndstico
precoce pode permitir intervencao terapéutica direcionada e
prevenir deterioracao neuroldgica irreversivel.
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Introducao: As Malformagoes Vasculares (MV) sao caracteri-
zadas por redes de vasos sanguineos e/ou linfaticos anormais
que se formam durante o desenvolvimento fetal. Essas
malformacoes sao subdivididas em de fluxo répido e de fluxo
lento. As Malformagoes Vasculares de Fuxo Lento (MVFL) sao
aquelas que nao possuem componente arterial. Individuos
com MVFL podem desenvolver coagulopatia de consumo,
denominada Coagulopatia Intravascular Localizada (CIL), car-
acterizada por elevacao dos niveis de D-dimero, hipofibrino-
genemia e, por vezes, trombocitopenia. Essa ativagao cronica
da coagulacao, em conjunto com a formacao de microtrom-
bos que se calcificam, formam flebdlitos, acarretando sangra-
mentos, dor, limitacao das atividades e piora da qualidade de
vida. Além disso, esses pacientes apresentam risco aumen-
tado para Trombose Venosa Profunda (TVP). Objetivos:
Descrever o perfil clinico e as complicacoes hemostaticas em
criancas com MVFL, bem como suas estratégias de manejo.
Material e métodos: Anadlise retrospectiva dos prontudrios de
abril de 2016 a junho de 2025, avaliando dados demograficos,
apresentacao clinica, complicacoes e tratamentos de
pacientes pedidtricos (0-18 anos) com MYV. Resultados:
59 criancas com MF foram avaliadas, 57 (87,7%) apresentavam
MVFL, sendo 35 com Sindrome de Klippel-Trenaunay (SKT).
Em relacao aos pacientes com MVFL, 57,9% eram do sexo
masculino. 73,7% pacientes apresentaram acometimento de
membros inferiores, sendo unilateral em 84,3%. Dos pacientes
com triagem laboratorial, 98,1% tiveram D-dimero acima
de 500 ng/mL, mesmo fora de evento agudo, 65,4% tiveram
hipofibrinogenemia (<238 mg/dL), sendo 30,8% abaixo
de 150 mg/dL e 39,6% plaquetopenia (<150.000 mm?). 70,4%
dos pacientes apresentaram ferropenia. 64,9% pacientes rela-
taram dor. As complicagoes incluiram celulite (43,9%), trom-
boflebite (52,6%) e TVP (54,4%). O manejo envolveu o uso de
sirolimus em 45,6% pacientes, antibiético profildtico em
43,9%, heparina profilatica em 31,6% e acido acetilsalicilico
em 3,5%. As indicacoes para anticoagulacao profildtica
incluiram trombose prévia (77,3%), dor (36,4%) e CIL (31,8%).
Foi observada resposta terapéutica positiva em 91,7% dos
casos, considerada quando houve melhora da dor ou da CIL
ou nao recorréncia de trombose. Discussao e conclusao: O D-
dimero elevado em 98,1% sugere geracao continua de trom-
bina e ativacao da fibrindlise. Além disso, a associagcao com
hipofibrinogenemia e plaquetopenia reforca o risco
hemostatico. A taxa de TVP (54,4%) foi significativamente
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maior que a relatada na literatura (8,0%-32,4%), possivel-
mente devido a selecdo de casos mais graves. Ja a CIL, foi
descrita em menor porcentagem que a literatura (40,0%-
60,0%). O manejo é complexo e carece de consensos, mas
alguns fatores como trombose prévia, fibrinogénio < 100 mg/
dL, plaquetas < 150.000 mm? e D-dimero > 500 ng/mL podem
indicar necessidade de anticoagulacao profilatica. A melhora
clinica com heparina, relatada também na literatura, foi
observada em grande parte da amostra, sugerindo beneficio
terapéutico nesses pacientes. Concluindo, a anticoagulacao
pode contribuir para a melhora da qualidade de vida em
pacientes com MVFL. A maior parte das recomendacoes dis-
poniveis baseia-se em opinidao de especialistas, pequenas
séries de casos e revisoes retrospectivas. Ensaios clinicos sao
imprescindiveis para o estabelecimento de diretrizes basea-
das em evidéncias para prevencao e tratamento de TVP e da
coagulopatia destas criangas, com consequente melhora da
sua qualidade de vida.
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Introducao: Trombocitopenia Imune Primaria (TIP) é caracter-
izada pela diminuicao de plaquetas, menor que 100.000 mm?,
ap6s um episédio vacinal ou gripal, sem outras manifestacoes
hematolégicas. Incide até 6:100.000 criancas. As manifes-
tacoes clinicas sao pequenos sangramentos muco-cutaneos,
com incidéncia de intracraniano de 0,5%. E classificada em
recentemente diagnosticada (até 3-meses de evolucao), per-
sistente (até 1-ano) e cronica (apds 1-ano). Até 80% remite até
6-meses, a despeito da terapéutica utilizada. 20% cronifica e,
desses, X% torna-se refratdrio. Objetivos: Realizada uma
revisao bibliografica narrativa com os descritores imune
thrombocytopenia, child e thrombopoeitin recptor agonists
no Pubmed, atualizacées do UpToDate, o Consenso Norte-
Americano de TIP da Sociedade Americana de Hematologia
(ASH) de 2019 e sua revisao em 2022, bem como da Sociedade
Italiana de Hematologia de 2023 (AIEOP). Selecionados 9-arti-
gos do ano de 2020 a 2025. Material e métodos: Recomenda-se
uma conduta expectante, respeitando-se a carga da doenca e
o desejo de tratamento das familias. TPI recentemente diag-
nosticada, sangramentos graves, cronicos agudizados podem
ser manejados com corticoides, imunoglobulina G humana
(Ig) ou fator anti-D. A escolha do agente depende do protocolo
e da velocidade de cessacao do sangramento, com Ig sendo o
de a¢ao mais rapida. Os casos refratarios a primeira-linha e
os que cronificavam tinham opgdes pouco efetivas como

imunossupressores (ciclosporina, azatioprina entre outros),
rituximab (anti-CD20) oneroso e com muitos efeitos colaterais
e esplenectomia, com sucesso de até 80%, porém com altos
riscos infecciosos, tornando-a uma opgao cada vez menos uti-
lizada. Nos ultimos anos, surgiram Agonistas do Receptor da
Trombopoietina (AR-TPO), romiplostim e eltrombopague,
aprovados para as criangas. O avatrombopague, lusutrombo-
pague sao usados em adultos com algum grau de lesao hepa-
tica e, hetrombopague aprovado na China. Discussao e
conclusao: Os AR-TPO agem estimulando os receptores de
megacariécitos a produzirem plaquetas e tem se mostrado
mais eficazes em elevar o numero plaquetdrio do que as out-
ras segundas-linhas, com poucos efeitos colaterais. Os mes-
mos tém efeito imunomodulador de linfécitos, culminando
em anti-inflamacao, ajudando na elevacao plaquetdria. Apre-
sentam diversas aplicacoes clinicas para além da TIP, como
anemia apldstica, mielodisplasia, pés-transplante e pds-qui-
mioterapia, sendo investigado para sindromes genéticas:
trombocitopenia amegacariocitica congénita e trombocitope-
nia associada a MYH9. O avatrombopague apresenta uma
melhor resposta do que o romiplostim e o eltrombopague em
adultos, com estudos pedidtricos em andamento. Todo esse
sucesso terapéutico faz dos AR-TPO a primeira escolha da
segunda-linha pedidtrica e, para o érgao regulador norte-
americano (FDA), j& esta na primeira-linha em adultos. A TIP
tem um manejo diverso e personalizado. Os AR-TPO surgem
como terapéutica promissora de segunda-linha para casos
pediatricos cronicos e refratarios, com outras aplicacoes para
além da TIP. O futuro parece apontar para que os AR-TPO tor-
nem-se primeira-linha na pediatria.
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Introducao: A trombocitopenia neonatal, especialmente nas
formas imunoldégicas como a aloimune (TNAI) e a autoimune,
representa importante causa de morbimortalidade em neona-
tos, particularmente naqueles admitidos em UTIs. (FER-
NANDES, 2025b). A TNAI, causada por incompatibilidade de
antigenos plaquetdrios feto-maternos, é a principal
responsavel por trombocitopenia grave e hemorragia intra-
craniana em recém-nascidos a termo (PAIDAS, 2025).


https://doi.org/10.1016/j.htct.2025.105073
https://doi.org/10.1016/j.htct.2025.105074

HEMATOL TRANSFUS CELL THER. 2025;47(S3):105052 15

Objetivos: Este trabalho objetiva revisar as evidéncias atuais
sobre a fisiopatologia e as estratégias terapéuticas para a
Trombocitopenia Neonatal Aloimune (TNAI) e a trombocito-
penia autoimune neonatal, a fim de guiar a pratica clinica e
reduzir a morbimortalidade associada. Material e métodos:
Foi realizada uma revisao da literatura nas bases UptoDate,
LILACS, SciELO e PubMed, utilizando os descritores: “doengas
do recém-nascido”, “transtornos plaquetdrios”, “purpura
trombocitopénica idiopdtica” e “trombocitopenia aloimune
neonatal”. A busca inicial identificou 2.029 publicacoes, das
quais 4 estudos foram selecionados para anadlise, com base
em critérios de relevancia e elegibilidade. Discussao e con-
clusao: A literatura analisada destaca que, nos casos graves
de trombocitopenia neonatal, o tratamento baseia- se em
transfusoes de plaquetas e Imunoglobulina Intravenosa
(IVIG) (PAIDAS, 2025). Na TNAI, recomenda-se abordagem
pré-natal proativa com IVIG materna e limiares transfusio-
nais poés-natais de < 30.000 xL em neonatos estaveis e <
100.000 pL na presenca de hemorragia intracraniana, prefer-
encialmente com plaquetas maternas ou compativeis com
HPA (FERNANDES, 2025a). Ja na forma autoimune, adota-se
conduta pés-natal mais conservadora, com transfusoes indi-
cadas quando < 20.000 uL, devido ao menor risco hemorragico
e a eficacia limitada de plaquetas randémicas frente a polir-
reatividade dos autoanticorpos (FERNANDES, 2025a). A distin-
¢ao etioldgica é crucial, pois direciona o manejo: a TNAI exige
intervengao precoce e individualizada, enquanto a forma
autoimune permite conduta mais expectante (LOWE, 2025). A
diferenciacao entre TNAI e trombocitopenia autoimune é fun-
damental para definir a conduta terapéutica e o prognéstico
neonatal. A TNAI, por seu potencial elevado de gravidade,
demanda intervencoes poés-natais imediatas e estratégias
profildticas em futuras gestacoes. Ja a trombocitopenia autoi-
mune, de evolugao geralmente mais benigna, permite manejo
mais conservador. Assim, um diagndstico preciso, baseado
em critérios clinicos e soroldgicos, orienta intervencoes
adequadas e melhorar os desfechos clinicos.
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Introducao: A neutropenia ciclica é uma rara desordem hem-
atoldgica congeénita, caracterizada por episédios regulares de
neutropenia grave, com risco elevado de infecgcdes recor-
rentes. O manejo requer diagndstico acurado e ajuste individ-
ualizado da terapia com fator estimulador de colonias de
granuldcitos (G-CSF), especialmente em pediatria. Descricao
do caso: Paciente do sexo feminino, 3-anos e 7-meses, com
histérico de sepse por Salmonella (2022 e 2023), infecgoes
respiratérias recorrentes, internacoes em UTI e episddios
de enterorragia. A investigacao revelou padrao oscilatério
de neutropenia grave (< 500 mm?) com intervalos de nor-
malidade. A biépsia de medula déssea evidenciou medula
normocelular (90%) com atraso maturativo da linhagem
granulocitica e aumento de precursores CD34+ (15%), sem
displasia em outras linhagens, reforcando a suspeita de
neutropenia ciclica. Iniciou-se tratamento com Filgrastim
(5 mcg/kg/dia, SC), com resposta hematolégica intensa:
leucocitose de 21.480 e 34.130 mm? nos dias 3 e 6, respec-
tivamente, e neutrofilia absoluta (~22.800 mm?). Diante
da resposta exuberante, a medicacao foi suspensa tempo-
rariamente. Apds 9-dias, o hemograma demonstrou novo
nadir (ANC ~110 mm?), confirmando padrao ciclico. Rein-
troduzido o Filgrastim com dose reduzida (2,5 mcg/kg/
dia), a paciente novamente apresentou irritabilidade, can-
sago e episddios de dor de garganta, mesmo com neutro-
filia controlada. Por precaucao clinica e diante da
recorréncia dos sintomas associados ao uso da medi-
cacao, optou-se por nova suspensao do G-CSF, com man-
utencao do monitoramento laboratorial e clinico préximo.
Este caso demonstra as nuances do manejo da neutrope-
nia ciclica em pediatria. O diagndstico baseou-se em
histéria clinica, padrao laboratorial oscilante e achados
histopatolégicos sugestivos. A resposta robusta ao Filgras-
tim reforca o diagnéstico funcional, mas também eviden-
ciou a necessidade de vigilancia quanto a efeitos
adversos nao hematoldgicos, mesmo com doses reduzi-
das. Conclusao: A neutropenia ciclica exige conduta ter-
apéutica flexivel e individualizada. Embora o G-CSF seja
eficaz, sua utilizagcao deve considerar nao apenas a resposta
laboratorial, mas também o impacto clinico, especialmente
em pacientes pedidtricos. A observacao continua do padrao
ciclico e a adaptagdo da dose sao fundamentais para garan-
tir eficdcia com seguranca.
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Introducao: A anemia é uma condicao caracterizada pela
reducao da massa de hemoglobina e, portanto, da massa eri-
trocitdria, o que compromete o transporte de oxigénio e
impacta negativamente no desenvolvimento fisico e cogni-
tivo das criancas. Estima-se que cerca de 25% das criangas
brasileiras menores de 5-anos apresentam essa condigao,
constituindo um importante problema de saude publica.
Estudos regionais apontam altas taxas de prevaléncia, espe-
cialmente em populagoes com maior vulnerabilidade social.
Nesse contexto, o presente estudo busca contribuir para o
conhecimento da prevaléncia e dos fatores associados a ane-
mia em criangas pequenas. Objetivos: Estimar a prevaléncia
de anemia em criancas de 12 a 37 meses residentes na cidade
de Ribeirao Preto - Sao Paulo e analisar a associagao com
fatores bioldgicos, socioeconémicos e maternos. Material e
meétodos: Trata-se de um estudo prospectivo de base popula-
cional, a partir da coorte de nascimentos de 2010 do estudo
BRISA. Foram incluidas 3.079 criangas com dados completos
de hemograma e informagoes coletadas por entrevista com
as maes. A anemia foi definida como hemoglobina < 11 g/dL,
segundo a Organizacao Mundial da Saude. As variaveis anali-
sadas incluiram: peso ao nascer, tipo de parto, sexo, cor da
pele, idade da crianca, frequéncia em creche, escolaridade
materna, situagao conjugal, histéria de anemia gestacional e
classe econdmica (segundo CEB). A associacao entre essas
varidveis e a presenca de anemia foi avaliada por regressao
de Poisson, com célculo do Risco Relativo (IRR) e Intervalo de
Confianca de 95%. Resultados: A prevaléncia de anemia foi
de 15,6%. Observou-se maior risco entre filhos de maes com
baixa escolaridade (IRR ajustado=2,37; 95% IC=1,47-3,81),
maes sem companheiro (IRR ajustado=1,51; 95% IC=1,16
—1,95), criancas com idade entre 12 e 24 meses e aquelas per-
tencentes as classes D/E (IRR ajustado=1,85; 95% IC=1,35
—2,54). A auséncia de anemia materna na gestacao foi fator
protetor (IRR ajustado=0,66; 95% IC=0,53-0,81). Nao houve
associacao significativa com sexo, cor, tipo de parto, peso ao
nascer ou frequéncia a creche. Discussao e conclusao: Os
achados reforcam o papel dos determinantes sociais, como
escolaridade e renda, na etiologia da anemia. A idade entre 12

e 24 meses, fase de elevada exigéncia nutricional, apresentou
risco elevado, indicando necessidade de estratégias especifi-
cas para esse grupo. Embora o parto cesdreo inicialmente par-
ecesse protetor, essa associacao perdeu significancia apés o
ajuste por fatores socioecondmicos, evidenciando possivel
viés de acesso aos servigos de sauide. Desse modo, conclui-se
que a anemia em criangas de 12 a 37 meses permanece como
um problema relevante de saude publica. Os principais
fatores associados foram de natureza socioecondmica e
materna. Os resultados indicam a necessidade de politicas
publicas que promovam educa¢ao materna, combate a desi-
gualdade social e atencao nutricional continuada na primeira
infancia. Apesar da amostra robusta, trata-se de um recorte
transversal dentro de uma coorte, limitando inferéncias cau-
sais e generalizacoes para outras populacoes.
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Introducao: A Hemofilia A Grave (HAG) é uma doenca hemor-
ragica hereditdria caracterizada pela deficiéncia acentuada do
fator VIII, resultando em sangramentos principalmente no
sistema musculo esquelético. O tratamento profilatico com
concentrados de fator VIII tem sido a abordagem padrao no
Brasil para prevenir episédios hemorrdgicos e preservar a
funcao articular. Contudo, a formagao de inibidores contra o
fator VIII representa um desafio clinico significativo, limi-
tando a eficicia da terapia convencional e exigindo
estratégias alternativas, como a Imunotolerancia (ITI) e o uso
de agentes bypass.O emicizumabe, um anticorpo monoclonal
biespecifico que simula a fungao do fator VIII, tem emergido
como uma opgao terapéutica inovadora para pacientes com
HAG, com ou sem inibidores. Administrado por via sub-
cutanea e com perfil farmacocinético favoravel, demonstrou
eficicia na reducao da taxa anual de sangramento (ABR),
além de melhorar a adesao ao tratamento e a qualidade de
vida dos pacientes, conforme evidenciado nos estudos da
série HAVEN. Objetivos: Relatar a experiéncia clinica do Hos-
pital Boldrini com o uso de emicizumabe como profilaxia em
pacientes com Hemofilia A Grave (HAG), com ou sem inibi-
dores, conforme protocolos do Ministério da Satude e convénio
privado. Material e métodos: Foram acompanhados sete
pacientes masculinos, entre 3 e 37 anos, com HAG. Seis com
presenca de inibidores e um sem histérico de inibidor recebeu
a droga através de convénio privado. Cinco dos seis com
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inibidor realizaram Imunotolerancia (ITI). A inclusao seguiu
critérios nacionais: falha de ITI e inibidores > 500 UB. O tempo
médio de uso do emicizumabe foi de 14-meses (out/2023 a
nov/2024). O histérico de sangramento foi avaliado, incluindo
taxa anual de sangramento (ABR) e presenca de articulagoes-
alvo. Resultados: A média de idade foi 12-anos (mediana: 8),
predominando pacientes pedidtricos. Dois pacientes foram
elegiveis por falha de ITI (inibidores > 500 UB). O tempo médio
de ITI foi de 22-meses (mediana: 29), com titulos histéricos
até 4000 UB. Antes do emicizumabe, a média de inibidores
era 856 UB (mediana: 185 UB). A média de ABR era 3-ano, com
joelho e tornozelo como articulagoes-alvo mais comuns. Apds
inicio da profilaxia, houve reducao expressiva de sangramen-
tos; apenas um episédio muscular foi registrado no deltéide
esquerdo relacionado a 1° aplicacao do medicamento. Nao
ocorreram eventos adversos. Discussao e conclusao: Os dados
corroboram os estudos HAVEN, demonstrando eficicia e
seguranca do emicizumabe. Mesmo em pacientes com falha
de ITI e inibidores persistentes, observou-se controle
hemostatico, estabilidade clinica e melhora na qualidade de
vida. A inclusao via convénio, sem ITI, ampliou o acesso a ter-
apia. Apesar da amostra limitada, os resultados sao consis-
tentes e promissores, alinhando-se a literatura internacional.
O emicizumabe mostrou-se eficaz e seguro na profilaxia de
pacientes com HAG, com ou sem inibidores, reduzindo a ABR
e sem complicacoes relevantes, reforcando seu valor nos pro-
tocolos nacionais.
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Introducao: A investigacao de alteracoes laboratoriais em
exames pré-operatérios é um desaflo comum na pratica
clinica, especialmente em pediatria. O prolongamento isolado
do Tempo de Tromboplastina Parcial Ativada (TTPA) pode
sugerir coagulopatias hereditdrias, mas nem sempre esta
associado a risco hemorrdgico real. A deficiéncia de fator XII é
um exemplo cldssico de alteracao laboratorial que nao se cor-
relaciona com sangramento clinico. Descricao do caso:
Menino de 4-anos, previamente higido, foi encaminhado para
avaliacao hematoldgica apds alteracao em exames de rotina
solicitados pelo otorrinolaringologista no pré-operatério de
adenoamigdalectomia. O TTPA veio prolongado (41 segundos;
referéncia: até 32s), com Tempo de Protrombina (TP) normal.
O exame foi repetido em outro laboratério, confirmando o
padrao de prolongamento isolado do TTPA. O paciente nao

apresentava histérico pessoal de sangramentos espontaneos
ou provocados, nunca havia sido submetido a cirurgias ou
procedimentos invasivos, tampouco apresentava equimoses,
epistaxes, sangramentos em mucosas ou apos traumas. A
histéria familiar também era negativa para coagulopatias ou
sangramentos anormais. Diante do achado persistente de
TTPA prolongado, foi realizado painel de investigacao de coa-
gulopatias com dosagem dos fatores VIII, IX, X, XI, XII, além
do estudo completo para doenca de von Willebrand (ativi-
dade, antigeno e cofator ristocetina). Todos os resultados
estavam dentro da normalidade, exceto pelo fator XII, com
atividade de 30%. A dosagem foi repetida em nova coleta, con-
firmando o valor reduzido. A deficiéncia de fator XII (fator de
Hageman) é uma condicao rara, autossémica recessiva, geral-
mente assintomadtica. Embora promova o prolongamento iso-
lado do TTPA em exames in vitro, nao estd associada a
sangramentos espontaneos ou complicacoes hemorrdgicas
em procedimentos cirdrgicos. O fator XII participa da via
intrinseca da coagulacao, mas sua auséncia nao compromete
a formacao de fibrina no organismo, uma vez que a via extrin-
seca é suficiente para iniciar e sustentar a coagulacao in vivo.
Diversos estudos e relatos clinicos ja demonstraram que indi-
viduos com deficiéncia total ou parcial de fator XII nao
requerem tratamento ou medidas profilaticas especiais para
realizacao de cirurgias, inclusive de grande porte. O achado
laboratorial, embora importante para evitar condutas desne-
cessarias, nao implica contraindicacao ou necessidade de
adiamento do procedimento cirturgico. Conclusao: Este caso
reforca a importancia da correlacao clinico-laboratorial e do
conhecimento da fisiologia da coagulacao para evitar inter-
vencoes indevidas. O prolongamento isolado do TTPA deve
ser interpretado com cautela, especialmente na auséncia de
sintomas hemorragicos. A deficiéncia de fator XII, embora
altere o TTPA, nao contraindica cirurgias eletivas e nao repre-
senta risco aumentado de sangramento.
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Objetivo: Avaliar se a associacao HbS/Koln comporta-se como
doenca falciforme ou traco falciforme. Metodologia: Descricao
de caso com associacao HbS/Koln em hemocentro por meio


https://doi.org/10.1016/j.htct.2025.105078
https://doi.org/10.1016/j.htct.2025.105079

18 HEMATOL TRANSFUS CELL THER. 2025;47(S3):105052

de andlise de prontudrio, dos exames realizados e revisao da
literatura. Descricao do caso: Trata-se de paciente do sexo
feminino nascida em setembro de 2007. Na triagem neonatal,
tanto por focalizacdo isoelétrica (isoelectric focusing, IEF)
como por High Performance Liquid Chromatography (HPLC), o
padrao foi FSA. Estudo familiar revelou mae AS e pai AA. Ini-
ciado acompanhamento no ambulatério da Fundagao Hemo-
minas de Belo Horizonte, ainda nos primeiros meses de vida.
Nessa ocasiao, apresentava anemia leve e reticulocitose. Com
um ano de vida, observou-se esplenomegalia. Aos 4-anos,
apresentou quadro infeccioso respiratério que evoluiu com
queda de hemoglobina até 3 g/dL. Foi internada no CTI, sendo
necessaria transfusao de concentrado de hemdcias por trés
vezes. Nao teve mais intercorréncias durante a infancia e ado-
lescéncia, mas manteve esplenomegalia e reticulocitose. Ao
longo da vida, foi submetida ao exame de doppler transcra-
niano. Em todas as avaliagcoes, o resultado foi de baixo risco
para acidente vascular cerebral. Fundo de olho e ecocardiog-
rama nao mostraram alteragoes. Ultrassom abdominal
aos 14-anos mostrou esplenomegalia de 17 cm. Atualmente, a
paciente tem 17-anos, mantém hemoglobina em torno
de 11,7 g/dL, VCM de 92,3 fL, HCM de 26,5 pg e reticulocitose
de 9,6%. Como parte de estudo sobre criangas com Sp-talasse-
mia, o gene HBB foi sequenciado em 2015 e revelou a mutacao
GTG>ATG no cédon 99 (HBB:c.295G>A; p.Val98Met), caracter-
istico da Hb Koéln, além da mutagao GAG>GTG no cédon 7,
caracteristico da Hb S. Em 2019, a IEF revelou Hb SA. A HPLC
no equipamento Variant II revelou picos na janela de A
(31,5%), S (50,8%), F (4,1%), A2 (3,6%) e um ultimo (8,3%),
proximo a janela de C, interpretado como Hb Ko6ln desnatur-
ada. Discussao: A substituicao da valina por metionina na
posicao 98 da cadeia da beta-hemoglobina é responsavel pelo
surgimento da hemoglobina Koln, que foi descrita pela pri-
meira vez em 1965. Em 1966, foi identificada a posicao exata
da substituicao da valina pela metionina. No grupo das hemo-
globinas instaveis, a hemoglobina Koln é mais frequente na
literatura internacional. Como no caso descrito, a IEF revela
fracao que fica justaposta a da Hb A e no HPLC, o tempo de
retencao também se situa na regiao da HbA. Em heterozigose,
HbA/KOIn, pode levar a uma anemia hemolitica leve a moder-
ada, ictericia e esplenomegalia. No sangue periférico, é possi-
vel detectar corpusculos de Heinz e VCM aumentado. Sao
poucos os casos de heterozigose descritos. O presente caso é
o primeiro relato na literatura da associacao da Hb S com a Hb
Koln. Tal associagao comportou-se como doenga falciforme
moderada. E importante manter o seguimento dessa paciente
ao longo da vida para verificar possiveis complicacdes, princi-
palmente em algumas situagoes, como, por exemplo, na grav-
idez. Conclusao: A descricao clinica e laboratorial da
associacao de hemoglobinas variantes com a HbS é impor-
tante para determinar se tais combinagoes irao culminar ou
nao em alteracoes hematoldgicas e sintomatologia da doenca
falciforme. Esse conhecimento possui implicagoes tanto indi-
viduais, quanto em termos de saude publica. Pode evitar
ansiedade familiar e consultas desnecessarias, no caso de
semelhanca ao traco falciforme, ou determinar a adogao de
protocolos de doenga falciforme, como no caso descrito.
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Objetivo: Avaliar se a associacao HbS/Maputo comporta-se
como doenca falciforme ou traco falciforme. Metodologia:
Descricao de caso com associacao HbS/Maputo em hemocen-
tro por meio de analise de prontudrio, dos exames realizados
e revisao da literatura. Relato do caso: Paciente do sexo mas-
culino nascido em 2018. Na triagem neonatal, tanto por focal-
izacao isoelétrica (Isoelectric Focusing, IEF) como por High
Performance Liquid Chromatography (HPLC), o padrao foi FSVar-
iante. A IEF, a fracdo variante era justaposta a fracao S, na
direcao catédica. Na HPLC, o tempo de retencao situava-se na
janela da HbA2/E. O acompanhamento na Fundacao Hemomi-
nas foi iniciado com 2-meses de vida. Antes de um ano, apre-
sentou dactilite dolorosa, duas outras Crises Vaso-Oclusivas
(CVO) e dois episddios de Sequestro Esplénico Agudo (SEA).
Recebeu duas transfusoes de concentrado de hemacias
durante essas intercorréncias. Aos 6-meses de idade, o
paciente apresentava hemoglobina de 8,9 g/dL, VCM de 66,2 fL
e HCM de 21,7 pg. Aos nove meses, foi iniciado regime de
transfusao cronica, enquanto aguardava esplenectomia, que
ocorreu aos 25-meses de idade. Aos 23-meses, foi iniciada
administracao de hidroxiureia devido a outras trés CVO e out-
ros dois SEA. Apds tais intervencoes, o paciente apresentou
menor frequéncia das CVO (quatro em 4-anos) e teve um epis-
6dio de sindrome tordcica aguda aos 4-anos, com necessidade
de internacao em CTI. Em todos os exames de Doppler trans-
craniano, o resultado foi de baixo risco para acidente vascular
cerebral. O exame de fundo de olho foi normal. Apds a esple-
nectomia, a ultrassonografia abdominal mostrou hepatome-
galia discreta e nefromegalia leve bilateral. O gene HBB foi
sequenciado em 2015 e revelou a mutacao GAT>TAT (HBB:
€.142G>T; p. Asp47Tyr), caracteristico da Hb Maputo, além da
mutacao GAG>GTG no coédon 7, caracteristico da Hb S. Atual-
mente o paciente estd com 7-anos e apresenta hemoglobina
de 10,5g/dL, VCM de 90,5 fL e HCM de 29,5 pg. Discussao: A
substituicao do acido aspartico pela tirosina na posicao 47 da
cadeia da beta-hemoglobina é responsdvel pelo surgimento
da hemoglobina Maputo. Essa variante foi descrita pela pri-
meira vez na capital de Mocambique em 1983 num menino de
dois anos que tinha herdado a Hb S do pai e a Hb Maputo da
mae. A hemoglobina ao diagndstico era de 8,5 g/dL. Seu baco
era palpavel a 3 cm do rebordo costal esquerdo. Os pais nao
se recordavam de crises algicas. No mesmo programa de tria-
gem neonatal no qual foi detectado o presente caso, também
foram triadas duas criancas com HbA/ Maputo e avaliadas
suas respectivas maes. Todas tinham o mesmo genétipo e
nao apresentavam anormalidades em seus indices hema-
timétricos e nem sintomatologia de doenca falciforme.
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Conclusao: A avaliacao clinica e laboratorial da associagao de
hemoglobinas variantes com a HbS é importante para deter-
minar se tais casos apresentarao alteracoes clinicas, hema-
tolégicas e sintomatologia de doenca falciforme. A associacao
HbS/Maputo, assim como a ja conhecida HbS/DPunjab, pode
causar doenca bastante grave. Esse conhecimento possui
implicacoes tanto individuais, quanto em termos de saude
publica. A nocao prévia de que determinada variante produza
fendtipo semelhante ao traco falciforme pode evitar ansie-
dade familiar e consultas desnecessarias. Por outro lado, se a
variante em questao determinar alteracoes clinicas e labora-
toriais significativas, deverao ser adotados protocolos de
doenca falciforme, como no caso descrito.
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Introducao: Os defeitos de membrana constituem causa
importante de anemia hemolitica. Dentre elas, a esferocitose
hereditaria é a mais comum, mas outros defeitos também sao
conhecidos, devendo ser considerados em caso paciente com
hemodlise de etiologia indefinida. Descricao do caso: Paciente
do sexo masculino, 8 anos, inicia em janeiro de 2024 com
febre associada a mialgia, astenia, nduseas, vomitos e cefa-
leia. No inicio de fevereiro, evoluiu com epistaxe volumosa.
Avaliado no servigo de saude e observada hepatoesplenome-
galia, além de anemia grave (Hb =3,5). Recebeu transfusao de
hemaécias e foi internado para propedéutica. A acompanhante
relatava que a crianca apresentava, desde os primeiros anos
de vida, palidez e aumento do volume abdominal. Pais nao
consanguineos, desconheciam doenc¢as hematoldgicas. A
propedéutica da internagcao revelou comemorativos labora-
toriais de hemdlise, com esferdcitos no esfregaco, eletroforese
de hemoglobina com padrao normal, teste para Leishmaniose
negativo. Feito mielograma que descartou leucemia. Nao
recebeu novas transfusoes durante a internacao. Recebeu alta
para investigacao ambulatorial, sendo encaminhado ao HC-
UFMG, mantendo alteracoes clinico-laboratoriais de hemol-
ise, incluindo ictericia discreta e esplenomegalia de grande
monta. Recebeu transfusao de concentrado de hemadcias em
outras duas ocasioes. Exames demonstraram curva de fragili-
dade osmotica imediata desviada para a esquerda e a poés
incubagao sem alteracoes; pesquisa de alfa talassemia sem
delecao dos genes da alfa-globina; dosagem de G6PD e piru-
vato-quinase normais; EMA negativo para esferocitose hered-
itaria. Foi realizada hematoscopia de sangue periférico, sendo
visualizada poiquilocitose e teste de sensibilidade térmica
mostrou fragilidade térmica aumentada. Hematoscopia da
mae com o0s mesmos achados. Assim, caracterizado

diagnostico de piropoiquilocitose hereditaria. Devido a man-
utencao de hemdlise importante com anemia grave, foi enca-
minhado para esplenectomia em marco/25. Paciente mantém
hemolise apds esplenectomia, mas apresentando hemoglo-
bina em tendéncia de ascensao e redug¢ao dos niveis de LDH.
Conclusao: A piropoiquilocitose hereditaria é uma doenca
rara, considerada uma variante grave da eliptocitose hered-
itaria e é um defeito de membrana causado por defeitos gen-
éticos na producdao da espectrina ou proteina 4.1R
(componente das “conexdes verticais” da membrana). E car-
acterizada por anemia (Hb 2-11 g/dL) e poiquilocitose
extrema, similar a vista nos grandes queimados, o que
nomeia a doenca. Tipicamente se expressa com hemodlise e
suas manifestacoes, além das consequéncias de anemia
cronica, como déficit de crescimento. A termossensibilidade
aumentada é marca tipica da doenga. Usualmente, a esple-
nectomia é indicada com os mesmos critérios que na esferoci-
tose hereditdria, e reduz significativamente a hemodlise,
elevando os niveis de hemoglobina para 10-14 g/dL. Essa enti-
dade clinica deve ser lembrada na investigacao etioldgica de
paciente com anemia hemolitica cronica, congénita, que mui-
tas vezes permanecem sem diagndstico ou recebem diag-
néstico tardio, podendo apresentar consequéncias
irreversiveis da anemia grave se conduzidos erroneamente.
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RELATO DE CASO: DEFICIENCIA DE VITAMINA
B12 EM LACTENTE: IMPORTANCIA DO PAINEL
GENETICO
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Introducao: As anemias megalobldsticas correspondem a um
grupo de doencas as quais apresentam alteracoes morfoldgi-
cas semelhantes no sangue periférico e na medula 6ssea, em
sua maioria causadas pela deficiéncia nutricional de acido
félico e/ou vitamina B12 (cianocobalamina) e mais raramente
fazendo parte do quadro clinico de erros inatos do metabo-
lismo. Descri¢cao do caso: Lactente encaminhado com 1 ano
de idade devido a bicitopenia (anemia/plaquetopenia) sem
visceromegalia/adenomegalias, sem alteracoes neuroldgicas.
Exame fisico sem alteracoes, exceto por palidez cutaneomu-
cosa. Realizado exames para propedéutica: Hb=9,9/27
(81,28,36); RDW=17,1; Pq=107.000 mm?> Lc=6.180
(31,0,1,63,5); Reticuldcitos = 4,3%; BT = 0,52; DHL = 4259 (< 618);
Coombs Direto negativo; dcido félico 20; Vitamina B12 < 159
(VR > 239); Fesérico 72; feritina 346; saturacao de
transferrina 30%; Ur = 31; Cr = 0,18; funcao hepatica sem alter-
acoes; dosagem vitamina B12 materna normal; mielograma
com MO 6ssea acentuadamente hipercelular com alteracoes
megaloblasticas nas trés séries; citogenética 46 XY. Iniciado
tratamento com vitamina B12, com correcao alteracoes hem-
atoldgicas. Suspensa reposicao da vitamina B12 apds 12


https://doi.org/10.1016/j.htct.2025.105081
https://doi.org/10.1016/j.htct.2025.105082

20 HEMATOL TRANSFUS CELL THER. 2025;47(S3):105052

meses de tratamento, mantendo B12 sérica dentro faixa nor-
malidade. Dois anos apds suspensao evoluiu novamente com
anemia e dosagem de vitamina B12 sérica de 83. Reiniciado
reposicdo, investigado sindrome de ma absorgcao e gastrite
autoimune, negativas. Mantida reposicao profildtica mensal e
solicitado painel genético: com presenca, em homozigose, de
variante descrita como NM_005142.3(CBLIF):c.183_186de;p.
(Met61llefs*8), classificada como patogénica, no gene CBLIF,
associado a deficiéncia de fator intrinseco(OMIM261000), de
heranca autossomica recessiva, compativel com diagndstico
deficiéncia congénita de fator intrinseco. Desde entao man-
tém reposicao de vitamina B12 mensal. Conclusao: A deficién-
cia hereditaria de fator intrinseco leva a diminuicao ou
auséncia de absorgao de vitamina B12 da dieta. Pacientes com
esse disturbio geralmente apresentam anemia megaloblds-
tica e atraso no desenvolvimento entre 1 e 5 anos de idade,
embora apresentacao tardia possa ocorrer. A cobalamina
sérica estd diminuida e acidemia metilmalonica/aciduria/
hiper-homocisteinemia/homocistintiria podem ocorrer, em
menor intensidade do que observado nos erros inatos do
metabolismo celular da cobalamina. Pouco menos de 100
criangas com deficiéncia hereditaria do fator intrinseco foram
relatadas na literatura e menos que 50-casos confirmados por
estudo molecular. A deficiéncia de fator intrinseco congénita
é muito rara, porém com bom progndstico se diagnostico pre-
coce e tratamento adequado (reposi¢ao de vitamina B12 intra-
muscular por toda a vida) no entanto, sem tratamento, o dano
neurolégico e complicacoes hematoldgicas progridem e
podem ser irreversiveis ou fatais.
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RELATO DE CASO: MIELOFIBROSE
AUTOIMUNE EM PACIENTE PEDIATRICO
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PdV Rezende, M Murao

Universidade Federal de Minas Gerais (UFMG), Belo
Horizonte, MG, Brasil

Introducao: A fibrose da medula éssea é um achado histopa-
tolégico, muitas vezes identificada durante investigacao de
citopenia. Pode ser clonal (MFPc) causada por mutagoes nos
genes JAK2/CALR/MPL ou autoimune (MFAI) condicao rara e
benigna, associada a doengas autoimunes. Descricao do caso:
Sexo masculino, 8-anos, com febre intermitente, sudorese
noturna e perda de peso, sem queixas osteoarticulares/
adenomegalias. Encaminhado pela infectologia devido a ane-
mia e esplenomegalia. Primeira consulta hematologia

pedidtrica ex.fisico palidez cutaneo/mucosa e esplenomegalia
leve; propedéutica: Hb 10,2/30 (72/24/34); RDW 19,6; Pq534mil;
Lc5.140 (63/0/0/10/27); Ret. 1,6%; BT 0,61; LDH 171; PCR 151;
Sat.Transf. 8%; Fe 34; Ferrit. 102; vit.B12 420; CDIgG2+; ALPS-
neg; DebTestneg; 1gG2.115 (>pP97) e Imunofenotipagem de
linfécitos CD3 <pl0 (sem critérios imunodeficiéncia); FAN
neg; funcao hepatica, renal e ions sem alteragcoes; sorologias
negativas; JAK2 neg; BCR-ABLneg. PETSCAN: discreto hiper-
metabolismo linfonodos tordcicos SUV 7,33; linfonodos inter-
aorticocaval e para-adrtico esquerdos SUV 5,56, sem
caracterizar adenomegalia; hepatoesplenomegalia sem
hipercaptacao, MO sem hipercaptacao; Biépsia linfonodo
intra-abdominal: hiperplasia reacional, imunohistoquimica
negativa para neoplasia. Mielograma: levemente hipercelular,
dispoiese leve eritrocitica/granulocitica, série megacariocitica
maturacao preservada. Citogenética MO 46,XY. Bidépsia MO:
relacao tecido hemolinfopoiético/adiposo 80%/20%, série
granulocitica normocelular, série eritréide hipocelular, série
megacariocitica hipercelular/agregados frouxos; maturacao/
topografias preservadas. Depdsito discreto de ferro e fibrose
reticulinica grau 3. Imunohistoquimica: MPO+, TdT+, CD3+,
GgA+, CD34+, CD20+, PAX5+, CD68+; Positividade TdT em 10%
elementos precursores/hematogonias; Permeacao linféide
intersticial de células T/B com predominancia de células T;
Plasmocitose politipica leve intersticial. Diante dos achados
clinicos/laboratoriais compativeis com MFAI, uma vez que
hemograma sem leucocitose (auséncia de desvio escalonado,
basofilia/eosinofilia/monocitose) e trombocitose, avaliacao da
MO sem aumento de blastos/alteracoes compativeis com
MFPc. Iniciado prednisona (1 mg/kg/dia) com correcao das
alteracoes clinico e laboratoriais apds 4 semanas. No des-
mame houve retorno dos sintomas e alteracoes laboratoriais,
associado azatioprina, com melhora na 3?semana. Conclusao:
A MFAI apresenta fisiopatogenia nao completamente com-
preendida, caracterizando-se pela presenca de fibrose MO em
ambiente pré-inflamatério com hiperativacao linféide secre-
tando citocinas pro-fibréticas (TGF-g; I1-8; IFN-y).Manifes-
tacoes clinicas sao incomuns e geralmente associadas a
condicao de base, com citopenias e eplenomegalia leve/
ausente. Em criancas é comumente observada em portadores
de doengas autoimunes ou erros inatos da imunidade. O diag-
nostico é desafiador, e inclui achados caracteristicos na MO
(fibrose reticular leve/moderada; agregados linféides; ausén-
cia de eosinofilia/basofilia periférica, osteosclerose/alteracoes
osseas e displasia celulares), citopenia cronica associada a
doenca autoimune ou apenas evidéncia de autoanticorpos.
Apresenta  prognéstico favordavel e responde a
imunossupressao. A distincao entre MFAI e MFPc é de
extrema importancia uma vez que possuem progndstico e
tratamento diferentes.
Referéncias:
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SINDROME ANTIFOSFOLIPIDE PEDIATRICA:
SERIE DE CASOS
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Introducao: A Sindrome Antifosfolipide (SAF) pediatrica é
uma doenca autoimune rara,com prevaléncia de 2,5/
100.000 criancas e predominio no sexo feminino (65%). O
quadro clinico pode estar associado a manifestagoes trombo-
ticas ou nao trombdticas, como citopenias autoimunes, livedo
reticular e quadros neuroldgicos,os quais podem preceder os
eventos trombéticos vasculares.A caracteristica laboratorial é
a presenca persistente (>12 semanas) de titulos elevados de
anticorpos antifosfolipides, incluindo Anticoagulante Lupico
(AL) positivo, Anticorpos Anticardiolipina (ACL) IgG ou IgM (>
40 GPL/MPL ou > 99° percentil ) e/ou anticorpos anti-2-glico-
proteina I (anti-g2GPI) IgG ou IgM em titulo > 99° percentil.
Até o momento, ndo ha critérios diagndsticos especificos para
a SAF pediatrica. Objetivo: Descrever uma série de casos de
SAF pediatrica. Materiais e métodos: Andlise retrospectiva de
prontudrios de pacientes com idade inferior a 18-anos, regis-
trados no ambulatério de tromboses, no periodo de abril/2016
a junho/2025 e descricao dos dados demograficos, quadros
clinico e laboratorial, intervencoes terapéuticas e desfecho.
Resultados: Seis pacientes foram identificados, 50% do sexo
feminino, idade média ao diagnéstico de 8-anos (4-15 anos)
P1. Feminino, 13-anos.Trombocitopenia imune desde 11-
anos. Trombose venosa do seio sagital superior. AL positivo
por trés anos. Heparina de Baixo Peso Molecular (HPBM) ter-
apéutica por seis meses, seguida de profilatica associada a
Hidroxicloroquina (HCQ). P2. Masculino, 4-anos. Previamente
higido. Acidente vascular isquémico com acometimento da
artéria cerebral média, na vigéncia de infeccao herpética
labial. AL, ACL (IgG) e anti-B2GPI (IgG e IgM) positivos. Em uso
de antiagregante plaquetario desde o evento agudo ha dois
anos P3. Masculino, 5-anos. Previamente higido. SAF cata-
stréfica na vigéncia de pneumonia por Mycoplasma pneumo-
niae. Trombose em veia cava inferior, iliacas, safenas
magnas, jugulares internas e seio sagital superior. AL posi-
tivo. Recebeu enoxaparina terapéutica por nove meses, asso-
ciada a rituximabe, HCQ, imunoglobulina, corticoterapia e
plasmaférese. Mantém profilaxia com HBPM P4. Feminino, 4-
anos. Leucemia linfoblastica aguda. Trombose de veias cefla-
ica e subclavia. AL positivo por 16-meses. Anticoagulacao ter-
apéutica por 6 semanas seguida de profilaxia por 2-anos até
negativacao AL e remissao da doenga P5. Masculino, 14-anos.
Lipus Eritematoso Sistémico (LES). Tromboembolismo pul-
monar. AL positivo. Mantém enoxaparina terapéutica com
previsao de seis meses de tratamento P6. Feminino, 15-anos.
LES. Vasculopatia livedoide, nefropatia aguda por anticorpos
antifosfolipides e AL positivo. Em uso de antiagregante pla-
quetdrio como profilaxia primdria. Nao houve recorréncia ou
6bitos nos casos analisados. Discussao: Esta série de casos
corrobora com a literatura quanto a potencial gravidade da
SAF. A associacao aos fenomenos autoimunes, infecciosos e

neopldsicos exige elevada suspeita diagnéstica, mesmo na
auséncia de fendomenos trombdticos. A despeito do trata-
mento padrao para a SAF trombdtica ser a anticoagulacao
com inibidores da vitamina K, perante o alto risco de inter-
acao medicamentosa, optamos por HBPM, sem intercorrén-
cias e com boa resposta. Em casos de maior gravidade, a
utilizacao de imunomoduladores deve ser considerada. Con-
clusao: A SAF pedidtrica é uma doenca grave e rara. Na ausén-
cia de critérios de classificacao ou diagnéstico especificos para
a pediatria, é possivel que tal condicao clinica seja
subdiagnosticada.
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SINDROME DA TROMBOCITOPENIA COM
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Introducao: A sindrome da Trombocitopenia com Auséncia de
Radio (TAR) é uma sindrome congénita rara de heranca
autossomica recessiva. Ela é caracterizada pela auséncia
bilateral dos radios com a presenca dos polegares e tromboci-
topenia geralmente manifestada ao nascimento ou durante o
periodo neonatal, podendo ser profunda e levando a significa-
tiva morbidade. Seus achados hematolédgicos caracteristicos
sao trombocitopenia hipomegacariocitica que tende a mel-
horar conforme o envelhecimento, reagcoes leucemoides peri-
o6dicas e eosinofilia. Descricao do caso: Recém-Nascida (RN) a
termo (01/03/25), sexo feminino, Apgar 8/9, com agenesia de
radio bilateral, apresentando ao nascimento petéquias em
membros inferiores. Hemograma inicial evidenciou plaqueto-
penia (30.000). Apds 3 dias evoluiu com ictericia, necessitando
de fototerapia, e novo hemograma evidenciou plaquetas em
queda (21.000). Transferida para a UTI neonatal, recebeu 1
concentrado de plaquetas e permaneceu em fototerapia
por 48h. Manteve-se estdvel, em ar ambiente e com boa
aceitacao de dieta enteral via oral sem intercorréncias. Apds a
transfusao, observou-se elevacao plaquetdria para 116.000.
Recebeu alta no dia seguinte e segue em acompanhamento
com equipe de genética, ortopedia, hematologia e fisioterapia.
Passou por periodos de desconforto ao evacuar, mas mel-
horou apés uso de probiético e troca de férmula. Relata pre-
senca de regurgitacao em pequena quantidade apds todas as
mamadas. Avaliacao fonoaudiolégica e teste da linguinha
sem alteracoes. Imunizacao adequada. Mantém
suplementacoes de rotina para a idade. Caridtipo 46,XX.
Exames de imagem: US transfontanelar e abdominal normais
(04/03); ecocardiograma com forame oval pérvio (06/03). Teste
do pezinho normal. Hemogramas com plaquetopenia persis-
tente; dltimo (08/04) com Hb 8,1, Ht 23,9, leucocitose (15.320 -
50% tipicos, 33% segmentados e 11% eosinoéfilos), plaquetas
21.000, alteracoes morfoldgicas (anisocitose, microcitose,
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poiquilocitose), B12 1.273, 4cido félico >20.000, PCR 0,03, FAN e
FR nao reagentes. Ao exame fisico: BEG, normocorada, hidra-
tada, ativa e reativa, anictérica e aciandtica. Maos em rotacao
interna, com movimentagao preservada; implantacao auricu-
lar limitrofe; MV+ sem ruidos adventicios; bulhas ritmicas
normofonéticas sem sopros audiveis; abdome globoso, nor-
motenso, indolor a palpacao superficial e profunda, com
hérnia umbilical e RHA+; sem sinais meningeos; genitalia
feminina tipica e anus pérvio. Conclusao: A sindrome TAR é
rara e complexa, sobretudo no periodo neonatal. O caso da RN
com petéquias, ictericia e agenesia radial bilateral ilustra
esses desafios. A resposta positiva ao tratamento com con-
centrado de plaquetas e sua normalizacao subsequente sao
encorajadoras, indicando que a condi¢cao pode melhorar com
o tempo. Ja a leucocitose com eosinofilia sugere um processo
inflamatdrio em curso, reforcando o acompanhamento con-
tinuo. Apesar da auséncia de tratamento especifico, medidas
de suporte e seguimento multidisciplinar sao essenciais para
o bem-estar da paciente.
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SINDROME DE EVANS: SERIE DE CASOS
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Introducao: A Sindrome de Evans (SE) é uma doenca de etiolo-
gia imunoldgica que cursa com uma combinacao de citope-
nias, a mais comum das alteracoes é a presenca de anemia
hemolitica autoimune associada a trombocitopenia imune.
As manifestacoes clinicas sao diversas e dependem da gravi-
dade das citopenias. A SE possui um dificil resposta ao trata-
mento, tendendo a cronificacao e recidivas. Objetivos: Este
trabalho visa por meio de uma série de casos de SE fornecer
uma visao dos aspectos clinicos, diagnésticos e terapéuticos.
Material e métodos: Estudo retrospectivo de prontudrio
eletronico dos pacientes com diagndstico de SE em acompan-
hamento em um ambulatdrio pedidtrico de atendimento ter-
ciario, no periodo de 2019 a 2023. O estudo obteve aprovacao
do Comité de Etica em Pesquisa Médica
(CAAE: 65753722.0.0000.5505). Resultados: Dos sete pacientes
com SE, cinco eram do sexo masculino, com idade média de
10 anos (0,7-15 anos), e dois do sexo feminino, com idade
meédia de oito anos (0,8-15 anos). Quatro dos pacientes eram
brancos, dois pardos e um negro. A idade mediana na citope-
nia inicial foi de 11-anos (0,9-15 anos). Inicialmente duas
criangas apresentavam anemia, neutropenia e plaquetopenia

e uma crian¢a neutropenia associada a plaquetopenia. A con-
tagem média de plaquetas no diagnéstico foi 41857 mm?>
(5.000-115.000). O Teste de Antiglobulina Direta (TAD) era
positivo em cinco pacientes. Durante a investigacao foi diag-
nosticado um paciente com Sindrome de Wiskott-Aldrich
(SWA), por meio do exoma, e um paciente com Imunodefi-
ciéncia Comum Varidvel (IDCV). O sangramento muco-
cutaneo esteve presente em 70% dos pacientes. Nao
ocorreram casos de sangramento grave. Trés pacientes rece-
beram corticoide como primeiro tratamento e dois imunoglo-
bulina intravenosa. Tratamento de segunda linha
(Rituximabe) foi utilizado em dois pacientes. Em um paciente
foi realizada esplenectomia e posteriormente, o Transplante
de Células-Tronco Hematopoiéticas (TCTH) devido ao diag-
néstico de SWA. Remissao ocorreu em trés pacientes, entre 1-
ano e 5-meses até 3-anos e 9-meses, apos a data do diag-
nostico. Discussao e conclusao: Nos cinco anos deste estudo
apenas sete pacientes foram acompanhados no servico ter-
ciario, confirmando a raridade da doenga. A mediana da idade
(11-anos) foi superior a descrita em estudos anteriores (5,4 e 9
anos de idade). Houve predominancia do sexo masculino
(71%), semelhante ao relatado por Blanco et al., 2023. Citope-
nias multiplas foram encontradas em 42,8% dos pacientes,
inferior dos 60,9% de Al Gaithi, 2016. A trombocitopenia teve
alta prevaléncia, o que justifica a queixa de sangramento
mucocutaneo como manifestacao mais frequente. A necessi-
dade de tratamento de segunda linha foi menor do que acha-
dos da literatura. Este estudo apresentou limitacoes devido a
metodologia retrospectiva e ao tamanho amostral, provavel-
mente por ser uma doenga rara e periodo curto de andlise. Em
conclusao, observamos neste estudo semelhanca com a litera-
tura quanto a cronicidade, dificuldade terapéutica e recidivas.
Conclusoes sobre a SE representam um desafio, reforcando a
necessidade de publicacoes de séries de casos e estudos mais
amplos para melhor manejo dos pacientes com a sindrome.
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Introducao: A Sindrome de Fanconi (SF) é uma desordem
tubular renal caracterizada por excrecao aumentada de sub-
stancias como potassio, fésforo, bicarbonato e glicose. As cau-
sao as adquiridas secunddrias a
medicamentos, mas também pode ser hereditaria. A dis-
funcao ocorre prioritariamente no tdibulo contorcido proxi-
mal, o qual é o principal local de excrecao de farmacos e o
mais atingido pela toxicidade medicamentosa, impedindo a
reabsorcao de tais substancias. Os sintomas sao inespecificos,
com fraqueza muscular generalizada, politria e polidipsia. O
objetivo deste relato de caso é alertar para a possibilidade de
desenvolvimento de SF apds uso cronico de Deferasirox
(DFX). Descricao do caso: Crian¢a, 9-anos, diagndstico de
beta-talassemia dependente de transfusao desde 9-meses de
vida, segue em tratamento regular com concentrado de
hemdcias filtradas e fenotipadas para manter a hemoglobina
pré-transfusional > 9,5 g/dL. Iniciou terapia quelante de ferro
com DFX aos 2-anos. Aos 3-anos recebeu, durante 10-meses,
terapia quelante combinada com desferoxamina e DFX por
sobrecarga de ferro hepdatica moderada (LIC 12,6 mg/g peso
seco). Apds melhora dessa sobrecarga, voltou a receber mono-
terapia com DFX, mantendo desde entao uma dose média
de 20 mg/kg/dia. Em abril de 2025 teve constipacao intestinal
prolongada, necessitando de lavagem intestinal. Algumas
horas depois evoluiu com intensa prostracao, olhar vago e
retroversao ocular, fraqueza muscular com paralisacao de
movimentos de membros inferiores e palidez, sem perda de
consciéncia. Exame neurolégico normal, apresentou
hipertensao (PAS e PAD acima do p95). Manteve PA (130/90-
150/110) e troponina elevadas, além de Sindrome da Encefalo-
patia Reversivel Posterior (PRES) detectada pela ressonancia
magnética, configurando emergéncia hipertensiva tratada
com nitroprussiato por 48 horas e desmame apds a
introducao da amlodipina e hidralazina. Doppler urindrio
mostrou redugao bilateral do indice de resistividade das arté-
rias intrarrenais. Os exames de entrada mostraram glicosuria,
proteinduria, hipercalcidria e hiperfosfaturia. No sangue apre-
sentou hipofosfatemia, hipouricemia, hipocalemia e acidose
metabdlica, com calcio e creatinina normais. Com excecao do
quadro hipertensivo, todos esses achados sao compativeis
com SF, provavelmente secunddria ao uso de DFX, o qual foi
suspenso. Tratada com reposicao intravenosa de potassio,
fésforo e bicarbonato de sédio, os quais foram transicionados
para via oral na alta, usados por mais 2-meses e apéds, retirada
progressiva das reposicoes. Quelacao de ferro atual com
deferiprona. Conclusao: Os exames habitualmente realizados
para avaliacao renal, como taxa de filtracao glomerular, crea-
tinina sérica e proteinuria nao sao os mais adequados para
identificacao da SF. Constatamos que existe a possibilidade
da SF em pacientes que fazem uso de DFX, mesmo com boa
quelacao e apds anos de uso da medicacdao, como no caso
descrito. Dessa forma, sugerimos que um painel metabdlico
sérico (sédio, potdssio, gasometria venosa, calcio, fésforo e
acido urico) e urindrio (urina I, relacdo célcio/creatinina e
relacao proteina/creatinina) passe a fazer parte da rotina de

sas mais comuns

acompanhamento desses pacientes a cada 4-6 meses, permi-
tindo diagnéstico precoce da sindrome de Fanconi e trata-
mento imediato, impedindo consequéncias graves a longo
prazo e desfechos desfavoraveis.
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Objetivo: Relatar um caso muito raro de faléncia medular por
deficiéncia de DNASE 2. Descricao do caso: Menina aos 6-anos
realizou hemograma por febre e evidenciado plaquetopenia.
Aos 10-anos durante quadro febril estava pancitopénica
Mb 67 gdL VCM=112 leucécitos 700 mm?
granulécitos 340 mm? plaquetas 20.000 mm?). RN PIG andou
aos 3-anos com atraso na fala tomografia de cranio normal
referia diarreia com muita frequéncia. Pais nao consangui-
neos sem doenca na familia. Sem desvios fenotipicos com
discreta hepatomegalia. Mielograma hipocelular com discreta
hemofagocitose; Biépsia de medula éssea com celularidade
de 5% sem displasia; Citogenética de medula éssea normal.
Com a hipétese de faléncia medular grave verificamos: HbF
aumentada DEB teste negativo Comprimento telomérico nor-
mal Citometria para HPN negativa. Paciente também apresen-
tava: colestase aumento persistente e importante de IgA perfil
reumatolégico normal Painel NGS para doencgas imuno- hem-
atoldgicas negativo. Durante seguimento paciente apresentou
varias internacoes por infeccao com pancitopenia porém em
diversos momentos fora de infecgao a pancitopenia se resol-
via por completo exceto por manter linfopenia. Apds 2 anos
passou a ter tubulopatia e proteinuria nesta ocasiao consegui-
mos realizar Exoma com mutagcao no gene DNASE2 posicao:
chr19:12.992.143 variante: NM_001375:3:c.47C>A:p. (Alal6Asp)
em heterozigose (zigosidade: 55,77%) compativel com Sin-
drome de Pancitopenia Autoinflamatéria (AIPCS). Paciente
ficou em terapia de suporte. Apesar de estar hd 6-meses com
hemograma normal apresentou quadro de pneumonia evo-
luindo rapidamente com pancitopenia grave sepse e obito.
Discussao: A AIPCS ocorre por mutacao no gene DNASE2
localizado no cromossomo 19p13. Os primeiros trés casos
foram relatados em 2017 por Rodero et al. sugerindo ser uma
desordem autossomica recessiva. Eles verificaram que estes
pacientes tinham niveis aumentados de citocinas pro infla-
matorias classificando como interferonpatia do tipo I. Apenas
um outro caso foi descrito por Hong et al. em 2020 também
com mutacao em homozigose sendo a nossa paciente o
quinto caso descrito porém com a mutacao em heterozigose.
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Esta sindrome se caracteriza por episédios de pancitopenia
grave que comegam a ocorrer por volta dos 6-anos como
observado em todos os casos relatados associada a febre
recorrente hepatoesplenomegalia e um estado hiper infla-
matério. Em nosso caso o aumento importante de IgA era
devido a esta inflamagao. Nestes pacientes também podem
ocorrer: diarreia cronica proteindria colestase linfopenia
atraso motor e de aprendizagem vasculites e artropatia.
Nossa paciente com a mutacao em heterozigose apresentava
hemograma praticamente normal exceto por linfopenia leve
porém nos episédios de infec¢ao fazia pancitopenia grave por
faléncia medular que durava meses e necessitava de trans-
fusoes tinha histéria de diarreia e febre recorrentes colestase
proteindria tubulopatia e déficit cognitivo evidenciando o
mesmo quadro clinico dos pacientes descritos com a mutagcao
em homozigose. Para entender melhor o padrao de heranca o
proximo passo sera procurar a mesma variante genica nos
pais. Apenas o caso descrito por Hong et al. foi tratado com
inibidor de JAK (baricitinibe) com boa resposta. Conclusao: Na
presenca de outros sinais sistémicos deve-se lembrar de
doenca autoinflamatéria congénita no diagnéstico etioldgico
da faléncia medular.
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Objetivo: A sindrome Hemofagocitica (HLH) é uma condicao
potencialmente fatal e o atraso em seu diagnéstico pode ser
determinante para a mortalidade. E essencial o conhecimento
dos seus critérios diagndsticos para que os profissionais de
saude possam suspeitar e intervir o mais precocemente pos-
sivel. Metodologia: Descricao de dois casos clinicos de sin-
drome hemofagocitica secunddria a infeccao por meio de
analise de prontudrios exames realizados e revisao da litera-
tura. Descricao do caso: Trata-se de uma paciente do sexo
feminino com 19-meses de idade. Iniciou com prostragao ina-
peténcia e febre didria. Foi admitida no Hospital Odilon Beh-
rens apds 14-dias de evolucao dos sintomas. Identificou-se
hepatoesplenomegalia LDH elevado anemia (hemoglobina
de 7,9 g/dL) e leucopenia (3.800 mm?). Evoluiu com pancitope-
nia progressiva e neutropenia grave (296 mm?). Mielograma
nao evidenciou presenca de parasitas figuras de hemofagoci-
tose ou blastos. Sorologia positiva para leishmaniose. HScore
para sindrome hemofagocitica com probabilidade de 94%.
Instituido tratamento com anfotericina B lipossomal com
posterior melhora clinica e laboratorial. A segunda paciente
do sexo feminino com 34-dias de vida e nascida a termo filha

de pais com deficiéncia auditiva apresentou febre ha trés dias
sem outros sintomas. Procurou atendimento no Hospital Odi-
lon Behrens devido a trés dias de febre sem outros sintomas
associados. Apresentava plaquetopenia (115.000 mm?) ane-
mia (Hb 9 g/dL) e LDH elevado (4.669 U/L). Em 24 horas evoluiu
com inapeténcia distensao abdominal piora respiratdria e
queda progressiva de plaquetas até 13.000 mm?* evoluindo
rapidamente para faléncia multissistémica com necessidade
de ventilacao mecanica e suporte com vasopressores. PCR
para CMV na urina foi positivo e o diagnéstico de HLH foi con-
firmado por HScore com probabilidade de 96%—98%. Iniciado
tratamento com dexametasona imunoglobulina e ganciclovir.
Tentou-se transferéncia para centro com acesso ao protocolo
HLH-2004 sem sucesso devido a instabilidade hemodinamica
choque refratdrio e encefalopatia hepdtica. Considerou-se
HLH primdria mas a investigacao nao foi possivel antes do
6bito ocorrido 17-dias apéds o inicio dos sintomas. Discussao:
A HLH é uma sindrome de hiperativagao imunolégica que
causa dano tecidual por falhas na regulagcao de macréfagos e
linfécitos resultando em hemofagocitose e excesso de citoci-
nas. Pode ser primadria por mutacoes genéticas ou secundaria
geralmente associada a infecgoes ou doengas reumatolégicas
- sendo chamada nesse caso de sindrome de ativagcao macro-
fagica. As formas secunddrias a Leishmaniose Visceral (VL-
HLH) e ao Citomegalovirus (CMV-HLH) compartilham sinto-
mas mas diferem no progndstico: enquanto a VL-HLH cos-
tuma responder bem ao tratamento antiparasitdrio a CMV-
HLH tende a evoluir de forma mais grave especialmente em
imunossuprimidos. Conclusao: A sindrome hemofagocitica
representa um desafio diagnéstico devido a sua apresentacao
clinica inespecifica e rdpida progressao. Os casos descritos
ilustram a importancia da suspeicdao clinica precoce.
Enquanto a HLH secundaria a leishmaniose visceral mostrou
boa resposta ao tratamento especifico a forma associada ao
citomegalovirus teve evolucao rapidamente fatal reforcando
a variabilidade progndstica da doenca conforme o agente
desencadeante. Assim o reconhecimento precoce da HLH e o
inicio imediato do tratamento adequado sao determinantes
para a sobrevida dos pacientes.
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Introducao: A Sindrome Hipereosinofilica (SHE) é uma con-
dicao rara em criangas, de dificil diagnéstico etioldgico e que
requer tratamento precoce na presenca de lesoes de drgaos
alvo. As anormalidades citogenéticas associadas a eosinofilia
ainda sao pouco estabelecidas, sendo necessdrios mais
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estudos para identificacao de alvos terapéuticos. Descricao do
caso: Masculino, 15-anos, previamente higido, iniciou em 05/
2023 com tosse cronica, diagnosticada asma e iniciado corti-
coide inalatério com melhora parcial. Em 2024 necessitou ser
internado em 2 ocasioes devido a asma grave com necessi-
dade de CTI. Hemograma evidenciava leucocitose com eosi-
nofilia (40%; 7.400 eosinéfilos/mm?). Entre julho e 09/2024,
evoluiu com piora importante da funcao pulmonar, esofagite
eosinofilica, hepatoesplenomegalia, dermatografismo e
aumento da leucocitose/eosinofilia  (valor maximo
de 77.710 leucécitos/mm? e 32.638 eosindfilos/mm?3), a des-
peito do uso de corticoide (1 mg/kg/dia) por 20 dias. Encamin-
hado ao HC-UFMG, sendo descartadas causas secundarias
infecciosas, reumatolédgicas e linfoproliferativas. Realizada
propedéutica de Medula Ossea (MO). Mielograma: hiperplasia
relativa de série granulocitica com aumento de série eosino-
filica. Imunofenotipagem MO: sem expressoes antigénicas
aberrantes. Pesquisa de BCR-ABL e de mutacao FIP1L1-
PDGFRA: negativos. Cariétipo MO: 46, XY, t(3;4)(p14;q12). Biép-
sia MO: hipercelular as custas de proliferacao importante de
eosindfilos maduros e imaturos e fibrose grau 1. Iniciado tra-
tamento (10/2024) com hidroxiureia até 2500 mg/dia por 30
dias para leucorreducao. Iniciado Imatinibe 100 mg/dia em
11/2024 (leucécitos <10.000 mm?). Atingiu resposta hema-
toldgica completa, melhora expressiva da fungao pulmonar e
resolucao da hepatoesplenomegalia 1 més apds o inicio do
Imatinibe. Em 06/2025 repetida propedéutica de MO. Mielog-
rama: MO levemente hipocelular, série granulocitica relativa-
mente hipercelular com leves, alteracoes
disgranulocitopoéticas. Cariétipo MO: 46, XY. Bidpsia MO: nor-
mocelular, eosinofilia discreta, fibrose nao avaliavel. Con-
clusao: A incidéncia da SHE é de cerca de 0,4 casos/milhao, a
minoria dos casos apresentam anormalidades genéticas
recorrentes. Destas, a mais comum € a fusao FIP1L1-PDGFRA,
sendo mais frequente em pacientes do sexo masculino. O
numero de mutagoes descritas tém aumentado, com relatos
de casos envolvendo outros pares do 4q12 (PDGFRA), 5q31~33
(PDGFRB), 8p11~12 (FGFR1), 9p24 (JAK2) or 13q12 (FLT3). A
classificagcao WHO 2022 inclui os novos pares, identificando
as mutagoes que tém melhor resposta aos diversos inibidores
de tirosino-kinase. Os pacientes com mutacoes envolvendo
PDGFRA e PDGFRB respondem bem ao imatinibe, conforme
observado no caso descrito. Com a descricao de novas anor-
malidades genéticas recorrentes, cada vez menos pacientes
serao classificados como SHE idiopdtica, permitindo o avango
de terapias mais especificas e melhor entendimento da
hipereosinofilia.

Referéncias:

Shomali W, Gotlib J. World Health Organization and Inter-
national Consensus Classification of eosinophilic disorders:
2024 update on diagnosis, risk stratification, and manage-
ment. Am ] Hematol. 2024;99(5):946-68. van Grotel M, de Hoog
M, de Krijger RR, Beverloo HB, van den Heuvel-Eibrink MM.
Hypereosinophilic syndrome in children. Leuk Res. 2012;36
(10):1249-54.

https://doi.org/10.1016/j.htct.2025.105091

ID - 130

SINDROMES HEMORRAGICAS COMO CAUSA
DE MORTALIDADE INFANTIL NO BRASIL: UMA
ANALISE DE 2013 A 2023

MA Pallotta ?, DCd Silva ?, RS Pallotta Filho®

@ Universidade do Oeste Paulista (Unoeste),
Guaruja, SP, Brasil

® Universidade do Oeste Paulista (Unoeste),
Presidente Prudente, SP, Brasil

Introducao: A mortalidade infantil apresenta uma taxa
de 12,62 ébitos por mil nascidos vivos no Brasil e dentre as
causas, estdo as sindromes hemorrégicas, que incluem desde
disturbios hereditdrios até quadros adquiridos, as quais,
embora pouco prevalentes, exigem maior atencao por sua
gravidade. Diante disso, é importante compreender o perfil
dos 6bitos infantis por essas condi¢oes para orientar acoes de
prevencao e cuidado. Objetivos: Analisar a distribuicao e perfil
sociodemografico da mortalidade infantil nas regioes do Bra-
sil associada as sindromes hemorragicas. Material e métodos:
Estudo ecolégico com dados provenientes do Sistema de
Informacao sobre Mortalidade que incluiu todos os &bitos
infantis (de 0 a 1 ano de vida) registrados no Brasil entre os
anos de 2013 e 2023, cuja causa basica de morte esteja classifi-
cada entre os cédigos D65 e D69 do Céddigo Internacional da
Doenca (CID-10) 102 Edicao, que abrangem as sindromes hem-
orragicas: Coagulacao Intravascular Disseminada (CIVD);
Deficiencia Hereditaria do Fator VIII; Deficiéncia Hereditaria
do Fator IX, Outros Defeitos da Coagulacao; Purpura e Outras
Afeccoes Hemorrdgicas. As varidveis analisadas compreen-
deram o ano do ébito, regiao, sexo do recém-nascido, colo-
racdo da pele (brancos e nao brancos, pretos, pardos,
amarelos e indigenas) e idade. Foi utilizado o programa esta-
tistico SPSS versao 15.0, aplicando o teste de Kolmogo-rov-
Smirnov, teste de Levene e ANOVA-one way. Resultados: No
periodo de 2013 a 2023, foram notificados 721 6bitos decor-
rentes dos CIDs D65 a D69 no Brasil, com uma média de 72,1
casos por ano. As regioes com maiores percentuais foram
Sudeste com 35,4% e Nordeste com 29,4%. Em contrapartida,
os menores indices foram encontrados no Sul (5,1%) e Centro-
Oeste (9,8%). A diferenca entre as regioes, evidenciou signi-
ficancia estatistica, com p<0,0001. Ao analisar os Obitos, de
acordo com o CID-10, a CIVD (D65) foi a mais prevalente em
todas as regides com 47,4% dos casos, enquanto a purpura e
outras afeccoes hemorrdgicas (D69) tiveram a menor preva-
léncia (0,28%). Ja ao avaliar as caracteristicas sociodemografi-
cas, nota-se que 55,5% ocorreram no sexo masculino e 54%
em nao brancos. A grande maioria dos 6bitos ocorreu entre os
28 e 364 dias de vida (90,3%). Discussao e conclusao: Assim
como no estudo de Pinhero et al. (2021), as sindromes hemor-
ragicas nas regioes brasileiras se apresentaram majoritaria-
mente no periodo pés-neonatal, evidenciando a importancia
de atenc¢ao prolongada ao risco de coagulopatias no primeiro
ano de vida. Além disso, a CIVD quando diagnosticada preco-
cemente, apresenta melhor prognéstico. As diferencas na dis-
tribuicao, pode refletir as desigualdades na qualidade da
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assisténcia, notificacao e investigacao dos 6bitos. Vale ressal-
tar as limitacoes inerentes ao uso de dados secundarios,
como subnotificacao e auséncia de informacoes clinicas
detalhadas. A mortalidade infantil decorrente de sindromes
hemorrdgicas possui distribuicao heterogénea entre as
regioes brasileiras, contudo o perfil sociodemografico se apre-
sentou de modo semelhante. Esses achados reforcam a
necessidade de vigilancia epidemioldgica, diagndstico pre-
coce e cuidados especializados para reduzir a mortalidade por
disturbios hematolégicos na infancia, especialmente em
regioes mais afetadas.
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Introdugao: A Trombocitopenia Imune Primdria (PTI) é uma
doenca autoimune que promove destruicao das plaquetas,
plaquetopenia subita e afeta criancas de todas as idades que,
na maioria dos casos, responde rapidamente ao tratamento.
As manifestacoes variam de auséncia de sintomas a hemor-
ragias graves e o tratamento inclui acompanhamento clinico
e laboratorial, corticoide e imunoglobulina humana, depend-
endo da condicao clinica do paciente, porém, casos graves,
refratdrios e cronicos exigem ampla investigacao e outras ter-
apias. Descricao do caso: Menor, 6 anos, masculino, histéria
de gastroenterite viral por 4 dias, evoluindo com hematoma
periorbitério volumoso seguido de equimoses em membros.
Exames evidenciaram plaquetopenia (13.000 mm?). Diante da
suspeita de PTI, prescrita Imunoglobulina Humana intrave-
nosa (IgH) contudo, foi suspensa por reacao adversa. Optado
por pulsoterapia com metilprednisolona, estendida para 5-
dias, por auséncia de resposta sustentada. Como manteve
plaquetopenia gravissima (abaixo de 5000), foi optado por rep-
etir IgH em unidade de terapia intensiva quando apresentou
resposta fugaz com queda abruta do numero de plaquetas.
Apresentava também erro alimentar com consequente ane-
mia ferropriva e vitamina B12 baixa que, com a reposicao,
resolveu a anemia porém nao houve incremento nas plaque-
tas. Coletado mielograma que afastou doenca mieloprolifera-
tiva, revelou megacaridcitos em tamanho e distribuicao
habitual com plaquetogénese escassa em permeio. Apds 2-
meses de internamento (nao havia seguranca para alta por

plaquetopenia severa e questoes sociais), decidido trata-
mento com rituximabe e, na 32 semana, obteve normalizagcao
plaquetaria e assim alta hospitalar com seguimento ambula-
torial. Conclusao: Casos de PTI em pediatria com falha ter-
apéutica as drogas de primeira linha, sao extremamente
raros e precisam ser investigados minuciosamente afastando
outras patologias que cursam com plaquetopenia. O Rituxi-
mabe é um anticorpo monoclonal contra o antigeno CD20
presente nos linfécitos B, sendo uma base importante da fisio-
patologia da PTI e seu uso é considerado, baseado em evidén-
cias cientificas, como terapia de segunda linha para PTI sem
resposta ou recorrente apds o tratamento com corticoster-
oides e/ou IgH, visto que pode induzir remissao da doenca,
mas as taxas de resposta podem variar. Com o advento dos
agonistas do receptor de trombopoetina, seu uso vem sendo
desconsiderado, porém estas drogas nao estao facilmente dis-
poniveis, e, como no caso descrito, a Unica alternativa oportu-
nizada foi o uso do anti CD20. PTI corticorresistente exige
abordagem individualizada e uso precoce de terapias de
segunda linha, visando controle seguro da plaquetopenia,
prevencao de sangramentos e melhora da qualidade de vida
destes pacientes.
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Introducao: A plaquetopenia é uma condicao frequente na
faixa etaria pediatrica, na maioria dos casos, quando exclui-
mos as arboviroses, o diagndstico é de Trombocitopenia
Primaria Imune, mas também pode ser a primeira alteracao
de doenca mieloproliferativa na infancia. A depender do grau
da plaquetopenia, pode evoluir com complicacoes graves e,
quando, associada a dismorfismos, exige investigacao de etio-
logias sindromicas ou genéticas. Descricao do caso: Adoles-
cente de 14-anos com microcefalia ao nascimento, atraso
cognitivo leve e dismorfismos faciais (face triangular, olhos
estreitos, sorriso constante, orelhas pequenas e de baixa
implantacao, palato ogival, denticao precdria, térax escavado
e manchas hipercromicas). Foi admitido com gengivorragia e
petéquias, apresentando plaquetopenia grave (4.000 mm?)
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sem alteracdes nas outras linhagens hematolégicas. Nao
respondeu a pulsoterapia com metilprednisolona, mas houve
resposta parcial apés administracao de Imunoglobulina Intra-
venosa (IVIG), com alta hospitalar. Reinternado apds dois dias
com nova queda das plaquetas (2.000 mm?) e hemorragia sub-
conjuntival. Recebeu novas doses de IVIG e iniciou predniso-
lona imunossupressora com boa resposta apds sete dias,
atingindo 228.000 plaquetas/mm? e alta hospitalar apés 26-
dias. Feito mielograma que demonstrou células granulociticas
imaturas. Encaminhado para seguimento com genética
médica e hematologia. Conclusao: A severidade da tromboci-
topenia, desproporcional aos sintomas hemorragicos, somada
ao fendtipo dismorfico e ao atraso do desenvolvimento, sugere
sindrome genética rara. A literatura descreve casos semel-
hantes associados a mutagoes nos exons 5 e 6 do gene ACTB,
com microcefalia, dismorfismos leves, deficiéncia intelectual
e plaquetopenia persistente sem sangramento espontaneo. As
alteracoes no ACTB comprometem a maturacao plaquetaria
ao afetar a organizacao do citoesqueleto dos megacariécitos.
Este caso destaca a importancia de considerar causas genéti-
cas em plaquetopenias refratdrias com sinais dismoérficos. A
resposta tardia ao corticoide e o padrao hematolégico sugerem
mutacao no gene ACTB, sendo indicada investigacao por pai-
nel de microdelegoes e sequenciamento. O diagndstico pre-
coce pode otimizar o manejo e o progndstico desses pacientes.

Referéncias:

The American Society of Hematology 2022, An update on
pediatric ITP: differentiating primary ITP, IPD, and PID Shar-
issa L.Lathan et al, Variants in exons 5 and 6 of ACTB cause
syndromic thrombocytopenia, Nature Comunications, 2018.
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Introdugao: Os primeiros 1.000 dias de vida, do periodo fetal
aos primeiros 2 anos, constituem uma janela critica para o
desenvolvimento cerebral, sendo a atuacao do ferro essencial
na mielinizacdo, na sintese de neurotransmissores e no
metabolismo energético. Em muitos casos a Deficiéncia de
Ferro (DF) é considerada grave quando caracterizada pelo
quadro de anemia, entretanto, ja existem evidéncias que a DF
afeta a fungao cerebral muito antes do aparecimento dos sin-
tomas anémicos. Portanto, sao essenciais a prevenc¢ao, o ras-
treamento e o tratamento da DF nao anémica e pré-anémica
para a protecao do cérebro. Objetivos: O presente estudo tem
como objetivo revisar e sintetizar as evidéncias cientificas
sobre a deficiéncia de ferro subclinica nos primeiros 1000 dias
de vida, explorando seus determinantes e abordando as con-
sequéncias duradouras para o desenvolvimento neuroldgico
infantil. Material e métodos: A pesquisa foi estruturada pela

estratégia PICO: Populacao, Intervencao, Efeito Comparador e
Desfechos (outcomes), respectivamente: crian¢as nos pri-
meiros 1000 dias de vida, deficiéncia de ferro subclinica,
criancas sem deficiéncia de ferro e/ou desenvolvimento
adequado e impactos no neurodesenvolvimento infantil. Foi
conduzida uma revisao integrativa nas bases PubMed e UpTo-
Date utilizando os descritores “iron deficiency”, “subclinical iron
deficiency”, “first 1000 days” e “neurodevelopment” combinados
por operadores booleanos OR e AND. Os critérios de inclusao
foram artigos originais e de revisao publicados entre 2020 e
2025, em inglés ou portugués, sobre a deficiéncia de ferro sub-
clinica nos primeiros 1000 dias e repercussées no neurode-
senvolvimento infantil. Excluiram-se estudos com foco
exclusivo em anemia, em adultos ou em modelos animais.
Apés a aplicacao da estratégia de pesquisa foram 33 estudos
identificados, 26 classificados como potencialmente rele-
vantes e 11 escolhidos apds a 22 andlise. A selecao dos dados
foi realizada de forma independente por quatro revisores.
Discussao e conclusao: Dentre os 11 estudos captados, a DF
nos primeiros mil dias mostrou prevaléncias de 30%-60%. Em
60% dos estudos feitos em diversos paises, a ferritina materma
indicou melhor neurodesenvolvimento nos filhos de maes com
bom status de ferro conforme testes padronizados de funciona-
mento neural. Ainda, observou-se que 40%-60% dos recém-
natos de maes anémicas por DF tinham reservas prejudicadas,
mesmo sem clinica. A ferritina < 13,4 ug/L foi considerada lim-
iar critico para as reservas fetais, impactando na disponibili-
dade de ferro para o desenvolvimento cerebral. Ensaios clinicos
mostraram que o clampeamento tardio (> 180s) reduziu atrasos
em motricidade fina (11,0% para 3,7%) e em tarefa motora
(12,9% para 3,8%) em meninos aos 4-anos; em meninas, reduziu
o risco de atraso motor aos 3-anos. Em prematuros, a DF asso-
ciou-se a déficits motores, de memoria e de desenvolvimento,
muitos nao revertidos com suplementacao. Apesar da conhe-
cida importancia do ferro, hé divergéncias quanto a eficacia da
suplementacao profilatica, possivelmente pela desconformi-
dade amostral, ja que a medida parece impactar mais grupos
sem um bom status nutricional. Como o ferro é destinado pri-
meiramente a sintese de hemoglobina, antes do cérebro e dos
demais érgaos, sua deplecao leva a prejuizos cerebrais antes de
surgir o quadro anémico. Assim, é imperativo rastrear as DFs
precocemente, integrando a politicas publicas de saude, para
minimizar os déficits de neurodesenvolvimento decorrentes da
deficiéncia, mesmo que subclinica, do micronutriente.
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Introducao: A plaquetopenia secundaria ao uso de Quimioter-
apia (QT) é evento adverso frequente, que apesar de esperado,
pode gerar atrasos nos ciclos dos anti-neoplasicos e procedi-
mentos planejados para o tratamento ideal, em especial pelo
risco de sangramento. Nestes casos, a Transfusao com Con-
centrado de Plaquetas (TCP) geralmente é o recurso utilizado
para elevar o numero plaquetdrio. A recorréncia de tais trans-
fusoes pode levar a reagoes transfusionais graves, como ana-
filaxia, além da aloimunizacao, condicdo capaz de levar
refratariedade a este procedimento. Os Agonistas de Receptor
de Trombopoetina (ART) vem sendo uma alternativa custo-
efetiva segura para o incremento plaquetdrio em pacientes
em uso de QT nao mieloablativa. Descricao do caso: Paciente
portador de meduloblastoma alto risco grau IV, com dissemi-
nacao para neuroeixo diagnosticado aos 14-anos em fevereiro/
19. Realizou radioterapia e quimioterapia (protocolo brasileiro)
até fevereiro/20, quando cirurgia de “second look” mostrou
doenca viavel. Fez quimioterapia metronomica até marco/21.
Em dezembro/2021 recaida de neuroeixo, iniciando esquema
de segunda linha (Irinotecao, Temozolamida e Beva) janeiro a
abril/22. Taumo 04/22 (Condicionamento com carbo/thiotepa/
etoposide) com nefrotoxicidade/ toxicidade dermatologica Grau
IV. Em setembro/2023: implantes nodulares em neuroeixo D9-
D11, biopsia mostrando meduloblastoma em atividade.
Reirradiacao em dezembro/23, iniciado temozolamida 200 mg/
m?/dia (ciclo 1). 2° ciclo em fev/24. Devido a plaquetopenia rele-
vante, reacao anafilatica e refratariedade a TCF, houve atraso
nos ciclos subsequentes. Iniciado eltrombopague 50 mg 1 x /dia
em abril/24, com retorno da QT 50% da dose, sendo os ciclos
subsequentes nos meses de maio a dezembro/24 com aumento
progressivo até 100% da dose. No periodo entre dezembro/23 a
abril/24 foram realizadas 5 TCP randomicas, 4 TCP por aférese e
2 transfusoes com concentrado de hemadcias. Entre maio e
dezembro/24 foi realizado 1 TCP por aférese. Conclusao: A uti-
lizacao do ART mostrou-se capaz de manter o incremento pla-
quetario e eritrocitario em quantitativo que permitiu término
do tratamento quimioterapico planejado, com redugao impac-
tante no numero de transfusoes realizadas, reduzindo assim os
riscos associados a tal opgao terapéutica.
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Introducao: A Sindrome Mielodispldsica (SMD) é uma doenca
rara na faixa etdria pedidtrica caracterizada por citopenia em
hemograma associado a dispoese medular e medula dssea
hipocelular na maioria dos pacientes. Com caracteristicas
clinicas e morfoldgicas comuns a outras doencas, a sindrome
mielodisplasica hipocelular faz diagndstico diferencial com
outras patologias de caracteristicas semelhantes como as
faléncias medulares congénitas, anemia aplastica e infecgoes
virais. Objetivos: Caracterizar clinica e laboratorialmente
pacientes pedidtricos com citopenia em sangue periférico e
medula 6ssea hipocelular, avaliados pelo Grupo Cooperativo
Brasileiro de Sindrome Mielodispldsica Pedidtrica (GCB-SMD-
PED). Material e métodos: Foi realizado um estudo transversal
descritivo, com coleta de dados retrospectiva. Foram inclui-
dos pacientes de 0 a 18 anos completos, avaliados pelo GCB-
SMD-PED entre 2013 e 2023, com citopenia e medula éssea
hipocelular para idade (incluidos pacientes com celulari-
dade < 50%). Resultados: 53 pacientes foram incluidos com
mediana de idade de 10 anos (1-16 anos). 52,8% dos pacientes
foram do género masculino. A maioria identificou-se como
etnia branca (66,7%), e 10,2% como indigenas. Os pacientes
foram procedentes das cinco regioes brasileiras, com a regiao
sudeste responsdavel por 54,7% seguida da regidao nordeste
com 20,8%. Ao exame fisico, palidez cuténea foi descrita em
47,2% dos pacientes; esplenomegalia foi observada em apenas
um paciente. Dos achados laboratoriais, plaquetopenia foi o
mais frequente, com mediana de 42 k/mm?; neutropenia foi
observada em 62%, com valores inferiores a 500 mm? em 55%.
Com mediana de hemoglobina de 10 g/dL, anemia foi descrita
em 65,5%, e pancitopenia em 41,4% da amostra. A avaliacao
morfoldgica incluiu mielograma e bidpsia de medula dssea;
dispoese leve dos setores eritréide, granulocitico e megacario-
citico foi descrita em cerca de 60% dos pacientes avaliados;
22% dos pacientes tinham disgranulopoiese moderada em
mielograma incluindo achados como hipogranulacao,
hiposegmentacao e megaloblastose. A mediana de celulari-
dade pela biépsia de medula éssea foi de 30%; 35% se apresen-
taram com celularidade medular inferior a 25% e fibrose
medular focal foi descrita em 20,9%. Dos achados histolégicos
de dispoiese, 58,6% dos pacientes apresentaram dismegacar-
iopoise como atipias nucleares e megacariocitos peritrabecu-
lares; disturbio arquitetural eritréide também foi
frequentemente observado (79,3%) com ninhos grandes e
confluentes, células isoladas e ninhos eritréides peritrabecu-
lares. Dos diagnésticos finais apds avaliagao completa, 56,9%
(30) dos pacientes foram diagnosticados com sindrome mielo-
displdsica, citopenia refratdria da infancia; dos 22 pacientes
com outros diagnésticos, citopenia imune mediada foi a
causa mais frequente seguida de anemia apldstica e faléncias
medulares congénitas. Discussao e conclusao: Os achados de
citopenia e medula dssea hipocelular podem ser observados
em diagnésticos variados. A evidéncia de dispoese medular
no contexto de investigacao desses pacientes demanda
avaliacao conjunta de todos dados clinicos e laboratoriais,
visto poder estar associada a SMD, faléncias medulares con-
génita e adquirida, mas também a quadros imune mediados
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como observado na casuistica. A correlagao dos achados labo-
ratoriais com grupos diagnésticos sera necessaria a fim de
identificar particularidades que facilitem diagnéstico diferen-
cial futuro desses pacientes.
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Introducao: As leucemias agudas consistem a neoplasia mais
comum na populacao pediatrica. Embora os avancos no trata-
mento tenham elevado as taxas de sobrevida global, dispari-
dades significativas ainda persistem com resultados
inferiores em paises em desenvolvimento, como o Brasil.
Essas diferencas podem ser atribuidas a dificuldades no
acesso a exames diagnésticos e infraestrutura de suporte hos-
pitalar inadequada. Portanto, a andlise do perfil de pacientes
com leucemia em centros de tratamento regionais, como o
sul da Bahia, se torna fundamental para compreender os
fatores associados aos desfechos para estabelecimento de
estratégias no cuidado em saude. Objetivos: Analisar o perfil
demografico, clinico e laboratorial de pacientes pediatricos
diagnosticados com leucemias agudas (Leucemia Linfoide
Aguda B e T, e Leucemia Mieloide Aguda) em um centro de
referéncia no sul da Bahia e correlacionar estes dados com o
desfecho clinico (ébito ou em tratamento). Material e
métodos: Foi realizado um estudo de corte transversal com
analise de dados do prontudrio, sendo incluidos 14 pacientes
com diagnéstico de leucemias agudas (LLA-B, LLA-T e LMA),
atendidos no servico de onco-hematologia da Santa Casa de
Misericérdia de Itabuna-BA, no periodo de julho de 2024 a
junho de 2025. Foram obtidos dados demograficos e clinico-
laboratoriais do diagnéstico do prontuario. Este trabalho teve
aprovacao do comité de ética e pesquisa em seres humanos
(CAAE: 47456221.0.0000.5526). Para as andlises estatisticas foi
utilizado o programa SPSS versao 20.0, sendo considerado sig-
nificante valores de p<0,005. Resultados: Apds anadlises tive-
mos 14 pacientes com predominio do sexo masculino (64,3%)
e idade média de 7 anos. Do total, 3 pacientes (21,4%) evo-
luiram para 6bito. A analise estatistica revelou que a distrib-
uicao entre os sexos foi significativamente diferente entre os
grupos de desfecho (p=0,012), com o grupo 6bito sendo com-
posto exclusivamente por pacientes do sexo feminino. A con-
tagem de leucdcitos também apresentou associacao
estatisticamente significante com o desfecho (p=0,010).

Embora o grupo obito tenha apresentado concentracoes
médias de LDH mais elevadas (4613 U/L[6bito] vs. 1350 U/L
[tratamento]) e contagem de plaquetas mais baixas
(34.000 mm?> [6bito] vs. 75.473 mm?® [tratamento]), essa
associacao nao teve diferenca significativa. Discussao e con-
clusao: De acordo com a literatura as leucemias sao mais
prevalentes em individuos do sexo masculino, o que pode ser
explicado pelo numero amostral reduzido neste estudo. Con-
tagens acima de 50.000 mm? foram decisivamente relaciona-
das ao Oobito (p=0,005), o que corrobora com dados da
literatura demonstrando que o aumento do leucdcito é indica-
tivo de maior inflamacao e proliferacao celular com
apresentacao dos sintomas clinicos observados na leucemia.
Em contraste, nenhum paciente do grupo “em tratamento”
teve contagem superior a 20.000 mm?, significando que o pro-
tocolo terapéutico aplicado estava atingido seu propdsito.
Estes achados reforcam a importancia da analise de
parametros clinico-laboratoriais acessiveis como ferramentas
valiosas para a estratificacao de risco inicial e para a identi-
ficacao de pacientes com maior vulnerabilidade em leucemias
agudas com proposicao de estratégias mais adequadas no
cuidado a sadde.
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Introducao: A anemia é um problema comum em pediatria e
ainda maior em pacientes com tumores sélidos. Esse dis-
turbio associado as hemdcias pode surgir devido a caracteris-
ticas relacionadas ao préprio tumor. Em criancas o figado é o
terceiro local mais comum de malignidade intra-abdominal,
depois do neuroblastoma adrenal e de tumores renais, como
o tumor de Wilms. A maioria das criangas com tumores
hepaticos apresenta distensao abdominal, massa abdominal
palpavel ou ambos. Este relato traz um caso de lactente pre-
viamente saudavel, apresentendo-se inicialmente com ane-
mia e evoluindo com massa abdominal hepatica de
crescimento progressivo, evoluindo ao ébito em poucos dias
de evolugao. Descricao do caso: Crianga do sexo masculino de
4 meses deu entrada no pronto-socorro com queixa de palidez
cutaneo- mucosa e 1 pico febril isolado aferido no dia ante-
rior. Negava outras queixas, apresentava diurese e evacuacao
sem alteracdes. Ao exame fisico palpava-se hepatomegalia
entre 4 e 5 cm. Em exames laboratoriais iniciais, apresentava
anemia grave com reticulocitose, aumento de LDH, haptoglo-
bina diminuida e coombs direto positivo, porém com bilirrubi-
nas e demais provas hepaticas dentro da normalidade, além
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de ultrassonografia de aspecto habitual. Foi realizada trans-
fusao de concentrado de hemdcias e iniciada antibioticotera-
pia de largo espectro com cefepime e amicacina. Era primeiro
filho de casal nao-consanguineo, mae com pré-natal com-
pleto, nascido de parto cesarea com 35 semanas, permaneceu
internado apds nascimento para realizar fototerapia devido a
ictericia neonatal por incompatibilidade ABO/Rh. Realizou
teste do pezinho e triagens moleculares com resultados nor-
mais. Pai com diagndstico de diabetes tipo 1 e mae com viti-
ligo.Estava em aleitamento materno exclusivo e mae relatava
quadro de mastite no més anterior, tendo feito uso de cefalex-
ina e ibuprofeno. Aventada hipétese em anemia hemolitica
auto-imune e interrogadas causas medicamentosas, infeccio-
sas,imunolégicas ou neopldsicas. Realizou mielograma com
medula de aspecto hipercelular para idade, hiperplasia de
série eritroide e megacariocitica. No quarto dia de internagao
foi realizada dose de imunoglobulina 1 g/kg sem resposta,
seguida por pulsoterapia com metilprednisolona 30 mg/kg/
dia. Evoluiu em 48h com aumento progressivo do volume
abdominal, quando realizou tomografia de abdome mos-
trando formacao expansiva heterogénea de limites parcial-
mente definidos, entremeadas por dreas hipodensas
provavelmente cisticas de permeio, promovendo acentuada
alteracao da morfologia hepdtica, traduzidas por lobulacao
dos contornos hepaticos e heterogeneidade parenquimatosa
adjacente, acometendo todo o lobo direito,
medindo 8,1x6,0x85 cm (vol 214,8 cm?. Solicitada
avaliacao da hepatopediatria com indicacao de biépsia hepa-
tica. Devido a necessidade de centro especializado no manejo
e tratamento, o menor foi transferido via secretaria de estado
de saude através de UTI aérea para o Hospital do Amor em
Barretos. Realizou bidpsia hepdtica com histopatolédgico reve-
lando tumor rabdoide e antes que conseguisse ressecgao e/ou
tratamento quimioterdpico, o menor veio a ébito por choque
hemorragico decorrente de laceragao hepdtica. Conclusao: O
tumor rabdoide hepatico é uma neoplasia pediatrica extrema-
mente rara e agressiva,classificada dentro dos tumores rab-
doides malignos,que podem acontecer em diversos locais.A
sobrevida global é muito baixa e com resposta pobre aos tra-
tamentos. Anemia grave pode ser manifestacao paraneoplé-
sica ou relacionada a necrose tumoral.
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Introdugao: Pacientes com Sindrome de Down (SD) tém pre-
disposicao ao desenvolvimento de Leucemias na infancia,

apresentando um risco de 150 vezes maior para o desenvolvi-
mento de Leucemia Mieloide Aguda (LMA) até os 5 anos de
idade, devido a associagao entre as condigoes moleculares da
trissomia, mutacoes oncogénicas e alteracoes epigenéticas.
Cerca de 10% dos neonatos com SD tem uma condi¢ao transi-
téria, que pode ser silenciosa ou nao, denominada Mielopoi-
ese Anormal Transitéria (TAM). Nesse caso, resolve-se
espontaneamente entre 3 e 6 meses, mas cerca de 20% dos
casos podem evoluir para Leucemia Mieloide da Sindrome de
Down (LM-SD). Um gene amplamente estudado nessa con-
dicao é o GATAL1, presente no cromossomo X, responsavel por
codificar um fator de transcricao essencial para a
diferenciacao de células da linhagem hematopoiética. Objeti-
vos: Apresentar o perfil de pacientes pedidtricos com diag-
néstico de Mielopoiese Anormal Transitéria, a partir da
analise das amostras recebidas em um hospital pediétrico de
referéncia no periodo de 2019 a 2025. Material e métodos:
Realizado um estudo de coorte retrospectivo avaliando a ori-
gem das amostras recebidas por um hospital pedidtrico
referéncia no diagnéstico de TAM e LM-SD por meio de dados
disponiveis em formulario eletronico. A deteccao das var-
iantes em GATAL1 para diagnéstico dos casos foi realizada por
meio da andlise de sequenciamento do DNA pela metodologia
de Sanger. Resultados: Do total de 94 pacientes analisados,
17% eram provenientes do Distrito Federal, seguido por Sao
Paulo, com 12,7%. Foram identificadas mais de 71 variantes
no gene GATA1, sendo principalmente duplicacoes e indels
(insercoes e/ou delecoes) localizadas majoritariamente no
éxon 2. Entre os pacientes avaliados, 42 (44,6%) receberam
diagndstico de Mielopoiese Transitéria Anormal (TAM), sendo
que apenas 12 (28,5%) foram acompanhados longitudinal-
mente. Destes, 35,1% eram do sexo feminino e 64,8% do sexo
masculino, com média de idade ao diagnéstico de 3-meses,
sendo que os valores de leucometria estavam disponiveis
para 7 desses pacientes (58,3%), com média de 17.000 uL (var-
iagdo: 2.450-50.600 pL). Além disso, 63,3% apresentavam mais
de 20% de blastos nas amostras, entre sangue periférico e
medula éssea. Dentre os casos acompanhados, 5 pacientes
(41,6%) apresentaram regressao espontanea do quadro,
enquanto 7 (58,3%) evoluiram para leucemia mieloide. Dis-
cussao e conclusao: Divergente da literatura, o hospital apre-
sentou maior porcentagem de pacientes que progrediram
com o desenvolvimento da doenga devido ao viés de recebi-
mento das amostras, sendo estas ja previamente indicadas
pela sintomatologia dos pacientes. Nao ha conclusoes sobre
os motivos para alguns pacientes remitirem de forma
espontanea, enquanto outros desenvolverem leucemia.
Alguns autores defendem que ha relacao com a desregulacao
epigenética, bem como o desenvolvimento de variantes gené-
ticas adicionais nos clones leucémicos, porém serao neces-
sarios novos estudos mais aprofundados para a descoberta
dos principais fatores relacionados a essa transformacao. O
acompanhamento do paciente nos primeiros meses de vida
até os 2 anos é essencial, haja vista que ha maior incidéncia
de transformacao ocorre entre 1 e 2 anos.
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abnormal myelopoiesis and myeloid leukemia of Down
syndrome. Pediatric Blood and Cancer, Brasilia, v. 69, n. 11,
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Introdugao: A LLA B é um modelo de sucesso na oncologia
pedidtrica, com taxas de sobrevida superiores a 90% em
grandes centros internacionais. Entretanto, pacientes que
nao respondem ao tratamento ou apresentam recidiva ainda
representam um desafio. Nas dultimas décadas a
caracterizacao bioldgica tem possibilitado a identificacao de
novos subtipos de LLA-B e o desenvolvimento de ferramentas
terapéuticas, melhorando as perspectivas para os pacientes
com ma resposta ao tratamento. No Brasil, a avaliacao das
leucemias através de biologia molecular e sequenciamento
genético é restrita a alguns centros. Nesse contexto, surge a
necessidade da determinacao dos subtipos biolégicos de LLA
B e da sua evolugao em um centro de referéncia do pais. Obje-
tivos: Caracterizacao biolégica das LLA B em criancas através
da identificacdo de marcadores genéticos e moleculares
Descricao da frequéncia de diferentes subtipos bioldgicos
encontrados e comparacao das frequéncias das alteracoes
bioldgicas com as frequéncias descritas na literatura Avaliar a
correlacao entre os diferentes subtipos biolégicos de LLA com
a avaliacao de resposta ao tratamento (através de DRM) e com
o desfecho clinico. Material e métodos: Foram incluidos no
estudo pacientes com idade de 1 a 18 anos e diagndstico de
LLA-B, admitidos entre julho de 2018 e setembro de 2023. Os
pacientes receberam tratamento segundo dois protocolos:
BFM-ALLIC2009 modificado (julho de 2018 a agosto de 2022) e
GBTLI2021 (setembro de 2022 a setembro de 2023). Amostras
de MO foram avaliadas por imunofenotipagem (citometro de
8 cores), citogenética convencional, RT-PCR (ETV6::RUNX1,;
TCF3:PBX1, BCR:ABL1, rKMT2A, P2RY8:CRLF2), MLPA
(IKZF11, PAXS, ERG, iAMP21), RFLP e analise de fragmento cap-
ilar (mutagoes no FLT3). Foi estudada a correlacdo entre os
diferentes subtipos biolégicos de LLA B e os valores DRM, a
ocorréncia de recaida e com taxas de Sobrevida Gobal (SG) e
Livre de Evento (SLE). Resultados: Foram avaliadas 156
pacientes consecutivos. Consideramos 14 subtipos distintos

de LLA B, nos quais foram enquadrados 86% dos casos. LLA
ETV6::RUNX1 (26%) e alta hiperdiploidia (19%) foram os subti-
pos mais comuns. Pacientes com IKFZ1plus (7%) apresen-
taram menor sobrevida global (SG 48%, p=0,04, Log-rank
Mantel Cox). Alteracoes no PAX5 (16,6%) foram associadas a
maiores valores de DRM no D33 (p=0,03, Mann Whitney),
maior chance de recidiva (teste exato de Fisher, p=0,04) e
menor sobrevida (SG 33%, p=0,005 e SLE 55,5% p=0,01,).
Mutagao TKD no FLT3 foi associada com recidiva (Teste exato
de Fisher, p=0,04). Pacientes com rearranjo P2RY8::CRLF2
(n=6) nao apresentaram evolucao desfavoravel. A SG foi igual
a 100%, 86% e 59% em pacientes tratados pelo BFM e classifi-
cados como baixo, intermedidrio e alto risco respectivamente.
Infecgao foi a principal causa de 6bito. Discussao e conclusao:
A utilizacao de metodologias ortogonais, mais acessiveis que
o NGS, possibilitou a caracterizacao biolégica da LLA B na
maioria dos pacientes e pode ser ferramenta importante para
o manejo dos pacientes. A frequéncia dos marcadores bioldgi-
cos foi semelhante aos dados da literatura. A evolugao diver-
gente do esperado para alguns subtipos (como o rearranjo
CRLF2::P2RY8) reforca a importancia da caracterizagao das
LLA B em pacientes brasileiros. Faz-se necessdrio ampliar o
numero amostral e de avaliar novos marcadores que justifi-
quem a maior mortalidade por infecgao.
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Introduction: PEG-Asparaginase (PEG-ASNase) is critical in
treating pediatric Acute Lymphoblastic Leukemia (ALL).
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However, hypersensitivity reactions and inactivations associ-
ated with ASNase are major patient challenges. Genetic vari-
ability plays a role in these disparities in drug response,
presenting Single Nucleotide Variants (SNVs). Pharmacoge-
netic research aims to identify these variants early in treat-
ment to effectively predict specific drug responses, such as
those that may lead to hypersensitivity or pancreatitis in
patients who are treated with ASNase, thereby helping to
optimize treatment. Objectives: To describe pharmacogenetic
variations influencing hypersensitivity and pancreatitis to
PEG-ASNase and their correlation with our population. Meth-
ods: We conducted a prospective multicenter study involving
ALL patients under 18-years old receiving PEG-ASNase. Geno-
typing was carried out for 8 variants of interest, 6 of which are
frequently associated with hypersensitivity in other popula-
tions, including GRIA1 (rs4958351), NFACT2 (rs6021191),
CNOT3  (rs73062673), GR1A1l (rs6890057), ARGHAP28
(rs9958628), and MYBBP1A (rs3809849); and 3 related to pan-
creatitis RGS6 (rs17179470), ULK2 (rs281366), and MYBBP1A
(rs3809849). The MYBBP1A gene was used to evaluate both
hypersensitivity and pancreatitis. The tests were performed
using custom TagMan® genotyping assays. Results: A total of
441 patients were included, with 9.7% presenting clinical
allergic reactions, 3.4% presenting pancreatitis, and 10.1%
with silent inactivation (ASNase activity < 0.1 IU/mL). Allergic
reaction was associated with silent inactivation (p < 0.05). For
all genes, the population is in Hardy-Weinberg equilibrium.
The variants of each gene showed no association with either
allergic reaction or pancreatitis (p > 0.05). Discussion and con-
clusion: No statistically significant associations were
observed between the selected variants and PEG-ASNase-
related hypersensitivity or pancreatitis in this cohort. How-
ever, findings contribute to characterizing genetic profiles in
the Brazilian pediatric population and support future phar-
macogenomic approaches. These findings lay the ground-
work for future research to uncover new genetic predictors of
hypersensitivity, which could contribute to the development
of personalized treatment approaches and the prevention of
allergic reactions.
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Introdugao: O numero de sobreviventes de hemopatias mali-
gnas infantis aumentou significativamente nas ultimas
décadas, principalmente devido aos avangos no diagndéstico e
terapias oncolédgicas. Concomitantemente, mais de 95% dos
pacientes desenvolvem condigoes cronicas de efeitos tardios
do tratamento, porém menos de 20% recebe

acompanhamento adequado. Objetivos: Este estudo tem
como objetivo identificar e analisar, com base na produgcao
cientifica atual, as barreiras que dificultam o acompanha-
mento médico apés o final do tratamento oncolégico de um
paciente pediatrico. Material e métodos: Trata-se de uma
revisao integrativa dos ultimos 10-anos, a partir dos descri-
tores em saude “adherence barriers”, “child cancer” e “follow-up”.
Os sitios de busca foram PubMed, BVS e ScienceDirect. Dis-
cussao e conclusao: Observa-se a caréncia de um fluxo de cui-
dado para direcionar e determinar as condutas poés-tratamento.
Mais além, a falta de centros e médicos especialistas em efeitos
tardios, principalmente em regioes interioranas, contribui para a
baixa adesao ao seguimento das consultas de vigilancia. As difi-
culdades financeiras para manter o acompanhamento médico,
os obstdculos de agendamento, transporte e custos associados,
junto a auséncia de plano ou sistema de saude publico e dis-
tancia dos hospitais sao alguns dos principais desafios. Ade-
mais, muitos jovens adultos sobreviventes relatam nao
entender a importancia do seguimento, além de sentirem falta
de orientacoes para os cuidados prolongados. Sobreviventes
com maior percepcao de controle sob a situagao, devido ao
entendimento do caso, tendem a aderir com mais frequéncia ao
acompanhamento a longo prazo, e a quantidade de informagcoes
compartilhadas com os familiares e responsaveis sobre a
importancia do acompanhamento se torna um fator contrib-
uinte para uma boa adesao. Enfatiza-se a dificuldade de lidar
com o sistema de saude, contribuindo para a baixa adesao ao
acompanhamento ao longo do tempo. Ainda mais, é imprescin-
divel a equipe médica compartilhar informagoes sobre o caso ao
paciente e familiares, a fim de compreensao da importancia do
seguimento. Desse modo, existe a urgéncia de criar modelos de
cuidado mais acessiveis, integrados e personalizados, que ofere-
cam orientacao e suporte a longo prazo, conforme a necessidade
dos sobreviventes de hemopatias malignas na infancia.
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Introducao: As leucemias sao os canceres mais frequentes na
infancia e adolescéncia, e fatores socioeconémicos sao con-
hecidos por influenciar seus desfechos. No Brasil, observam-
se disparidades regionais na mortalidade pedidtrica por Leu-
cemias Linfoides (LL) entre os estados. Os fatores envolvidos
nessas disparidades ainda nao sao totalmente compreendi-
dos. Objetivos: Este estudo tem como objetivo descrever a dis-
tribuicdao espaco-temporal da mortalidade por LL na
populacao pediatrica brasileira e compreender a correlacao
entre fatores socioeconomicos e essa mortalidade nos 27
estados do pais. Material e métodos: Trata-se de um estudo
ecolégico que incluiu a populagao brasileira de individuos de
0 a 19 anos, em nivel estadual, entre os anos de 2000 e 2021,
dividida em quatro faixas etdrias: 0-4 anos, 5-9 anos, 10-14
anos e 15-19 anos. O nimero de ébitos por LL (cédigo C91 da
CID-10) por estado foi obtido a partir do banco de dados de
acesso publico do Ministério da Saude do Brasil. Onze carac-
teristicas relacionadas a aspectos socioecondmicos foram
selecionadas e agrupadas em fatores por meio da Andlise de
Componentes Principais (PCA). Modelos aditivos generaliza-
dos mistos dinamicos (GAMM) foram utilizados para explorar
a associacao entre os componentes da PCA e a taxa de mortal-
idade especifica por idade (ASMR) por LL nos estados ao longo
do tempo. Resultados: A PCA resultou em dois principais
fatores, interpretados como: F1 — crescimento economico e
do mercado de saude, e F2 — cobertura da atengao primadria a
saude. Os resultados mostraram que a mortalidade por LL no
Brasil aumentou ao longo do tempo, especialmente nos esta-
dos das regioes Norte (N) e Nordeste (NE). Em contraste, os
estados das regioes Sul (S) e Sudeste (SE) apresentaram esta-
bilidade ou queda nas taxas. O crescimento da economia e do
mercado de saude esteve associado a um aumento da ASMR
em contextos de piores condigcoes socioecondmicas e a uma
diminuicao da ASMR em contextos de melhores condicoes.
Os beneficios do crescimento economico e do mercado de
saude foram observada mais precocemente nos estados do
Sul e Sudeste, que apresentam melhores indicadores socioe-
conomicos. A cobertura da atengao primadria a saude contrib-
uiu para uma reducgao geral da ASMR (Coef. =-0,03, p=0,4) e,
embora nao tenha sido estatisticamente significativa, foi
mantida na andlise para fins interpretativos. Discussao e con-
clusao: Esses achados mostraram que o Brasil vivenciou um
aumento na mortalidade pediatrica por LL entre 2000 e 2021,
apesar dos efeitos redutores do crescimento econémico, do
mercado de saude e da atencdao primdria a saudde. As

disparidades na mortalidade observadas entre os estados bra-
sileiros estao ligadas a fatores socioeconémicos. Estados com
piores condicoes socioeconoémicas apresentaram maior
aumento na mortalidade por LL, e os beneficios do cresci-
mento econoémico e do mercado de saude demoraram mais
para se manifestar nesses locais. Por outro lado, o fortaleci-
mento dos servigcos de aten¢ao primadria a saude foi associado
a uma reducao mais precoce e pronunciada na mortalidade
por LL nas regioes Norte e Nordeste, apesar das desvantagens
socioeconomicas dessas regioes. Esse efeito protetor prova-
velmente reflete a expansao da cobertura da atengao primdria
a saude promovida por programas governamentais voltados
as populagoes vulnerdveis durante o periodo do estudo.
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Introduction: The prognostic significance of the TCF3::PBX1
fusion in pediatric B-cell acute lymphoblastic leukemia (B-
ALL) remains controversial, with studies reporting variable
treatment responses and no consensus on its independent
impact on outcomes. This uncertainty hinders the develop-
ment of precise risk stratification strategies. While this fusion
accounts for approximately 4%—6% of pediatric ALL cases in
the literature, its clinical and molecular heterogeneity
demands deeper investigation. Objectives: To characterize
the epidemiological and molecular profile of pediatric B-ALL
patients with TCF3::PBX1 fusion treated at a single Brazilian
reference center, and to compare these findings with interna-
tional literature, focusing on challenges in risk assessment.
Methods: A retrospective observational study was conducted
including patients diagnosed with B-ALL at Hospital da
Crianca de Brasilia between 2012 and 2022. Eligibility required
confirmed TCF3:PBX1 fusion by cytogenetics or molecular
methods. Clinical and laboratory data were collected from
electronic medical records. RNA sequencing was performed
on available samples to assess gene expression and detect co-
occurring fusions and variants. Results: TCF3::PBX1 fusion
was detected in 5.71% of the cohort (n=21/368), consistent
with international incidence. Median age was 5-years, with
slight female predominance. Elevated WBC count
(>50,000 mm?®) occurred in 28.57%. At diagnosis, 61.9% were
high risk, 23.8% intermediate, 4.8% low; others unclassified.
After induction, 38% were high risk, 33.3% intermediate, 4.8%
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low; remainder unclassified. Relapse occurred in 33.3%,
mostly early (85.7%), with mean time to relapse of 0.88 years.
Mortality was 14.3%. RNA-seq identified 35 genes differen-
tially expressed between diagnosis and relapse, including
MYC, CCND2, FGFR2, JAK2, STATS5B, GATA1, IKZF1, CEBPE,
BCOR, AFF3, and BCL9, indicating deregulation of prolifera-
tion, signaling, hematopoietic differentiation, and epigenetic
regulation. WT1 overexpression at diagnosis was associated
with relapse. Discussion and conclusion: Risk category shifts
from diagnosis to post-induction illustrate stratification chal-
lenges. Despite a high proportion initially classified as high
risk, many migrated to lower categories, yet relapse remained
frequent and often early. This mirrors literature describing
heterogeneous outcomes for TCF3::PBX1 despite its historical
classification as non-adverse. The persistence of high relapse
rates, including in non-high-risk groups post-induction, sug-
gests current stratification relying on clinical and MRD data
may underestimate relapse potential. The molecular altera-
tions identified - particularly WT1 overexpression and path-
way deregulation— highlight the value of integrating
genomic and transcriptomic profiling to improve prediction
accuracy. B-ALL with TCF3::PBX1 fusion poses significant risk-
stratification challenges. Our findings support the incorpo-
ration of comprehensive molecular characterization into clin-
ical protocols to refine prognosis and enable more
personalized treatment strategies.
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Introdugcao: A Leucemia Linfoide Aguda (LLA) é um cancer
hematolégico caracterizado pela proliferacao rapida de linfo-
blastos imaturos na medula 6ssea e sangue periférico, e assim
podem surgir no figado, bago e linfonodos, levando a
aumento desses o6rgaos (hepatomegalia, esplenomegalia e
linfadenopatia). Essa neoplasia enfrenta um desafio significa-
tivo: a recidiva da doenga, onde as células leucémicas voltam
a manifestar-se posteriormente a um periodo de remissao. A
recaida em pacientes com LLA ainda representa um grande
desafio no tratamento de 15%—20% das criancas. As recaidas
sao geralmente classificadas e estratificadas de acordo com
alguns fatores prognésticos: tempo de recaida, local de
recaida e imunofenétipo B ou T. Objetivos: Desse modo, este
estudo objetiva analisar caracteristicas clinicas e laboratoriais
de criangas com LLA recidivada, relacionando essas variaveis
com a estratificacao de risco (tempo de recaida, local e

citogenética) e seus desfechos. Material e métodos: Trata-se
de um estudo transversal conduzido com dados coletados
nos prontudrios fornecidos pelo servico de Onco-hematologia
pedidtrica da Santa Casa da Misericérdia de Itabuna, referén-
cia no tratamento oncohematolégico, localizado no municipio
de Itabuna, Bahia, Brasil. Este trabalho origina de um estudo
maior aprovado pelo CEP (CAAE: 47456221.0.0000.5526). Os
individuos com LLA foram convidados para participar desta
pesquisa e assinatura dos termos de assentimento livre e
esclarecido e do termo de consentimento livre e esclarecido
pelos representantes legais. Resultados: Nesse estudo foram
incluidos trés pacientes com LLA. Foram analisados os trés
casos de recidiva de LLA-B, com média de idade de 7 anos. A
distribuicao dos casos por estratificacao de risco revelou dois
pacientes classificados como alto risco e um caso como risco
intermediario. Quanto aos locais de recidiva, observou-se
recidiva medular nos trés casos (100%). A recidiva medular
exclusiva, observada em 100% dos casos, é geralmente asso-
ciada a pior prognéstico em comparagcao com recidivas extra-
medulares isoladas, como testiculares ou do SNC, o que pode
ter contribuido para os desfechos desfavoraveis observados.
A anadlise citogenética demonstrou uma heterogeneidade no
padrao de expressao antigénica dentre os marcadores positi-
vos, destacam-se: CD19++/+++, CD10+++, CD34++/+++ (marca-
dores tipicos da linhagem B), CD105++, CD73/CD123++, CD81+
+, entre outros. Os principais marcadores negativos incluiram
CD13/CD33, CD304, e CD45, variando conforme o paciente.
Discussao e conclusao: A heterogeneidade no padrao imuno-
fenotipico, incluindo a expressao de CD105 e CD123, pode
sugerir maior agressividade da doenca ou resisténcia terapéu-
tica. Ademais, a avaliacao do desfecho mostrou que dois
pacientes (aproximadamente 66%) evoluiram ao 6bito e um
caso (aproximadamente 33%) permanece com sobrevida
mantida até o momento. A taxa de mortalidade observada
(66%) é compativel com os dados da literatura que apontam
pior progndstico em recidivas precoces e medulares, especial-
mente em pacientes classificados como de alto risco. Apesar
da limitacao amostral, os achados destacam padroes rele-
vantes e reforcam a importancia da estratificacao precoce do
risco no manejo da LLA recidivada.
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Introducao: A Leucemia Linfoblastica aguda (LLA) é a neopla-
sia maligna mais comum da infancia, caracterizada por
grande heterogeneidade clinica e progndstica. Avangos nos
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protocolos terapéuticos, como GBTLI e BFM, resultaram em
melhores taxas de sobrevida global, porém a recidiva precoce
e os eventos infecciosos graves ainda constituem desafios sig-
nificativos. Estudos internacionais destacam a relevancia de
fatores clinicos, laboratoriais e moleculares no desfecho, mas
faltam anadlises nacionais comparando sistematicamente
diferentes protocolos sob o contexto real brasileiro. Objetivos:
Este estudo visa comparar os desfechos clinicos e laborator-
iais de pacientes pedidtricos com LLA tratados pelos protoco-
los GBTLI e BFM, identificando fatores associados a recidiva,
mortalidade, necessidade de internacao em unidade de tera-
pia intensiva e transplante de medula éssea. Material e
métodos: Realizou-se estudo retrospectivo observacional,
incluindo 163 pacientes pedidtricos com LLA tratados em cen-
tro de referéncia entre 2010 e 2024. Varidveis demograficas,
clinicas e laboratoriais foram coletadas de prontudrios
eletronicos. A andlise estatistica incluiu testes de Mann-Whit-
ney, Qui-Quadrado, correlacao de Spearman, curvas de
Kaplan-Meier e teste de log-rank para sobrevida global. O
nivel de significancia adotado foi p < 0,05. Resultados: Dos 163
pacientes, 70 receberam GBTLI e 92 receberam BFM. Os grupos
apresentaram distribuicao semelhante de sexo e idade. Foi
evidenciado que as necessidades de internacao em unidade
de terapia intensiva e de realizacao de transplante de medula
6ssea nao marcaram diferenca consideravel entre os protoco-
los, com (p= 0,38) e (p=0,67), respectivamente. Porém, o grupo
GBTLI apresentou incidéncia de recidiva consideravelmente
maior (n=35 vs. n =15 no BFM), resultando em p<0,001. Tais
recidivas verificadas no GBTLI ocorreram em média apds 32,5
meses, em comparagao com a média do BFM de 23,6 meses,
p=0,042. O estudo também apontou maior incidéncia de
obitos com o uso do protocolo GBTLI: 34 Obitos em 68
pacientes, ou 50%; em comparagao ao BFM: 32 dbitos em 90
pacientes, ou 35,6%, gerando um valor de p=0,06. Vale ressal-
tar, que os pacientes GBTLI que vieram a 6bito tiveram média
de sobrevida de 32,9 meses (erro padrao=>5,1), enquanto os
obitos registrados pelo grupo BFM ocorreram em uma média
de 8,6 meses (erro padrao = 1,7). Discussao e conclusao: O pro-
tocolo GBTLI foi associado a um maior tempo até a recidiva e
maior média de sobrevida em se tratando dos dbitos, porém
os achados reforcam a importancia do protocolo BFM para
menor taxa de recidiva e mortalidade global independente-
mente das caracteristicas clinicas iniciais. E fundamental
considerar que, a luz dos resultados observados, hd uma pos-
sivel associagcao entre o protocolo de tratamento e a mortali-
dade dos pacientes, justificando investigacoes adicionais com
amostras ampliadas ou andlises multivariadas. Em contextos
clinicos, onde cada vida importa, tendéncias como esta nao
devem ser desconsideradas e merecem atencao cuidadosa na
tomada de decisao terapéutica e no planejamento de futuras
pesquisas. Limitacoes do estudo incluem o delineamento ret-
rospectivo e possiveis vieses institucionais. Estes resultados
destacam a necessidade de estratégias para redugao de reci-
diva e mortalidade infecciosa. Estudos prospectivos multi-
céntricos e com andlises multivariadas sao recomendados
para aprofundar a compreensao dos fatores prognésticos no
contexto brasileiro.
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Introducao: A Leucemia Linfoblastica Aguda (LLA) é caracteri-
zada pela proliferacao acelerada de blastos na medula dssea,
reduzindo a producao de células sanguineas normais e
levando ao acimulo de células imaturas. O tratamento qui-
mioterdpico da LLA é crucial para alcancar a remissao e a
cura desses pacientes. No entanto, alguns pacientes podem
apresentar efeitos téxicos como consequéncia de variacoes
na metabolizacao da tiopurina, realizada pelas enzimas
TPMT, NUDT15 e ITPA. No Brasil, hda uma escassez de estudos
que demonstrem a associacao clinica entre a toxicidade med-
icamentosa no tratamento da LLA e variantes genéticas em
genes relacionados ao metabolismo da tiopurina. Objetivos:
Este estudo visa avaliar a toxicidade relacionada ao uso de tio-
purinas em crian¢as com LLA, correlacionando-a com os poli-
morfismos nos genes TPMT (rs1142345, 1s1800460 e
rs1800462), NUDT15 (rs116855232) e ITPA (rs7270101). Material
e métodos: Foram incluidas amostras de pacientes pediatri-
cos diagnosticados com LLA, tratados nos protocolos RELLA
ou GBTLI 2021 e atendidas em 3 centros onco-hematolégicos
pedidtricos brasileiros (Hospital Araujo Jorge - HAJ/GO, Insti-
tuto de Medicina Integral Professor Fernando Figueira - IMIP/
PE e Hospital Amaral Carvalho - HAC/SP). A genotipagem dos
genes TPMT, NUDT15 e ITPA foi realizada por RT-qPCR uti-
lizando ensaios de quantificacao alélica. Os dados clinicos e
genéticos foram analisados estatisticamente para associar os
eventos de toxicidade ao gendtipo. Resultados: Entre os 289
individuos analisados, foram incluidas 84,4% LLA-B e 14,6%
LLA-T, sendo 118 (40,8%) do sexo feminino e 171 (59,2%) do
sexo masculino. Na andlise genotipica, a frequéncia dos alelos
variantes foi de 4,9% para TPMT 1s1142345, 2,1% para
151800460, 1,2% para 151800462, 0,7% para NUDT15
15116855232 e 12,7% para ITPA rs7270101. Com base na genoti-
pagem de TPMT e NUDT15, os pacientes foram classificados
nos fenétipos Metabolizador Normal (MN), Intermedidrio (MI)
e Lento (ML), conforme diretrizes do Consércio Internacional
de Farmacogenética Clinica (CPIC). Diversas manifestacoes de
toxicidade ao tratamento foram observadas, sendo a Neutro-
penia Febril (NF) uma das mais frequentes. Nao foram encon-
tradas associacOes estatisticamente significativas entre os
genoétipos de TPMT e NUDT15 e os sintomas de toxicidade. A
andlise do gene ITPA revelou associacao significativa entre os
genotipos com variante (A/C + C/C) e o risco aumentado de NF
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(OR=3.03, 95% CI 1.76—5.21, p=0.018). Dentre os 32 pacientes
com fenétipos MI e ML, 19 iniciaram a fase de manutencao
com a dose padrao de tiopurina. Por outro lado, dos 56
pacientes que iniciaram o tratamento com dose reduzida,
apenas 13 eram MI ou ML. Contudo, 18 pacientes com
fendtipo MI iniciaram o tratamento com dose usual e apre-
sentaram diversos sintomas de toxicidade. Os ajustes de dose
realizados ao longo do tratamento ocorreram somente
pacientes com fendétipo MN. Discussao e conclusao: Os resul-
tados sugerem que a adesao clinica ao resultado da genotipa-
gem poderd ser importante para evitar manifestacoes de
toxicidade ao longo do tratamento com tiopurinas. A
associacao significativa entre o SNP de ITPA e a NF é um dado
inédito e ressalta a importancia de considerar o potencial uso
desse marcador na individualizacao do tratamento de nossas
criancas. Este estudo reforca a relevancia da farmacogenética
na individualizacao da terapia em LLA pediatrica.
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Introduction: Acute Lymphoblastic Leukemia (ALL) is the
most common pediatric cancer worldwide, characterized by
dysregulation in the proliferation and differentiation of the
hematopoietic lineage. Early diagnosis is essential and
includes the analysis of genetic biomarkers. Beyond existing
molecular classifications, new research is focusing on epige-
netic regulators such as the PRDM16 gene, whose alterations
in leukemogenesis have been highlighted previously. Objec-
tives: This study aimed to identify the PRDM16 expression
profile in pediatric ALL within an Amazonian cohort, associat-
ing it with clinical, laboratory, and molecular data. Methods:
Eighty newly diagnosed pediatric patients treated at a refer-
ence hospital in Belém-Pard, were evaluated, considering
clinical data (ALL subtype, biological sex, and age), laboratory
parameters (leukocytes, hemoglobin, and platelets), and
molecular biomarkers (BCR:ABL1, TCF3:PBX1, KMT2A::AFF1,
ETV6::RUNX1, and STIL::TAL1 gene fusions)
(CAAE: 30307820.7.0000.5634). A control group of 8 healthy
individuals was also included. Gene expression analysis was
performed using the TagMan® system, while gene fusion

detection was assessed by Nested PCR. Statistical analyses
were conducted using the Endogene Analyzer, PSPP v1.2, and
Jamovi v2.3 platforms. Results: Among the studied cases,
71 exhibited detectable PRDM16 expression levels, demon-
strating its overexpression compared to controls (p=0.001;
FC=10.21). PRDM16 was found to be more dysregulated in the
T-cell subtype (T-ALL) (p < 0.001; FC =36.01) than in the B-cell
subtype (B-ALL) (p=0.024; FC=6.46), with this trend sup-
ported by correlation analyses (p < 0.001; Spearman’s p=0.514)
and categorical association tests (p=0.002; OR=26.2;
95% CI 1.46—470). Additionally, lower PRDM16 expression lev-
els were associated with thrombocytosis (p =0.025), showing
a negative correlation (p =0.027; Spearman’s p = -0.461). Inter-
estingly, a small subset of patients exhibited gene silencing
(n=9), which was associated with the absence of gene fusions
(p=0.033; OR=0.12; 95% CI 0.01-1.02), with only one fusion
case (ETV6::RUNX1) observed in this group. ROC curve analysis
indicated that PRDM16 effectively discriminates between B-
ALL and T-ALL (AUC=0.95; 95% CI 0.90—0.99). Discussion and
conclusion: PRDM16 overexpression is associated with ALL,
particularly the T-cell subtype where its discriminatory power
is high. The gene also showed a negative correlation with
thrombocytosis. PRDM16 is an epigenetic transcriptional fac-
tor with histone methyltransferase and zinc fingers domains,
whose imbalanced isoforms (PRDM16F/S) are linked to leuke-
mogenesis. It participates in the pro-leukemic microenviron-
ment and interacts with megakaryocytic pathways even in
lymphoid leukemias. Cases of PRDM16 silencing in pediatric
ALL have been previously associated with the absence of
gene fusions, as confirmed in this study. Given the scarcity of
molecular markers for pediatric T-ALL, PRDM16 emerges as a
strong candidate for improved disease stratification. The
identified associations highlight the complexity of PRDM16
regulation in pediatric ALL and the importance of considering
both upregulation and silencing. This contributes to a deeper
understanding of leukemic biology and advances future
research and innovation in targeted therapies. Financial sup-
port: Coordenacao de Aperfeicoamento de Pessoal de Nivel
Superior (CAPES) and Pré-Reitoria de Pesquisa e Pds- Gradu-
acdo (PROPESP/UFPA).
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Introduction: Acute Lymphoblastic Leukemia (ALL) is the most
common neoplasm in children worldwide, affecting approxi-
mately 54,000 people aged 0-19 years. This illness results in
multiple complications, both disease and treatment related. On
that note, patients frequently experience treatment resistance
and relapses, as well as multiple side effects associated with
available therapy regimens, which severely decrease their qual-
ity of life. To address this problem, there is urgent need for fur-
ther research into enabling earlier diagnosis and refining
therapeutic targeting. From that perspective, long non-coding
RNAs (IncRNA) have shown their relevance in cancer biology
research, for their major regulatory functions. Among them,
KIAA0125 is a promising subject of study and has been pro-
posed as a possible biomarker in ALL, delivering valuable
insight for prognosis prediction. Objectives: Given the urge to
improve the scenario of ALL, the aim of this study is to evaluate
the role of KIAA0125 as a possible prognosis predictor or ther-
apy target. Methods: To achieve that goal 79 Peripheral Blood
(PB) or bone marrow samples from ALL patients and 8 PB sam-
ples from healthy volunteers (CAAE 30307820.7.0000.5634) were
used. Groups consisted of individuals aged 0 to 17 years, of
both sexes. RNA was extracted from the samples using TRIzol
Reagent® and converted into cDNA using High-Capacity cDNA
Reverse Transcription® kit. Gene expression was evaluated via
RT-gPCR, using the Tagman® probe system for KIAA0125 and
reference genes ACTB  (Hs01060665_gl) and ABL1
(Hs01060665_g1). Then, the mean Cycle threshold (Ct), ACt, and
Fold Change (FC) were calculated. Normality was assessed
using the Shapiro-Wilk and D’Agostino Pearson tests; and Stu-
dent’s t or Welch tests were used to evaluate the differences in
global expression levels between patients and healthy controls.
Additionally, patients were stratified according to gene expres-
sion levels, based on fold change values: <0.15 was classified as
very low expression, and > 0.15 as low or normal expression.
Later, those categories were analyzed in relation to the
patients’ biochemical and hematological parameters. Statistical
significance was set at p < 0.05, and analyses were conducted
using PSPP v2.0.0 and Endogene Analyzer software. Results:
The mean ACt in the control group was 3.94+1.23 cycles, lower
than in the ALL group (6.83+3.10). Receiver Operating Charac-
teristic (ROC) curve analysis indicated that KIAA0125 expres-
sion is a satisfactory marker for distinguishing ALL patients
from healthy subjects (AUC=0.80). When evaluating fold change
between groups, KIAA0125 expression was found to be signifi-
cantly associated with patients’ platelet counts (p=0.046), with
median values much lower in patients with very low expres-
sion (70,500) than in those with low or normal expression
(189,500). Spearman’s correlation revealed a weak positive cor-
relation between gene expression level and platelet count
(tho=0.251). Discussion and conclusion: The observed associa-
tion between low expression and reduced platelet counts, along
with the weak positive correlation between expression levels
and platelet count, suggests a possible link between KIAA0125
expression and disease severity. These findings support the
potential utility of KIAA0125 as a biomarker for diagnosis and
prognosis in pediatric ALL. Financial support: Coordenacao de
Aperfeicoamento de Pessoal de Nivel Superior e Pré-Reitoria de
Pesquisa e Pés-Graduacao/UFPA.
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Introduction: Juvenile Myelomonocytic Leukemia (JMML) is a
rare myeloproliferative disease of childhood, recognized as
an entity involving genes from the RAS-MAPK pathway. In
JMML, Immunophenotyping (FCI) has been used for blast
counting and evaluation of monocyte subtypes. It is contro-
versy if this distribution is similar to that seen in Chronic
Myelomonocytic Leukemia (CMML). Recently, we have
reported a study on immunophenotyping in JMML at diagno-
sis. Objectives: To expand the immunophenotypic analysis,
studying erythroid and monocytic maturation. Methods: 8-
color antibody combinations were used, including CD64,
IREM2, CD105, CD36 and CD71 in the previous panel. FCI find-
ings were correlated with patients’ molecular profile. Results:
52 JMML patients were evaluated: median age 17-months.
PTPN11 (13) and KRAS (11) mutations were more frequent.
Patients with CBL mutation, together with NRAS and KRAS
subgroups were younger (p=0.026). Decrease of hematogones
type 1 (median 0.6%) and T lymphocytes (median 3.4%),
increase CD34+CD117+ (3.4%) and monocytes (12.2%) were
similar between molecular subgroups. Abnormal expression
of CD7 in myeloid progenitors was more frequent in PTPN11
patients. Erythroid and monocytic precursors were assessed
in 24 patients. Monoblasts had a median of 14.9% and prom-
onocyte were 29.5%, with higher percentages in NF1 and
PTPN11 subgroups. Patients with NRAS, NF1 and absence of
RAS mutations showed a low percentage of CD16+ monocytes
and a higher percentage of CD14+CD16- monocytes (classical),
similar to CMML, while PTPN11, KRAS and CBL patients had
lower percentages of classical monocytes as found in MDS
(p=0.02). Discussion and conclusion: We confirmed our previ-
ous results. CBL subgroup had similar features as other
molecular profiles. JMML patients presented an increase of
myeloblasts and early monocytic precursors, compatible with
a more aggressive disease, intermediary between a chronic
myeloid neoplasm and a progression to acute leukemia, more
evident in PTPN11 and NF1 mutated patients. Despite exam-
ined in bone marrow, monocytes subsets analysis dont seem
to be a diagnostic strategy for JMML. The features of FCI data
should also be compared with the methylation profile.
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Introduction: B-cell Acute Lymphoblastic Leukemia (B-ALL),
the most common pediatric cancer, presents critical chal-
lenges in clinical management, particularly in identifying
patients at high risk of mortality. Although the bone marrow
microenvironment plays a crucial role in disease progression,
a comprehensive understanding of the immunological land-
scape and its predictive potential remains an unmet need.
Objectives: Our study aimed to validate a panel of immune
signatures as a novel and robust tool for risk stratification in
pediatric B- ALL. Methods: We performed a longitudinal anal-
ysis by profiling 48 soluble immune mediators in the Periph-
eral Blood (PB) and Bone Marrow (BM) of 36 pediatric B-ALL
patients, of whom 25 completed remission chemotherapy (B-
ALL RG) and 11 died during induction therapy (B-ALL DG), and
25 healthy controls. Samples were collected at Diagnosis (DO)
and at three time points during remission chemotherapy
(D15, D35, and D84). We utilized multiplex assays and a deci-
sion-tree approach to identify specific mediator panels that
predict patient mortality. Results: At DO, we identified a
strongly exacerbated systemic immune profile that robustly
predicted subsequent mortality. This key finding establishes
the prognostic value of immune signatures, with highly accu-
rate predictive panels composed of specific mediators. The
panel from PB, including CCLS, IL-6, CXCL9, and IL-2Re,

predicted mortality with exceptional accuracy (AUC=0.996).
Similarly, a panel from BM (CXCL12, CCL4) also demonstrated
high predictive power (AUC=0.900). These immune signa-
tures were more than isolated events; they represented a con-
sistent prognostic signal throughout the patient’s treatment.
Discussion and conclusion: In summary, our data provide
strong evidence that specific immune signatures at DO can
serve as a powerful new prognostic tool. We found that the
immune profile is not fully re-established following chemo-
therapy, highlighting persistent dysregulations. The identifi-
cation of these robust, high-accuracy biomarker panels offers
a practical guide for hematologists, enabling more precise
risk stratification and paving the way for personalized thera-
peutic interventions tailored to children with B-ALL.
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Introdugao: A Leucemia Linfoblastica Aguda (LLA) é a neopla-
sia mais comum na infancia. Alcancou altos indices de cura
com tratamento guiado pelo risco de recidiva, previsto
através de fatores clinicos e biolégicos, como a quantificacao
de Doenca Residual Mensuravel (DRM) a presenca de alter-
acoes genéticas como os rearranjos em ktm?2a, berabl, a dele-
cao do gene IKZF1, etc. Outras alteracoes genéticas vém
sendo estudadas com respeito a seu valor progndstico, entre-
tanto ainda nao sao utilizadas para mudanca de tratamento.
Objetivos: Avaliar o impacto da delecao em IKZF1 na
quantificacao da DRM no D15 e D33 na sobrevida global e livre
de eventos. Material e Métodos: Estudo de uma coorte de
157 criancas diagnosticadas com LLA entre 2017 e 2023, acom-
panhados no IPPMG/UFRJ ou HFL. A quantificacao de DRM foi
realizada por Citometria de Fluxo Multiparamétrica (CFM)
com o protocolo NGF-BCP-MDR do EuroFlow. As alteracoes
genéticas foram investigadas por PCR em tempo real e MLPA
no Instituto Nacional do Cancer (INCA). Dados clinicos, labo-
ratoriais e de evolugao foram obtidos dos prontudrios. O
pacote estatistico SPSS foi utilizado para realizar os testes de
hipétese, as curvas de Kaplan-Meyer e log-rank, p < 0,05 con-
siderado significativo. O estudo foi aprovado pelo Comité de
Etica em Pesquisa local. Resultados: A populagdo estudada
apresentou mediana de idade de 5,8 anos, predominando o
subtipo LLA B (84,1%). Delecao no gene IKZF1 foi detectada em
5,7% dos casos. No D15, 87,8% dos pacientes apresentavam
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DRM positiva, sem diferenca significativa entre portadores ou
nao da delecao. No D33, porém, a positividade foi significati-
vamente maior nos pacientes com delecao em IKZF1
(88,9% vs. 48,9%; p=0,02). A Sobrevida Livre de Eventos em 2-
anos (SLE2) foi significativamente menores em pacientes com
delecao de IKZF1 (XX% vs. YY% em pacientes sem a delecao
(p=0,02), bom como a Sobrevida Global (SG) — (XX% vs. YY%, e
p =0,04). Discussao e conclusao: A delecao de IKZF1 se confir-
mou como fator de mau prognoéstico para a sobrevivéncia das
criancas com LLA, tanto SLE2 quanto SG.Além disso se asso-
ciou a uma pior resposta terapéutica ao final da indugao, com
maiores niveis de DRM no D33. Esses dados ressaltam a
importancia da incorporacao de marcadores genéticos e da
monitoragao de DRM no acompanhamento desses pacientes,
auxiliando na estratificagcao de risco, visando melhor individ-
ualizacao terapéutica e direcionamento terapéutico mais
adequado.
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Introdugao: Apesar das taxas de sobrevida global para Leuce-
mia Linfoide Aguda (LLA) infantil excederem 90% em paises
de alta renda, essas taxas permanecem significativamente
mais baixas em contextos com recursos limitados, chegando
a menos de 50% em algumas regioes. Um dos principais
obstéculos é a limitagao no acesso a tecnologias diagnésticas
moleculares avancadas, fundamentais para a estratificacao
de risco e o direcionamento de terapias personalizadas. Com
o objetivo de enfrentar esse desafio, a iniciativa St. Jude Global
(EUA) lancou um estudo internacional voltado a

implementacao de abordagens acessiveis de medicina de pre-
cisao em oncologia pediatrica, utilizando o sequenciamento
de transcriptoma por nanoporos - uma tecnologia de menor
custo e maior portabilidade - como alternativa vidvel para
ambientes com restricoes de infraestrutura. Representando o
Brasil neste esfor¢o colaborativo, este estudo busca avaliar a
aplicabilidade dessa abordagem na classificacao molecular da
LLA infantil. Objetivos: Validar a viabilidade de uma aborda-
gem baseada em aprendizado de méquina para identificacao
de subtipos genomicos de LLA por meio do sequenciamento
completo do transcriptoma utilizando a tecnologia Nanopore
em uma coorte pedidtrica brasileira. Material e métodos:
Aspirados de medula 6ssea de 40 pacientes foram preparados
e sequenciados com o kit PCR-cDNA Barcoding em um dispo-
sitivo MinION Mk1b (Oxford Nanopore Technology - ONT). Matr-
izes de expressao génica foram utilizadas para classificacao
em um modelo composto que integra regressao por minimos
quadrados parciais (PLS) e classificador de maquina de vetor
de suporte (SVM). Os resultados foram validados com dados
de PCR, citometria de fluxo e cariétipo realizados no momento
do diagnéstico. Resultados: Dentre os 40 amostras, sete amos-
tras foram diagnosticadas como LLA-T, 36 como LLA-B e uma
como leucemia aguda de fendtipo misto (T/mieloide). Entre os
casos de LLA-B, 26 amostras (72,22%) apresentavam eventos
moleculares caracterizados, como aneuploidias e transcritos
de fusao no momento do diagndstico. Considerando o desem-
penho do modelo com base nos dados de transcriptoma, foi
alcancada uma acurdcia global de 84,09% (37/44) para classi-
ficacao de linhagens e de 74,19% (23/31) para subtipos. No
entanto, considerando probabilidade de classificacao >80%,
representando uma alta confianca, 92,5% das linhagens e 90%
para subtipos foram classificados corretamente. Discussao e
conclusao: O sequenciamento com base em nanoporos forne-
ceu dados genoémicos com fragmentos longos precisos para
identificacao de linhagens e subtipos genémicos de LLA.
Dessa forma, o sequenciamento baseado em Nanopore tem
sido relatado como uma abordagem inovadora e de baixo
custo para andlises moleculares, e ha evidéncias crescentes
sobre seu potencial como ferramenta vidvel para a classi-
ficacao de canceres infantis, especialmente em leucemias
agudas. Sua implementacao em sistemas de saude com
recursos limitados pode melhorar significativamente a
estratificacao de risco, aprimorar terapias adaptadas ao risco
e melhorar os desfechos dos pacientes.
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Introducao: A Leucemia Eritrobldstica Aguda (LEA) é uma
forma rara e agressiva de Leucemia Mieloide Aguda (LMA),
caracterizada pelo predominio da linhagem eritroide na
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medula dssea. Clinicamente, manifesta-se com citopenias
graves e evolugao rapida, sendo ainda mais incomum na pop-
ulacao pedidtrica. Descricao do caso: Paciente do sexo femi-
nino, 6 anos, previamente higida, apresentou febre intermitente
associada a dor abdominal, hiporexia, cefaleia e tosse. Exames
iniciais revelaram bicitopenia com leucocitose, motivo pelo qual
foi encaminhada a hospital tercidrio para avaliacao especiali-
zada. Na admissao, encontrava-se hipocorada, com edema e
petéquias em membros inferiores. Novos exames demon-
straram 10% de blastos, pancitopenia e elevacao de DHL. O teste
de Coombs direto foi negativo e sorologias nao reagentes. Imu-
nofenotipagem e citogenética em sangue periférico nao identifi-
caram células jovens. O mielograma evidenciou série
eritrobldstica hipercelular, com intensa diseritropoese e predo-
minio de precursores eritroblasticos (proeritroblastos e eritro-
blastos baséfilos), presenca de figuras mitdticas, vacuolizacao e
megaloblastos; a série granulocitica apresentou 13% de blastos.
O estudo imunofenotipico confirmou o diagnéstico de LEA. Foi
iniciada quimioterapia de indug¢ao conforme protocolo AML
BFM 2012, com citarabina, etoposideo e daunorrubicina. Durante
o inicio do tratamento, a paciente apresentou multiplas inter-
corréncias, incluindo sepse, infeccao pulmonar e miocardiopa-
tia dilatada, necessitando de internacao em unidade de terapia
intensiva. Apds dois meses, obteve remissao morfoldgica docu-
mentada por mielograma e recebeu alta hospitalar. Paciente
manteve seguimento ambulatorial, porém evoluiu com choque
séptico refratdrio, lise tumoral, hematuria e coagulopatia, sendo
reinternada em UTI. Apesar das medidas intensivas, evoluiu a
obito sete dias apds a nova internacao. Conclusao: A LMA ped-
idtrica apresenta incidéncia bimodal, predominando em
menores de 2 anos e maiores de 10 anos, sem diferenca entre
os sexos. E uma condigcdo rara em criangas, especialmente no
subtipo eritroide (LMA M6, segundo a classificacao FAB). Sua
fisiopatologia envolve mutagoes em células-tronco hemato-
poiéticas e progenitoras, associadas a anormalidades citogené-
ticas adquiridas. O progndstico depende de fatores como perfil
imunofenotipico, alteragoes citogenéticas e moleculares dos
blastos, além de caracteristicas individuais do paciente. As
manifestacoes clinicas costumam ser inespecificas, como no
caso relatado. A escassez de recursos diagndsticos e a falta de
familiaridade com a doeng¢a podem atrasar o inicio do trata-
mento, comprometendo o desfecho clinico. Devido a raridade
da LEA, existem poucos estudos direcionados a seu tratamento
especifico. E fundamental investir em pesquisas e no desenvol-
vimento de novas abordagens terapéuticas que possam mel-
horar as taxas de sobrevida e o progndstico dos pacientes.
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Introdugao: A Leucemia Linfoblastica Aguda (LLA) é a neopla-
sia maligna mais comum na infancia. Apesar dos avancos ter-
apéuticos, que elevaram a taxa de sobrevida global para cerca
de 94%, a recidiva permanece como uma das principais cau-
sas de falha terapéutica. Alcancar a cura definitiva continua
sendo um desafio. Objetivos: Avaliar os desfechos clinicos de
pacientes pedidtricos com LLA Ph-negativa recidivada, trata-
dos em centro especializado, considerando imunofenétipo,
risco ao diagnédstico, tempo e sitio da recidiva, visando identi-
ficar fatores progndsticos relevantes. Material e métodos:
Estudo retrospectivo de pacientes com LLA Ph-negativo, entre
1 e 18 anos, tratados no Centro Infantil Boldrini no periodo de
abril de 2018 a julho de 2025. O tratamento inicial seguiu o
protocolo AIEOP-BFM 2009 e, na recidiva, o UKALL R3 ou o
BFM REZ 2002. Foram avaliadas as taxas de Sobrevida Global
(SG), Sobrevida Livre de Eventos (SLE) conforme imuno-
fenétipo, estratificacao de risco ao diagnédstico, localizacao e
tempo da recidiva. As recidivas foram categorizadas como
muito precoces (<18-meses apds o Diagnoéstico [AD], precoces;
>18-meses AD e <6-meses apds o término do Tratamento
[AT]) ou tardias (>6-meses AT). Resultados: A recidiva ocorreu
em 27 dos 336 pacientes (8%). A recidiva no grupo B derivado
ocorreu em 21 pacientes de 283 (7.42%) e no grupo T derivado
ocorreu em 6 pacientes de 53 (11,32%). Em relacao a
estratificac@o de risco ao diagnédstico, 13 pacientes de 332 no
grupo B de baixo risco recidivaram (3,9%) e 8 pacientes de 83
no grupo B de alto risco (9,6%). Nas LLAs T derivadas, houve 1
recidiva de 15 no grupo de baixo risco (6,66%) e 5 pacientes de
38 (13,15%) no grupo de alto risco. A recidiva muito precoce
ocorreu em 11 pacientes (40,7%), a precoce em 7 pacientes
(25,9%) e a tardia em 9 pacientes (33,3%). Quanto ao sitio de
recidiva, houve 10 pacientes com recidiva em medula 6ssea
isolada (37,0%), 9 pacientes com recidiva combinada (33,3%) e
8 pacientes recairam isoladamente em sistema nervoso cen-
tral (29,6%). A SG e a SLE em 18 meses foram de 51% e 51,3%,
respectivamente. A SLE foi de 58,4% na LLA-B e 33,3% na LLA-
T. Por tempo de recaida, a SLE foi de 85,7% nas tardias, 50%
nas precoces e 34,1% nas muito precoces. Discussao e con-
clusao: Apesar das elevadas taxas de cura da LLA infantil com
protocolos modernos, a recidiva ainda representa um impor-
tante obstdculo terapéutico. O nosso estudo conseguiu atingir
taxa de recidiva de 8%, abaixo das taxas dos principais grupos
internacionais. A maior taxa de recidiva entre os casos de LLA-
T (11,3%) e a menor sobrevida livre de eventos (33,3%) nesse
grupo corroboram dados da literatura que apontam este sub-
tipo como de pior prognéstico. A categorizacao temporal rev-
elou o impacto do tempo até a recidiva, com SG de 85,7% nas
recaidas tardias e apenas 34,1% nas muito precoces. Destaca-
se, no entanto, a taxa de sobrevida global de 50% nos pacientes
com recidiva precoce, resultado expressivo frente aos dados da
literatura, que tradicionalmente apontam taxas inferiores a
40% nesse grupo. Os dados do estudo reforcam a relevancia da
estratificacao de risco e a necessidade de incorporacao de tera-
pias modernas, como imunoterapia e CAR-T cells no manejo
das recidivas. A recidiva da LLA permanece um desafio ter-
apéutico. A taxa de recidiva de 8% estd de acordo com a litera-
tura e a SG de 50% observada nos pacientes com recidiva
precoce neste estudo representa um resultado promissor.
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Introducao: A associagao entre Anemia Falciforme (AF) e Leu-
cemia Mieloide Aguda (LMA) na infancia é rara, mas possivel
e biologicamente fundamentada. O estresse medular crénico
decorrente da hemdlise, a inflamacao persistente e a sobre-
carga de ferro por transfusoes frequentes favorecem instabili-
dade genomica e aumentam o risco de transformacao
maligna. Em lactentes, rearranjos envolvendo o gene KMT2A
(11923) sao associados a progndstico desfavoravel. Entre eles,
a translocacao t(X;11)(q28;g23), que pode originar fusoes
como KMT2A-FLNA, que apresenta raridade, com apenas
alguns casos descritos, todos com evolucao desfavoravel.
Descricao do caso: Paciente do sexo feminino, 1-ano e 1-més,
portadora de AF diagnosticada por triagem neonatal (teste do
pezinho), com internagoes prévias por crises vaso-oclusivas.
Procurou atendimento por edema periorbital a direita. O
hemograma inicial mostrou leucocitose (16.700 mm?), hemo-
globina de 8,2 g/dL, plaquetopenia (54.000 mm?) e 5% de blas-
tos em sangue periférico. O mielograma revelou 78% de
blastos monoblésticos, compativel com LMA-MS, confirmado
por imunofenotipagem. A citogenética evidenciou t(X;11)(q28;
g23) envolvendo KMT2A, alteracao associada a prognostico
reservado. Tomografia computadorizada de drbita identificou
massa extraconal compativel com cloroma orbitario, mani-
festacao extramedular frequentemente associada a compor-
tamento agressivo. Iniciou tratamento com protocolo
GELMAI obtendo resposta inicial satisfatéria. Diante do alto
risco citogenético e da comorbidade hematoldgica, foi indi-
cada realizacio de Transplante de Medula Ossea (TMO)
visando dupla abordagem curativa ( para a LMA e AF). Con-
clusao: Este é um caso raro de LMA em lactente com AF,
associacao pouco descrita na literatura. A presenca da trans-
locacao t(X;11) (q28;923) envolvendo KMT2A (KMT2A-FLNA),
associada a manifestacao extramedular com cloroma, eviden-
cia o cardter agressivo da doenca e seu progndstico desfa-
voravel. A juncao desses fatores afirma o TMO como a melhor
estratégia terapéutica para ambas as condigcoes. Ressaltamos
a relevancia de mais estudos envolvendo pacientes pediatri-
cos com LMA e anemia falciforme, bem como investigacoes
adicionais sobre o impacto clinico e bioldgico dessa trans-
locagao KMT2A-FLNA, visando aprimorar estratégias diag-
nésticas e terapéuticas.
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Introdugao: O rearranjo cromossomico do gene KMT2A é uma
alteracdo genética presente na leucemogénese de grande
parte das leucemias agudas adultas e pediatricas. O gene
KMT2A apresenta diversos parceiros de fusao, sendo o gene
MLLT10 o quarto gene mais frequentemente rearranjado. A
deteccao da fusao génica KMT2A::MLLT10 é raramente encon-
trada na Leucemia Mieloide Aguda Megacarioblastica (LMA
M?7). Na literatura, hd descricao de apenas 3 casos pedidtricos.
Esse relato aborda o caso de uma criangca com LMA M7/den-
dritica com rearranjo KMT2A::MLLT10, detectado apenas por
NGS (Next Generation Sequencing). Esse seria o quarto caso
relatado dessa fusao nesse subtipo de leucemia, e o primeiro
no Brasil. Descricao do caso: Paciente de 2 anos, masculino,
encaminhado para o INCA para investigacao de hiperleucoci-
tose e bicitopenia. Na admissao, apresentava anemia
(Hb=4,5 g/dL), leucocitose (122000 ul) e plaquetopenia
(7800 ul). Na hematoscopia do sangue periférico, foram
observadas células imaturas com projecoes citoplasmaticas.
No aspirado de medula 6ssea, foram identificados blastos
com citoplasma basofilico e protuberancias citoplasmaticas
do tipo “blebs”. A imunofenotipagem da medula 6ssea identi-
ficou cerca de 70% de blastos, com perfil compativel com o
diagnéstico de LMA megacariobldstica/dendritica: CD34+,
CD117+, HLA-DR++, CD123+, CD7+, CD71++, CD38+, CD41+,
CD42a+, CD42b+ e CD61+. Na analise citogenética convencio-
nal foi observado cariétipo masculino normal nas 30
metdfases analisadas (46,XY[30]). Pela técnica de FISH a pes-
quisa do rearranjo do gene KMT2A foi negativa. O estudo
molecular foi realizado no sangue periférico por sequencia-
mento de préoxima geracao (NGS). Foi identificada a fusao
génica KMT2A:MLLT10 (chr11:118355029 - chrl10:21875223),
entre o éxon 9 do KMT2A e o éxon 4 do MLLT10. Além disso,
foi detectada a mutacao missense ¢.37G>C (p.Glyl3Arg) na
regiao hotspot do gene NRAS, com uma VAF de 42,72%. O
paciente iniciou tratamento com o protocolo BFM LMA 2012.
Diante da presenca da fusao génica foi estratificado como alto
risco e indicado TMO alogénico em 12 remissao. Apds 22
inducao apresentava DRM positiva (0,2%), entretanto, apos
consolidacao e pré TMO encontrava-se com DRM negativa,
sendo encaminhado para TMO alogénico aparentado. Con-
clusao: O caso em questao descreve a presenca da fusao
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génica KMT2A:MLLT10, uma alteracao cromossomica
incomum na LMA M7 pedidtrica e associada com pior progné-
stico. Neste paciente, tal alteracao nao foi detectada pela
andlise citogenética convencional nem pela técnica de FISH
com sonda especifica para o rearranjo KMT2A, sendo exclusi-
vamente detectada por estudo molecular por NGS. Dessa
forma, ficou evidente que a analise molecular por NGS é uma
ferramenta essencial para a adequada estratificacao de risco
dos pacientes com leucemia, personalizacao da terapia e um
melhor desfecho.
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Introducao: O tratamento oncolégico e hematolégico pedia-
trico demanda uma rede de suporte continuo e multissetorial,
especialmente em regioes com vulnerabilidade socioecono-
mica, como o Semidrido cearense. A Associacao Comunitaria
Lucas Dantas (ACOLD) surgiu, ha 20 anos, como uma inicia-
tiva inovadora para mitigar essas barreiras, atuando como elo
estratégico entre familias em situacao de vulnerabilidade, o

Sistema Unico de Satde (SUS) e a rede socioassistencial. A
ACOLD oferece um modelo de cuidado integral abrangendo
acolhimento, alimenta¢ao, hospedagem, transporte, atendi-
mento psicossocial, orientacdo juridica e articulacdo em rede.
Este trabalho visa ao detalhar a estrutura e os resultados de
um modelo de gestao comunitaria que tem demonstrado efe-
tividade na qualidade de vida e adesao ao tratamento de
criancas e adolescentes com doenc¢as hematoldgicas. Objeti-
vos: Analisar o modelo de gestao comunitaria da Associacao
Comunitaria Lucas Dantas (ACOLD). Material e métodos:
Trata-se de um estudo de caso descritivo e retrospectivo, que
sistematiza as préticas da ACOLD no periodo de 2020 a 2024.
A coleta de dados incluiu a andlise de registros institucionais
de atendimento (prontudrios e bases de dados da ACOLD).
Foram revisados os termos de parceria e relatérios de articu-
lacao com os servigos publicos de saude, assisténcia social e
justica. Os dados foram analisados por meio de abordagem
mista, combinando a anadlise descritiva de dados quantitati-
vos de atendimento (numero de acolhimentos, encaminha-
mentos) com a andlise de conteido temdtico dos dados
qualitativos (entrevistas e relatos) para identificar padroes,
desafios e resultados do modelo de gestao. Resultados: No
periodo de 2020 a 2024, a ACOLD realizou o acolhimento
de 870 pacientes infantojuvenis e seus acompanhantes, for-
necendo suporte essencial como alimentacao, hospedagem e
transporte para centros de referéncia em oncologia e hemato-
logia. Adicionalmente, foram efetuados 1130 encaminhamen-
tos, que incluiram a obtencao de Beneficio de Prestacao
Continuada (BPC), acesso a exames de alta complexidade e
agendamento de consultas especializadas. A articulacao
interinstitucional com hospitais especializados, conselhos
tutelares, Centros de Referéncia Especializados de Assisténcia
Social (CREAS) e Centros de Atencao Psicossocial (CAPS), oti-
mizou a resolutividade dos casos e o acesso dos pacientes a
rede de cuidados. Observou-se, por meio de relatos das fami-
lias e da equipe, uma melhora perceptivel na adesao ao trata-
mento. Discussao e conclusao: Comparativamente a modelos
assistenciais puramente hospitalocéntricos, a abordagem da
ACOLD demonstra um impacto substancial na adesao ao tra-
tamento e no bem-estar familiar, alinhando-se com as
recomendacoes de organismos internacionais sobre a
importancia de redes de apoio abrangentes. O modelo de ges-
tdo comunitaria desenvolvido pela ACOLD representa uma
pratica inovadora e exitosa de integracao entre a sociedade
civil organizada e o sistema publico de satide no contexto das
doencas hematoldgicas pediatricas. Recomenda-se, portanto,
o desenvolvimento e fortalecimento de politicas publicas que
reconhecam, valorizem e incentivem o apoio institucional e
financeiro a organizagoes da sociedade civil com atuagao sim-
ilar, consolidando-as como um componente estruturante e
essencial da rede de atencao oncolégica e hematoldgica no
Brasil.
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MORTALIDADE POS-TRANSPLANTE DE
CELULAS-TRONCO HEMATOPOETICAS EM
CRIANCAS E ADOLESCENTES COM LEUCEMIA
LINFOBLASTICA AGUDA: ESTUDO
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Introducao: O Transplante alogénico de Células-Tronco Hem-
atopoiéticas (TCTH) é uma estratégia consolidada no manejo
de neoplasias hematoldgicas. Em pacientes com Leucemia
Linfoblastica Aguda (LLA), sobretudo de alto risco, representa
uma alternativa curativa. Todavia, a mortalidade associada
ao procedimento reforca a necessidade de investigacoes sobre
fatores preditivos. Embora haja estudos sobre o tema, a maio-
ria é oriunda de paises desenvolvidos, cujos contextos socioe-
condmicos e estruturais diferem da realidade brasileira.
Objetivos: Descrever as causas relacionadas a mortalidade
em pacientes pedidtricos com LLA submetidos ao TCTH no
Brasil, em um estudo retrospectivo multicéntrico, e avaliar a
concordancia dos achados com dados da literatura. Material e
métodos: Estudo de coorte retrospectivo multicéntrico com
dados de 5 instituicoes transplantadoras das regioes sul e
sudeste. A amostra incluiu pacientes menores de 18 anos no
momento do TCTH e transplantados entre janeiro de 2010 e
junho de 2020. Excluiu-se casos com dados clinico-laborator-
iais incompletos. Foram analisadas variaveis clinicas e princi-
pais desfechos, como sobrevida global e mortalidade nao
relacionada a recaida. A obtencao dos dados ocorreu
mediante revisao de prontudrios, registro no RedCap® e
anadlise via softwares SPSS e R. Resultados: Foram incluidos
439 pacientes, maioria do sexo masculino (69%) e com LLA B
(78,9%). O TCTH nao aparentado foi maioria (49,9%), seguido
dos aparentados (31,2%) e 18,9% haploidénticos. A medula
6ssea foi a principal fonte celular (82,6%). A taxa de mortali-
dade foi de 47%. Nos 100 dias apés o TCTH, 52 ébitos foram
registrados, dentre os quais 51,9% por sepse e outras
infecgoes, 21,2% por recaida da doenca, 15,4% com Doenca do
Enxerto Contra Hospedeiro (DECH) associada- ou nao- a
infecgoes, restando o percentual de 11,5 para demais causas
(insuficiéncia cardiaca, sangramento alveolar e de sistema
nervoso central, doenca linfoproliferativa pds-transplante).
Apds 100 dias, identificou-se 156 &bitos, dos quais 76,3%

foram devido a recaida da doenca, restando menos de 24%
associados as outras causas, com preponderancia para as
infecciosas (14,7%). Dentre os fatores com provavel associacao
as taxas de mortalidade, destaca-se a incidéncia cumulativa
de DECH aguda (DECHa) de 46,1%, com predominancia dos
graus III-IV (31,1%). Discussao e conclusao: Os achados deste
estudo se alinham a literatura atual quanto ao perfil clinico
dos pacientes e infecgcao como principal causa de ébito. Con-
tudo, observou-se maior gravidade nos casos de DECHa, espe-
cialmente nos graus III-IV, valor superior aos 15,8% descritos
por Kato e colegas, o que pode refletir diferencas nos protoco-
los institucionais, maior uso de sangue periférico como fonte
celular e maior propor¢ao de transplantes haploidénticos. A
elevada mortalidade por recaida apés 100 dias também foi
notavel - dado superior ao observado por Simione e colegas
(43%). Esse achado sugere desafios no controle da doenca
residual, indicando a necessidade de métodos mais eficazes
de prevencao. Tais resultados reforcam a influéncia de fatores
estruturais e clinicos sobre os desfechos e apontam a
importancia de adaptar condutas a realidade brasileira. A
descricao das causas de mortalidade no p6s-TCTH, a maior
gravidade da DECHa e a alta taxa de recidiva sinalizam a
necessidade de revisao dos protocolos de imunossupressao e
de estratégias de controle. Estudos prospectivos, com
desenho nacional e foco em intervengoes direcionadas, sao
fundamentais para melhorar os desfechos no cendrio
brasileiro.
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MYELOID NEOPLASIA IN GATA2 GENE
HAPLOINSUFFICIENCY PEDIATRIC PATIENTS:
CHARACTERIZATION AND CLINICAL
EVOLUTION OF PATIENTS REGISTERED IN
BRAZILIAN COOPERATIVE GROUP OF
PEDIATRIC MYELODYSPLASTIC SYNDROME
(GCB-SMD-PED)
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Introduction: GATA? is a crucial gene in hematopoiesis, act-
ing in proliferation and maintenance of hematopoietic stem
cells. Germline variants of GATA?2 are associated with various
phenotypes including Myelodysplastic Syndromes (MDS) and
Acute Myeloid Leukemia (AML) of early onset. Mutation of
one allele results in haploinsufficiency which can be detected
by Next-Generation Sequencing (NGS). Since 2018 the Brazil-
ian Cooperative Group of Pediatric Myelodysplastic Syndrome
(GCB-SMD-PED) included NGS as a diagnostic tool, enabling
the diagnosis of pediatric MDS and secondary AML associated
with GATA2 haploinsufficiency. Objectives: Clinical and labo-
ratory characterization of MDS patients with GATA2 variants
from GCB-SMD-PED registry. Methods: Patients from 2018-
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2024 with MDS/AML diagnosis and GATA2 variant detected
were included. Clinical and laboratory data including Periph-
eral Blood Count (PB), morphology evaluation, Flow Cytome-
try Immunophenotyping (FCI), cytogenetics, and NGS were
analyzed. Results: From 56 NGS performed in MDS and sec-
ondary AML patients, GATA2 variants were found in 9, with a
mean age of 10.33-years (range: 1-18). A history of recurrent
infections was observed in 7/9 patients (77.7%); one patient
had a previously diagnose of immunodeficiency. Clinical fea-
tures included congenital deafness (2/9), interstitial lung dis-
ease (2/9), and Emberger syndrome (2/9). Genetic analysis
revealed variants in exon 6 (3/9), exon 5 (3/9), exon 4 (2/9), and
exon 3 (1/9). Most mutations were frameshift (7/9, 77.7%),
while missense mutations accounted for 2/9 cases. Concomi-
tant variants were identified in 6/9 patients as STAG2(2),
ASXL1(3), SETBP1(3), with 1-3 additional variants per patient.
Family genetic testing was performed in 5/9 cases, revealing
familial inheritance in 2 (variant present in the father in both,
and in one case, also in the sister). PB analysis showed ane-
mia in 6/9 (66.7%), neutropenia in 6/9 (66.7%), monocytopenia
in 5/9 (55.5%), and thrombocytopenia in 4/9 (44.5%). In mor-
phologic evaluation, hypocellular bone marrow was found in
4/9 patients; dismegakaryopoiesis was described in 8/9
patients and micromegakaryocytes in 6/9. FCI was performed,
with frequent decrease of B precursors (absence in 78%) and
NK cells. 66,6% presented with monosomy 7 by conventional
cytogenetics; when this finding was correlated with age
groups, all patients with age > 12 years (5) presented mono-
somy 7 karyotype (p < 0.05%) (3 with advanced MDS, 2 with
sAML). Final diagnoses included Myelodysplastic Syndrome
with Excess Blasts (MDS-EB) in 5/9 (55.5%), secondary Acute
Myeloid Leukemia (sAML) in 2/9 (22.2%), Refractory Cytopenia
of Childhood (RCC) in 1/9, and myeloproliferative syndrome
in 1/9. Among MDS-EB cases, 4/5 underwent Hematopoietic
Stem Cell Transplantation (HSCT); 1 patient died before HSCT
and 2 died after the procedure. Of the sAML patients, one died
due to invasive fungal infection and the other one is in fol-
low-up after HSCT. The patient with RCC is alive and under
follow-up post-HSCT; the only myeloproliferative case is
under watch and wait strategy. Discussion and conclusion:
Despite the small number of patients, our results are similar
to a published cohort of GATA2 haploinsufficiency in pediat-
ric MDS, and was the first attempt to characterize Brazilian
population. Detection of germline mutations associated with
MDS are essential for a better approach, family screening and
counseling.

https://doi.org/10.1016/j.htct.2025.105121

ID — 166

0 USO INADVERTIDO DE CORTICOIDE COMO
UM FATOR DECISIVO NO ATRASO
DIAGNOSTICO DE LEUCEMIA LINFOBLASTICA
AGUDA EM PACIENTE PEDIATRICO
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Introducao: Os corticosterdides sao drogas amplamente pre-
scritas, tanto em doengas agudas como cronicas. Os blastos
linféides sao muito sensiveis a estes medicamentos. Prova
disso, é que a terapia com corticosteroides de agente unico
pode induzir remissao em mais de 55% dos pacientes. Essas
observagoes geram preocupagao de que a exposicao a cortico-
steroides antes do diagndstico oncohematolégico pode afetar
adversamente o progndstico ao mascarar o diagndstico,
podendo inclusive resultar em uma resposta parcial ao trata-
mento. Descrigao do caso: Paciente de 11 anos de idade, sexo
feminino, com quadro de palidez cutanea, hepatoesplenome-
galia, perda ponderal, febre persistente e pancitopenia.
Crian¢a previamente higida. Procedido com estudo da medula
Ossea, evidenciando 3% de blastos linfoides. Anatomopa-
tolégico e mielograma ndo compativeis com sindrome mielo-
displasica ou linfohistiocitose. Devido ter recebido
pulsoterapia com metilprednisolona na cidade de origem
como tratamento proposto para o quadro respiratério agudo
vigente, questionado sobre a possibilidade de estarmos diante
de uma leucemia aguda sofrendo interferéncia transitéria da
corticoterapia recente. Coletado um segundo estudo da
medula éssea, revelando 6% de blastos linféides. Devido
instabilidade clinica, foi mantida hospitalizada, durante 30
dias sem corticoide, sob vigilancia clinica rigorosa, cujo
quadro clinico voltou a deteriorar. Coletado terceiro estudo da
medula dssea, agora com deteccao de 24,3% de células blasti-
cas com expressao de marcadores linféides B, confirmando
assim o diagnéstico de Leucemia Linfoblastica do tipo B (LLA-
B), classificacao alto risco. Biologia molecular negativa. O
atraso diagnéstico levou um periodo de 3 meses desde o inicio
dos sintomas, e durante esse periodo a paciente evoluiu com
multiplas intercorréncias clinicas. Evoluiu com manutencao
da DRM positiva mesmo apés 22 fase da inducao, sendo entao
procedido com infusao do blinatumomabe. Atualmente segue
no intervalo pés blinatumomabe, no aguardo da consolidacao
terapéutica com TMO. Conclusao: Corticoesteroides podem
induzir um atraso no diagnéstico e consequentemente no tra-
tamento de LLA-B. Dito isso, a prescricao dessas drogas pre-
cisa ser cuidadosamente indicada, especialmente diante de
sintomatologia e altera¢oes laboratoriais nao caracteristicas.
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PERCEPCAO DE FAMILIARES SOBRE POLITICAS
EDUCACIONAIS PARA CRIANGAS E
ADOLESCENTES COM CANCER EM
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Introducao: O cancer infantojuvenil impacta profundamente
as familias, que além de enfrentarem a doenca, lidam com
rupturas na trajetdéria educacional dos filhos. Apesar de
avancos legais, ha lacunas na articulacao entre saide e edu-
cacao, especialmente no apoio escolar a criangas em trata-
mento oncolégico prolongado em ambientes como casas de
apoio. Objetivos: Analisar a percepcao de familiares sobre as
politicas educacionais destinadas a criancas e adolescentes
em tratamento oncoldgico prolongado na Associagao Comu-
nitaria Lucas Dantas (ACOLD), no Ceara. Material e métodos:
Trata-se de estudo qualitativo, exploratério-descritivo, reali-
zado com 20 familiares de criancas e adolescentes com cancer
acolhidos na ACOLD (filiais de Barbalha e Fortaleza-CE). Os
dados foram coletados por meio de grupos focais e entrevistas
semiestruturadas, analisados pela Analise do Discurso, com
base na perspectiva de Mikhail Bakhtin. Resultados: Os dados
indicam que apenas parte das criangas recebeu atendimento
educacional durante o tratamento, incluindo aulas remotas,
visitas de professores e envio de material didatico. Destacou-
se a importancia do vinculo com as instituicoes de apoio.
Contudo, foram evidenciadas falhas na continuidade do
suporte escolar, associadas a limitada articulagao entre esco-
las, secretarias de educacao e saude. Discussao e conclusao:
Apesar de legislacao vigente garantir o direito a educagao de

criancas e adolescentes em tratamento de saude, o estudo
evidencia fragilidades na efetivacao desse direito no contexto
pesquisado. As familias apontaram como principais desafios
a falta de planejamento integrado e a auséncia de politicas
publicas voltadas ao atendimento pedagégico em ambientes
nao escolares. E necessaria a ampliagao de politicas publicas
para assegurar praticas pedagdgicas inclusivas e integradas
durante o tratamento oncolégico, com fortalecimento das
parcerias entre instituicoes de saude, ensino e organizagoes
sociais. Tais agoes podem reduzir os impactos do afasta-
mento escolar e promover desenvolvimento educacional e
emocional mais adequado para esse publico.
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Introducao: A aplasia de medula éssea (AA) caracteriza-se por
pancitopenia associada a presenca de uma medula 6ssea
hipocelular, na auséncia de infiltracao medular ou mielofi-
brose, definida pela presenca de 2 de 3 critérios: plaquetas <
50.000 uL, neutréfilos < 1.500 pL e concentracao de hemoglo-
bina < 10 g/dL, e confirmada por histopatologia. Classifica-se
como nao severa, severa (plaquetas < 30.000 e/ou neutréfilos
< 500) e muito severa (neutropenia < 200). Pode ser adquirida
(mais comum) ou originada secundariamente de mutagcoes
genéticas. O tratamento de escolha é o transplante de medula
6ssea (primeira linha) ou terapia imunossupressora com tim-
oglobulina. Objetivos: Analisar série histdérica de todos os
casos de aplasia de medula diagnosticados no servico de
hematologia pedidtrica do Hospital Federal da Lagoa (Rio de
Janeiro). Material e métodos: Coleta de dados a partir de
revisao de prontudrio e anédlise estatistica através dos progra-
mas Epi Info, Excel e SPSS. Resultados: Foram analisados 21
casos de 2006 a 2024. Desses, 47,6% eram oriundos da cidade
do Rio de Janeiro; 28,6%, da Baixada Fluminense; 14% da
Regiao dos Lagos e o restante de cidades no interior do estado.
Houve discreto predominio masculino (12M:9F). A idade ao
diagndstico variou de 3 a 16 anos, com média de 8 anos.
Quanto a classificacao ao diagnéstico, 23,8% eram nao severa;
38,1%, severa e 38,1% muito severa. O hematocrito médio foi
18,7% (nao severa), 20% (severa) e 20% (muito severa). As pla-
quetas médias foram 11.000; 10.500 e 7.000, respectivamente.
Por fim, a média dos neutrdfilos foi: 1.120 (nao severa), 529
(severa) e 100 (muito severa), com p valor<0,02. Das 5 AA nao
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severas, houve apenas um 6bito, o qual evoluiu para quadro
muito severo durante o acompanhamento. Das 8 severas, 3
evoluiram para ébito e, das muito severas, 50% (4 de 8). A leta-
lidade em todo o grupo foi de 38% (p=0,7). Quanto ao trata-
mento, nas nao severas, 3 receberam timoglobulina (2 com
resposta completa) e 2 seguem em observacgao. Nas severas, 1
paciente morreu ao diagnéstico e 6 receberam timoglobulina;
destes, 3 nao responderam e foram submetidos a TMO (1
curado, 2 em acompanhamento pdés-TMO). Entre as muito
severas, 3 morreram antes do tratamento; 3 receberam timo-
globulina (1 falhou e realizou TMO; 1 faleceu pds timoglobu-
lina) e 2 foram diretamente para TMO. Dos muito severos
transplantados, 2 estao em seguimento pds-TMO. Destacam-
se, ainda, que 1 caso de AA severa possuia a mutacao cito-
genética TEM-AML-1, sendo curada apés TMO; 1 caso de AA
severa possuia hemoglobinuria paroxistica noturna e foi
transplantado apds 2 ciclos de timoglobulina e 1 caso de AA
muito severa foi diagnosticada com sindrome de Noonan
PTPN11+, também transplantado apds 2 ciclos de timoglobu-
lina. Discussao e conclusao: A AA é uma doenca rara na
pediatria, com incidéncia de 2-3 milhao, com pico entre 7-10
anos e razao M:F de 1,2-1,5. Em torno de 45% dos casos sao
classificados como severos e 35% muito severos. O perfil dessa
série foi consistente com a literatura. O sequenciamento gen-
ético contribui para melhor elucidacao etioldgica, como visto
no caso da sindrome de Noonan, diagnosticada em 2024.
Sobre ele, salienta-se que essa sindrome possui associagao
com sindromes mieloproliferativas e citopenias, porém nao
hd relato na literatura de AA secundaria a ela. O TMO ¢€ a pri-
meira linha de tratamento, porém ha entraves para o acesso
universal em ambito publico, posto que no RJ hd apenas 1
centro para todo o estado, o que motivou a equipe e familias a
optarem por timoglobulina em 1a linha, em alguns casos.
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PERFIL EPIDEMIOLOGICO DAS NEOPLASIAS
HEMATOLOGICAS PEDIATRICAS ATENDIDAS
EM UM CENTRO ONCOLOGICO FILANTROPICO
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Introducao: As neoplasias hematolégicas representam o
grupo mais frequente entre os canceres pediatricos e, apesar
dos avancos terapéuticos, ainda sao causa significativa de
morbidade e mortalidade na infancia. A andlise de dados
histéricos dos Registros Hospitalares de Cancer (RHCs) per-
mite avaliar tendéncias e orientar politicas publicas em satude
infantil. Objetivos: Analisar o perfil epidemiolégico dos casos
de cancer hematolégico em pacientes com idade até 19 anos
atendidos em um hospital oncoldégico filantrépico entre 1996
e 2019. Material e métodos: Estudo retrospectivo, descritivo,
baseado nos dados disponiveis para consulta publica dos
Registros Hospitalares de Cancer (RHC) do Hospital Amaral
Carvalho, referentes aos pacientes pedidatricos diagnosticados

com leucemias e linfomas entre 1996 e 2019. Foram incluidos
casos analiticos de pacientes com até 19 anos. Os dados foram
organizados em quatro periodos: 1996-1999, 2000-2004, 2005-
2012 e 2013-2019. As varidveis analisadas incluiram sexo,
faixa etdria, topografia, classificacao CICI e tratamento reali-
zado. Discussao e conclusao: Foram identificados 1.195 casos
analiticos pediatricos no periodo total. Os canceres hema-
tolégicos corresponderam a maior parte dos diagndsticos em
todos os periodos. A frequéncia de leucemias foi de 29,7%
(1996-1999), 30,8% (2000-2004), 47,6% (2005-2012) e 43,7%
(2013-2019). As leucemias linfoides predominaram nas trés
primeiras décadas. Linfomas e neoplasias reticuloendoteliais
variaram entre 18,9% e 24,4%. O predominio de pacientes do
sexo masculino foi observado em todos os periodos, com con-
centracao de casos nas faixas etarias de 3 a 5 anos e, posteri-
ormente, entre 14 e 18 anos. A quimioterapia foi a principal
modalidade terapéutica, sendo utilizada isoladamente em
42% a 56% dos casos, seguida por combinagoes com cirurgia
e/ou radioterapia. Entre os pacientes tratados, observou-se
desfecho de controle ou remissao da doeng¢a em mais de 75%
dos casos nos periodos com essa informacao disponivel, e
taxa de dbito por cancer inferior a 20%. A predominancia das
leucemias e linfomas ao longo dos quatro periodos analisados
reforca a importancia dessas neoplasias no contexto da hem-
ato-oncologia pediatrica. Observou-se um aumento propor-
cional das leucemias entre os anos de 2005 e 2012, o que
reflete avang¢os na capacidade diagndstica e maior encamin-
hamento para centros de referéncia. O alto indice de con-
firmacao diagndstica por exame microscépico (>98%) e o
acesso precoce ao tratamento indicam consolidacao da linha
de cuidado oncolégico pedidtrico na instituicao. As neoplasias
hematolégicas continuam sendo o principal grupo de
canceres pediatricos atendidos no Hospital Amaral Carvalho,
com destaque para as leucemias linfoides. O perfil observado
reforca a importancia do diagnéstico precoce e do acesso
oportuno ao tratamento em centros especializados para mel-
hores desfechos clinicos.
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Introdugao: As leucemias agudas correspondem as neoplasias
mais prevalentes na populacao pedidtrica. Apesar dos
avancos metodoldgicos em exames diagndsticos, muitos
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centros de referéncia nao possuem suporte para sua real-
izacao na integra e com rapidez. Desta forma, a dificuldade na
realizagcao de exames laboratoriais avangados, como imuno-
fentipagem e biologia molecular podem interferir no tempo e
protocolo terapéutico, podendo ser decisivo para o futuro do
paciente reduzindo a possibilidade de remissao ou recaida.
Objetivos: Analisar o perfil clinico, imunofenotipico e de biol-
ogia molecular de pacientes pedidtricos com leucemias agu-
das (LMA, LLA-B, LLA-T) em associacao ao desfecho clinico
(6bito ou em tratamento). Material e métodos: Foi realizado
um estudo de corte transversal com anadlise de dados do pron-
tuario, sendo incluidos 14 pacientes com diagndstico de leu-
cemias agudas (LLA-B, LLA-T e LMA), atendidos no servico de
onco-hematologia da Santa Casa de Misericérdia de Itabuna-
BA, no periodo de julho de 2024 a junho de 2025. Foram obti-
dos dados de imunofenotipagem por citometria de fluxo e de
biologia molecular. Este trabalho teve aprovacao do comité de
ética e pesquisa em seres humanos (CAAE:
47456221.0.0000.5526). Para as anadlises estatisticas foi uti-
lizado o programa SPSS versao 20.0, sendo considerado signif-
icante valores de p < 0,005. Resultados: O estudo incluiu 14
pacientes, dos quais 3 (21,4%) foram a ébito. De acordo com os
resultados houve uma associagao significativa entre o perfil
bioldgico e o desfecho. Os 3 pacientes que faleceram apresen-
tavam multiplos marcadores de prognéstico adverso. Entre
eles, um caso de LMA com expressao aberrante de CD7; um
caso de LLA-B Pro-B (CD10 negativo) com expressao de CD117;
e um caso de LMA com a mutacao FLT3-ITD, um dos mais for-
tes preditores de recidiva. Em contrapartida, os pacientes em
tratamento apresentaram, em sua maioria, perfis de risco
favoraveis ou intermedidrios. Um exemplo notavel é o
paciente com a fusao ETV6:RUNX1, o marcador de progné-
stico mais favordvel em LLA pedidtrica, que se sobrep0s a out-
ros fatores e resultou em boa resposta clinica. A contagem
elevada de leucécitos (>50.000 mm?) e os niveis elevados de
LDH também foram associados ao desfecho 6bito, corrobo-
rando a literatura. A dificuldade na realizacao de paineis
moleculares completos foi uma limitacao observada. Dis-
cussao e conclusao: A integracao da imunofenotipagem e da
biologia molecular com os dados clinicos possibilitou uma
estratificacao de risco, mesmo em um numero amostral
pequeno. Os desfechos observados validam o poder preditivo
desses marcadores na identificacao adequada das leucemias,
reforcando seu papel de exame indispensavel na onco-hema-
tologia pediatrica, permitindo maior sobrevida ao paciente.
acao significativa entre o perfil bioldgico e o desfecho.

https://doi.org/10.1016/j.htct.2025.105126

ID — 2307

PREMEDICATION DOES NOT PREVENT
CLINICAL ALLERGY OR INACTIVATION OF
PEG-ASPARAGINASE IN PEDIATRIC ALL:
RESULTS FROM A RANDOMISED TRIAL

Kads Silva ?, DK Cecconello?, ECM de Senna ¢,
MM Lins ¢, IMQS Magalhées ¢, LM Cristofani
AVL de Sousa &, LBP Moreira ", MLLC Brito,

S Epelman’, DER Benincasa ¥,

C Rechenmacher?®, LE Daudt?,
MB Michalowski ®

@ Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA), Porto
Alegre, RS, Brazil

® Universidade Federal do Rio Grande do Sul
(UFRGS), Porto Alegre, RS, Brazil

€ Universidade de Sao Paulo (USP), Sao Paulo, SP,
Brazil

9 Instituto de Medicina Integral Professor Fernando
Figueira (IMIP), Recife, PE, Brazil

€ Hospital da Crianga de Brasilia, Brasilia, DF, Brazil
f Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina da
Universidade de Sao Paulo, Sao Paulo, SP, Brazil

& Grupo de Apoio ao Adolescente e a Crianga com
Cancer (GRAACC), Sao Paulo, SP, Brazil

h Fundacao Doutor Amaral Carvalho, Jat, SP, Brazil
iHospital Erasto Gaertner, Curitiba, PR, Brazil

J Casa de Satide Santa Marcelina, Sdo Paulo, SP,
Brazil

X Hospital Crianca Conceicdo, Porto Alegre, RS,
Brazil

Introduction: PEG-Asparaginase (PEG-ASNase) is a key com-
ponent in the treatment of pediatric Acute Lymphoblastic
Leukemia (ALL). Hypersensitivity reactions and silent inacti-
vation remain relevant challenges. Historically, premedica-
tion has been avoided due to concerns about masking allergic
reactions, but recent studies suggest it may reduce clinical
hypersensitivity and the need to switch formulations. Objec-
tive: To evaluate the impact of premedication on PEG-ASNase
activity, hypersensitivity reactions and inactivation in chil-
dren with de novo ALL. Methods: Prospective, multicenter,
randomised trial including patients under 18-years of age
with ALL and treated with PEG- ASNase between February
2021 and September 2024 at nine Brazilian hospitals. Patients
were randomized into two groups: Group 1 received premedi-
cation (corticosteroid and antihistamine) before each PEG-
ASNase infusion and Group 2 received PEG-ASNase without
premedication (control group). Asparaginase Enzyme Activity
(AEA) was assessed at 7+2 days and 14+2 days after each
dose. Results: 441 patients were included: 216 (49%) in the
premedication group and 225 (51%) in the control group.
Groups were comparable in terms of age, gender, risk stratifi-
cation and ALL subtype. Clinical hypersensitivity occurred in
43 (10%) patients and silent inactivation in 58 (13%) patients
(AEA < 0.1 IU/mL). Premedication did not affect the rate of
hypersensitivity (p =0.525), inactivation (p = 1.000) or AEA lev-
els (p=0.627). Inactivation was significantly associated with
hypersensitivity (p < 0.001) and AEA levels were lower in
patients with clinical allergy on days 7+2 and 14+2 (p =0.003).
The incidence of silent inactivation was 8% (95% CI 6.7% to
13.1%; p < 0.0001). Conclusions: This multicenter, prospective
and randomized study provides robust evidence that premed-
ication does not reduce clinical hypersensitivity or silent inac-
tivation of PEG-asparaginase in pediatric ALL. Given the
absence of benefit and the potential for increased costs and
masking of reactions, the routine use of premedication in this
context should be reconsidered. Our findings support a shift
in clinical practice toward more judicious use of
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premedication, reserving it for selected cases rather than as a
standard approach.
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Introducao: A Leucemia Linfoblastica Aguda (LLA) é o cancer
infantil mais frequente em criancas e adolescentes, sendo o
responsavel por 75% dos casos de leucemias. Caracteriza-se
pelo crescimento atipico de células linfoides, decorrentes de
alteracoes em fatores de transcricao e anormalidades genéti-
cas. Em 2018, o perfil IKZF1plus foi descrito e associado a um
pior prognéstico da doenca. Este perfil se caracteriza por uma
série de delecoes em genes especificos relacionados a
expressao do gene IKZF1: PAXS5 ou PAR1, CDKN2A/B, CRLF2 e
da nao delecao do gene ERG. Objetivos: Investigar a incidéncia
do perfil IKZF1plus em pacientes pediatricos com LLA-B aten-
didos no Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA) e identifi-
car outras alteracOes genéticas relevantes detectadas no
processo. Material e métodos: Incluiram-se criangas e adoles-
centes (1-19 anos) diagnosticados com LLA-B no HCPA.
Amostras de medula éssea foram diluidas em solug¢ao salina
(1:1) e processadas por centrifugacao em gradiente de Ficoll
Hypaque Plus (GE Healthcare). O DNA total foi extraido com o
kit QIAamp DNA Blood Mini Kit (QIAGEN) e analisado por
MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification)
com os kits SALSA P335-IKZF1 e SALSA P327 iAMP21-ERG
(MRC-Holland). Apds PCR, os produtos foram submetidos a
eletroforese capilar, e os resultados analisados no software
Coffalyser.Net (MRC-Holland). Resultados: Foram analisados
16 pacientes. Nenhum apresentou o perfil IKZF1plus. Con-
tudo, identificaram-se diversas delecoes em genes associados
ao cancer e, de forma recorrente, duplicacao no gene COL5A
em 5 pacientes. Discussao e conclusao: A auséncia de IKZF1-
plus nesta coorte contrasta com frequéncias descritas em out-
ras populacoes, sugerindo possivel variabilidade geogréfica
ou amostral. O achado inesperado de duplicacoes em COLSA,
ja investigadas como possiveis biomarcadores em outros
tipos de cancer e associadas a pior progndstico, abre novas
perspectivas para estudos funcionais e validacao clinica na
LLA-B pediatrica. A investigacao de IKZF1plus no HCPA repre-
senta um avango na incorporagao de marcadores moleculares
para estratificacao de risco na LLA-B. Achados adicionais,

como alteracoes em COLSA, ressaltam o valor de analises
genomicas amplas, capazes de revelar potenciais biomarca-
dores e orientar futuras estratégias terapéuticas
individualizadas.
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Introdugao: As ultimas décadas marcaram avan¢os impor-
tantes nas taxas de sobrevida de criancas e adolescentes com
Leucemia Linfoide Aguda (LLA) em todo o mundo. Esses bons
resultados refletem ampliacao do entendimento da biologia
da doenc¢a, com consequente refinamento dos protocolos de
tratamento, e a incorporacdo a rotina clinica das terapias
alvo-dirigidas. Entretanto, esses avangos nao se encontram
distribuidos de forma equanime entre os diferentes paises e
entre diferentes servicos de um mesmo pais. Observam-se
resultados consistentemente melhores em paises com renda
per capita elevada (em inglés High Income Countries — HICs),
em relacao aos paises de baixa ou média renda (em inglés Low
and Middle Income Countries — LMICs), e a principal causa apon-
tada para essa diferenca é a ocorréncia de infecgcoes bacteri-
anas e fungicas, especialmente nas etapas marcadas por
longos periodos de neutropenia, como a Indugao da Remissao
para todos os pacientes e a Intensificacao para os pacientes
com LLA-T e LLA-B de Alto Risco. Objetivos: Descrever os
resultados preliminares de um protocolo para profilaxia infec-
ciosa combinada aplicado em criancas e adolescentes ao
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inicio do tratamento para LLA. Material e métodos: Foram
incluidos todos os pacientes com até 19 anos incompletos,
sequencialmente, diagnosticados com LLA através de imuno-
fenotipagem de medula dssea por citometria de fluxo, entre
1o. de agosto de 2018 até 30 de junho de 2025, tratados em um
Centro de Oncologia Pedidtrica que atende exclusivamente
pelo Sistema Unico de Sadde. O projeto foi aprovado pelo
Comité de Etica em Pesquisa Envolvendo Seres Humanos
local. Os pacientes diagnosticados até 30/06/2024 utilizaram
Profilaxia Convencional (PC), com sulfametoxazol+trimeto-
prim: 3 mg de trimetoprim/kg a cada 12hs, 3 vezes por sem-
ana. Os pacientes diagnosticados a partir de 01/07/2024 O
protocolo de Profilaxia Antimicrobiana Combinada (PAC) uti-
lizado foi: Ciprofloxacino: 300 mg/m? a cada 12h + Fluconazol:
3-5 mg/kg a cada 24h + Sulfametoxazol + Trimetoprim: 3 mg
de Trimetoprim/kg a cada 12hs, 3 vezes por semana. As
indica¢oes foram: 1) Inducao da remissao: Todos os pacientes
com LLA; 2) Apds a indugao e até o inicio da manutencao:
todos os pacientes com LLA T, LLA B alto risco, LLA B recaida;
3) Suspender no inicio da manutencao. Considerou-se risco
definitivo aquele obtido no D-35, conforme o protocolo BFM-
09. O desfecho considerado para esta andlise preliminar, para
todos os pacientes, foi estar vivo no D-180. Resultados: Foram
considerados elegiveis 103 pacientes. Nao foram incluidos 11
(por nao ter usado o protocolo BFM-09, tempo de seguimento
insuficiente ou por desfecho final desconhecido). Foram estu-
dados 92 pacientes, dos quais 80 utilizaram PC e 12 pacientes
utilizaram PAC. O grupo PAC obteve sobrevida de 100% no D-
180; o grupo PC, de 71 % (p=0,044). Nao houve diferenca entre
os dois grupos para nenhuma das outras varidveis indepen-
dentes estudadas. Discussao e conclusao: Os resultados pre-
liminares sugerem beneficio no uso de PAC para pacientes
pediatricos desde o inicio do tratamento. O tempo de uso da
profilaxia deve ser estratificado pelo risco definido no D35.
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Introduction: PEG-Asparaginase (PEG-ASNase) is essential in
the treatment of pediatric Acute Lymphoblastic Leukemia
(ALL). While mortality has declined, treatment-related toxic-
ities, particularly non-immunogenic ones, remain underre-
ported, especially in multicenter prospective studies.
Objective: To characterize the incidence and clinical profile of
non-immunogenic toxicities associated with PEG-ASNase in
Brazilian children receiving first-line treatment for ALL. Meth-
ods: This prospective, multicenter, randomized study
enrolled patients < 18-years with ALL treated at nine Brazilian
centers between February 2021 and September 2024. Partici-
pants were randomised into two groups: one receiving pre-
medication (corticosteroid + antihistamine) before each PEG-
ASNase infusion and a control group without premedication.
Asparaginase Enzyme Activity (AEA) was monitored in all
patients. Results: A total of 441 patients were included (216 with
premedication; 225 without premedication). Groups were com-
parable regarding age, gender, risk stratification and ALL subtype.
The overall incidence of non-immunogenic toxicities was as fol-
lows: hypofibrinogenemia (24.3%), hypertriglyceridemia (13.2%),
hepatotoxicity (5.0%), thrombosis (4.3%), pancreatitis (3.4%),
hyperglycemia (3.4%), nephrotoxicity (1.8%) and hemorrhage
(0.7%). Premedication and PEG-ASNase inactivation were not
associated with significant differences in toxicity rates (p>0.05).
However, Poisson regression revealed a significant association
between AEA levels and both pancreatitis and hypertriglyceride-
mia. Thrombosis was more frequent in older children, while
pancreatitis was associated with female sex (p < 0.05). Conclu-
sions: This is the first prospective, randomized and multicenter
Brazilian study to assess non-immunogenic toxicities related to
PEG-ASNase in pediatric ALL. Overall, toxicity rates were lower
than previously reported. Despite some limitations, the findings
offer valuable clinical insights and inform practical recommen-
dations on toxicity suspicion, diagnosis and management.
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Introducao: A Leucemia Linfoide Aguda (LLA) é um cancer de
progressao rapida que afeta os linfoblastos, comprometendo
a medula éssea. A recidiva ocorre quando, apds um periodo
de remissao, as células leucémicas voltam a se multiplicar e
infiltrar a medula ou outros érgaos. Descricao do caso: Este
trabalho origina de um estudo maior aprovado pelo CEP
(CAAE: 47456221.0.0000.5526). N.C.G., 8 anos, pardo, 26,3 kg,
foi encaminhado ao setor de Onco-hematologia Pedidtrica da
Santa Casa da Misericérdia de Itabuna em 21/09/2020. Apre-
sentava aumento abdominal ha 30 dias, adenomegalias, hep-
atoesplenomegalia, febre intermitente, manchas roxas e
histérico de internagdes. Ao exame fisico: anictérico,
acianoético, hidratado, hipocorado (+++/4), eupneico, bulhas
cardiacas normais, murmurio vesicular presente e bilateral,
sem ruidos adventicios. Havia hepatomegalia (6 cm do RCD),
esplenomegalia (8 cm do RCE), apéndice xifoide (4 cm) e linfo-
nodos retroauriculares, submandibulares e inguinais. Exames
laboratoriais iniciais: Hb=6,1 g/dL, Ht=17,9%,
plaquetas 15.000 mm?, leucécitos 18.010 mm?, bilirrubina
total 0,56 mg/dL (direta 0,17; indireta 0,39), TGO=28 U/L,
TGP=18 U/L, GGT=31 U/L, fosfatase alcalina 46 U/L e
LDH =623 U/L. O mielograma de 24/09/2020 mostrou hipocelu-
laridade e o tratamento foi iniciado em 25/09/2020. O diag-
néstico de LLA-B de alto risco foi confirmado por
imunofenotipagem (86% de células imaturas B) e DRM posi-
tiva no D28 (0,2%) e D72. Liquor inicial com 4,5 células/mm?.
Nao houve realizacao de farmacocinética, ecocardiograma ou
tipagem sanguinea completa na admissao. O tratamento
seguiu protocolo de alto risco e cursou com neutropenia apés
Ara-C, pneumonia com derrame pleural, escabiose, além de a
mae testar positivo para COVID-19. A irma apresentou HLA
nao compativel, sendo o paciente incluido no REDOME. O pro-
tocolo foi finalizado em 22/06/2023. Em 31/03/2025, houve
recidiva medular (86% de blastos), confirmada por biologia
molecular com painéis negativos para ETV6::RUNX1, TCF3:
PBX1, TCF3::HLF, KMT2A::AFF1 e BCR::ABL1. A conduta incluiu
etoposideo (inicio em 03/04/2025) e reinicio de quimioterapia
com Vincristina (VCR). A PEG-asparaginase permanecia em
desabastecimento, comprometendo o protocolo. Exames
complementares de 25/03/2025: Hb=8,5 g/dL, Ht=13,2%,
leucécitos 5.380 mm?, plaquetas 50.000 mm?, neutréfilos 18%,
eosinoéfilos 2%, linfécitos tipicos 66%, linfécitos atipicos 10%
(total 24%) e mondcitos 4%. A recaida na LLA permanece um
desafio, afetando 15% a 20% das criangas. O caso evidencia
uma evolugao tipica de LLA-B de alto risco, com DRM positiva
persistente e recidiva tardia. Complicacoes infecciosas e o
desabastecimento da PEG-asparaginase agravaram o quadro
e dificultaram o tratamento. O caso refor¢ca a importancia do
acompanhamento rigoroso mesmo apés o fim do protocolo,
especialmente em pacientes de alto risco. Conclusao: O caso
evidencia os desafios no manejo da LLA-B de alto risco, com
destaque para a recidiva tardia, positividade da DRM,
infeccoes e falta de medicamentos. Reforca também a
importancia do suporte emocional e do acompanhamento
prolongado apéds o tratamento.
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Introducao: A leucemia é a neoplasia mais prevalente na
infancia e frequentemente cursa com neutropenia, aumen-
tando o risco de infecgoes graves e deterioracao clinica. A
Escala de Valoracién de Alerta Temprana (EVAT) é uma ferra-
menta padronizada que avalia parametros como sinais vitais,
nivel de consciéncia e preocupacao da equipe de enfermagem
e acompanhantes, permitindo identificar precocemente
pacientes em risco de deterioracdo clinica. Sua aplicacao con-
tinua em enfermarias oncolégicas pedidtricas possibilita
intervencoes rapidas, mesmo em ambientes com recursos
limitados. Objetivos: Analisar o papel da EVAT na vigilancia
clinica de criangas com leucemia e neutropenia, identificando
sinais precoces de deterioracao clinica e contribuindo para
intervengoes oportunas. Material e métodos: Estudo de coorte
retrospectiva com pacientes pedidtricos com Leucemia Lin-
foide Aguda (LLA) e Leucemia Mieloide Aguda (LMA), acom-
panhados pela EVAT entre 2021 e 2024, em enfermaria da
oncologia pedidtrica de um centro de referéncia. Foram
incluidos os casos com deterioragao clinica com necessidade
de transferéncia para Unidade de Terapia Intensiva (UTI). Var-
idveis clinicas e laboratoriais foram analisadas, com énfase na
presenca de neutropenia. Resultados: Entre 151 eventos crit-
icos detectados pela escala EVAT no periodo, 88 ocorreram
em pacientes com leucemia (LLA: 76%; LMA: 24%), sendo 64
neutropénicos. A maioria era do sexo masculino (60,2%), com
mediana de idade de 9 anos. Sepse/choque séptico foi a prin-
cipal causa de deterioracao clinica com transferéncia para
UTI, presente em 86% dos casos. Quanto ao suporte intensivo
desses pacientes, 23% usaram drogas vasoativas e 20% neces-
sitaram ventilacao mecanica. Hemoculturas foram positivas
em 42% dos pacientes neutropénicos , com 48% de bactérias
gram-negativas, 11% gram-positivas, 15% fungos e 26% com
coinfecgcao fungica-bacteriana. Klebsiella pneumoniae e Can-
dida tropicalis foram os agentes mais prevalentes. Dos 13
Obitos registrados entre os pacientes com leucemias agudas
que foram transferidos para UTI através da escala EVAT, 77%
ocorreram em pacientes neutropénicos, sendo sepse a causa
principal (71% dos casos). Nao houve registro de eventos crit-
icos em enfermaria entre esses pacientes, o que demonstra a
efetividade da escala na identificacao precoce da deterioracao
clinica e na prevencao de desfechos graves. Discussao e con-
clusao: A neutropenia demonstrou ser um fator determinante
na evolucao clinica de criancas com leucemia aguda,
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associando-se a quadros mais graves, maior necessidade de
suporte intensivo e aumento do risco de mortalidade. A
aplicacao sistemadtica da escala EVAT demonstrou ser eficaz
na deteccao rdpida de sinais de instabilidade, possibilitando
intervengoes oportunas , como a transferéncia precoce para a
UTI, e contribuindo para a auséncia de eventos criticos em
enfermaria, como paradas cardiorrespiratérias. Além de for-
talecer a seguranca assistencial, sua implementacao organi-
zou o processo de vigilancia clinica mesmo em cendrios com
recursos limitados. A alta incidéncia de infecgoes graves e
coinfecgoes entre pacientes neutropénicos reforca a vulnera-
bilidade desse grupo e a importancia de monitoramento con-
tinuo. Nesse contexto, a aplicacdo da escala EVAT se
consolida como uma estratégia viavel, segura e com impacto
clinico relevante no cuidado de criancas com neoplasias,
especialmente aquelas com leucemias agudas.
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Introducao: A Doenca Residual Minima (DRM) é reconhecida
como um dos principais fatores progndsticos em leucemias
agudas, sendo utilizada como marcador de resposta precoce a
quimioterapia e de risco de recaida. Fatores clinicos como
idade ao diagndstico, contagem de leucdcitos, tempo entre
sintomas e diagndstico também tém sido associados a
evolucao clinica. Objetivos: Avaliar a relacao entre niveis de
DRM no 19° dia de tratamento (D19) e o desfecho clinico (vivo
ou 6bito) em pacientes pedidatricos com leucemias agudas, e
também idade, contagem de leucdcitos e tempo até o diag-
néstico. Material e métodos: Estudo transversal descritivo, a
partir da andlise de prontudrios de pacientes diagnosticados
com Leucemia Linfobldstica Aguda (LLA), Leucemia Mieloide
Aguda (LMA) e Leucemia Linfoblastica de Linhagem T (LLAT).
Foram coletados varidveis clinicas, como idade ao diag-
néstico, contagem de leucdcitos, tempo entre sintomas e
diagnostico e DRM no D19. As variaveis foram avaliadas con-
forme o desfecho (vivo ou ébito). As analises estatisticas
foram realizadas no programa JAMOVI, versao 2.4, sendo
valor de p < 0,005 considerados significativos. Este estudo foi
devidamente aprovado pelo comité de ética e pesquisa em
humanos (CAAE: 47456221.0.0000.5526). Resultados: A amos-
tra incluiu 13 pacientes (10 vivos, 3 o6bitos). A mediana do
tempo entre sintomas e diagndstico foi de 30 dias no grupo
vivo e 15 dias no grupo 6bito. A idade ao diagnéstico apresen-
tou mediana de 7,5 anos entre vivos e 3 anos entre os dbitos.

A contagem de leucdcitos foi substancialmente mais elevada
no grupo o6bito (mediana de 68.200 pL) em comparagao aos
vivos (5.800 pL). Em relacao a DRM D19, o grupo 6bito apresen-
tou mediana de 0,170%, enquanto o grupo Vivo
apresentou 0,0076%. Apesar do numero reduzido de casos no
grupo oObito (especialmente para DRM, n=2), observou-se
padrao consistente com pior prognéstico. Discussao e con-
clusao: A hiperleucocitose e a DRM persistentemente elevada
no inicio do tratamento sao conhecidas por sua associacao
com maior risco de falha terapéutica e recaida. A idade pre-
coce também pode refletir subtipos de maior agressividade
biolégica. O tempo mais curto entre sintomas e diagndstico
nos casos fatais pode indicar doen¢a mais aguda ou de rdpida
progressao. Estes achados, mesmo em uma amostra redu-
zida, reforcam a importancia da estratificacao de risco pre-
coce em leucemias agudas corroborando dados da literatura.
Observou-se tendéncia de associacao entre maiores niveis de
DRM e pior desfecho clinico, bem como entre outros fatores
de risco (idade precoce, leucocitose elevada). Apesar da limi-
tacao amostral, os dados destacam a importancia da
avaliacao precoce da DRM e de marcadores clinicos no
prognostico de pacientes com leucemias agudas.
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Introducao: A Leucemia Linfoide Aguda (LLA) é caracterizada
pela infiltracao da medula éssea e acimulo de linfoblastos no
figado, baco e linfonodos. A recidiva desta doenca ocorre
quando as células leucémicas voltam a manifestar-se posteri-
ormente a um periodo de remissao. Descricao do caso: Este
trabalho origina de um estudo maior aprovado pelo CEP
(CAAE: 47456221.0.0000.5526). D.F.S., 7-anos, pardo, 25,5 kg,
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encaminhado para o setor de Onco-hematologia pediatrica da
Santa Casa da Misericérdia de Itabuna em 23/08/2021. Foi
admitido no hospital com queixa principal de diarreia e febre
frequente por quase 1 més. O paciente apresentou quadro
diarreico com evolugao de 30 dias, com fezes liquidas, amare-
ladas, sem muco ou sangue e relata episddios de eliminagao
de parasitas nas fezes, com frequéncia de 1 a 2 vezes ao dia.
Apresentou falta de apetite e vomitos recorrentes; hd trés
dias, houve eliminacao de parasito em episédio isolado de
vomito, desconforto ao urinar e palidez notada pela mae ha
15 dias. Foi medicado com antiparasitdrios (provavelmente
albendazol) e antibiético nao especificado. Havia recebido
transfusdo sanguinea em hospital anterior (Iguai), e devido a
piora dos sintomas, foi encaminhado para unidade de
referéncia. O diagnéstico de LLA foi confirmado em 22/09/
2022, por biépsia de medula dssea associada a imunofenoti-
pagem com perfil aberrante e foi evidenciado o subtipo B.
Exame de liquor inicial evidenciou 36,5 células (interpretacao
como acidente de pungao); novo liquor em 21/09/2021 mos-
trou-se normal. Imuno-histoquimica néo evidenciou excesso
de blastos. A resposta inicial ao tratamento mostrou Doenca
Residual Minima (DRM) negativa nos dias 19 e 22. O paciente
foi classificado como risco intermedidrio, uma vez que havia
feito uso prévio de corticoide antes do diagndstico. Houve
atraso na administracao de metotrexato e auséncia de PEG-
asparaginase por indisponibilidade na instituicdo. Apresen-
tou efeitos colaterais ao tratamento, como lesao cutanea em
local do Cateter Central de Insercao Periférica (PICC), hema-
turia microscdpica com politria e febre sem neutropenia. Evo-
luiu também com infeccoes das vias aéreas superiores e
escabiose. Em 28/02/2024, o quadro clinico permaneceu con-
stante e a DRM da semana 52 seguia negativa, mas o paciente
apresentou quadro de parasitose. No retorno em 25/02/2025
foi evidenciada recidiva medular (97% de infiltracao bldstica)
e testicular, sendo iniciado o protocolo St. Jude R15. Apesar da
reintroducdo do protocolo terapéutico especifico para
pacientes com LLA, o paciente evoluiu com piora clinica pro-
gressiva e faleceu em 17/04/2025. A recidiva na LLA é um
grande desafio terapéutico, especialmente com infiltracao
testicular, onde a quimioterapia tem menor eficacia. No caso
apresentado, fatores como inicio tardio do tratamento, falta
de medicamentos essenciais, infecgoes e parasitoses contrib-
uiram para o desfecho desfavordvel. A DRM negativa ao longo
do tratamento reforca a imprevisibilidade da recidiva e a
necessidade de estudos mais aprofundados sobre o tema.
Conclusao: Este caso evidencia os desafios do tratamento da
LLA pedidtrica, particularmente em regioes com limitacoes
estruturais e dificuldade de acesso a medicamentos. Apesar
da DRM negativa, fatores como infiltracao testicular,
infeccoes e comorbidades parasitdrias contribuiram para a
evolugao desfavoravel.
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Introducao: A Leucemia Linfoide Aguda (LLA) é um tipo de
cancer hematolégico, ocasionado pela proliferacao de células
anormais na medula 6ssea. A recidiva da doeng¢a ocorre
quando as células leucémicas desenvolvem resisténcia aos
medicamentos utilizados e reaparecem na medula 6ssea ou
em outras partes do corpo. Descricao do caso: Este trabalho
origina de um estudo maior aprovado pelo CEP (CAAE:
47456221.0.0000.5526). D.M.S., 7 anos, pardo, 19,3 kg, encamin-
hado para o setor de Onco-hematologia pedidtrica da Santa
Casa da Misericérdia de Itabuna em 24/08/2022. Relatou dor
generalizada em todo o corpo hd cerca de 11 dias, associado a
episédios de diarreia. Ao exame fisico, apresentava figado
palpavel a 3 cm do rebordo costal direito, sem esplenomega-
lia. Exames laboratoriais iniciais mostraram:
hemoglobina 6,3 g/dL; leucécitos 3.500 mm? (neutréfilos 33%)
e plaquetas 127.000 mm?>. Mielograma realizado em 25/08/
2022 evidenciou quadro compativel com LLA, confirmando o
diagnéstico. O tratamento foi iniciado em 26/08/2022. Durante
a fase de consolidacao, em dezembro de 2022, houve desabas-
tecimento de 6-mercaptopurina (Purinethol®). A medula
6ssea no Dia 35 (D35) mostrou hipocelularidade sem blastos,
e nova avaliacao em 27/10/2022 confirmou auséncia de
doenca residual. A biologia molecular identificou ganho do
braco PAR1 e a farmacocinética mostrou perfil de metaboliza-
dor normal. Em 10/03/2023, apds administracao de PEG-aspar-
aginase, o paciente desenvolveu reacao anafildtica moderada.
Em 11/07/2023, novo mielograma demonstrou auséncia de
infiltracao blastica. No entanto, em 13/03/2024, o exame de
Doenca Residual Minima (DRM) detectou positividade de
0,052%, sendo mantida a quimioterapia de manutencao. O
paciente evoluiu com neutropenia febril em 09/09/2024, sendo
internado. Em 16/09/2024, mielograma com imunofenotipa-
gem confirmou recidiva medular. Iniciou-se protocolo de
resgate R15 em 19/09/2024. Durante o tratamento, o paciente
apresentou ictericia em 10/10/2024 e, em 14/10/2024, evoluiu
com quadro de choque séptico. No dia 21/10/2024, a bilirru-
bina total encontrava-se em 23,3 mg/dL. Em 22/10/2024,
houve piora clinica com insuficiéncia respiratéria, sendo
instituida ventilagao mecanica. O 6bito ocorreu em 23/10/


https://doi.org/10.1016/j.htct.2025.105134

HEMATOL TRANSFUS CELL THER. 2025;47(S3):105052 53

2024. A recidiva na LLA é um dos principais desafios ter-
apéuticos na onco-hematologia pedidtrica, com taxas em
torno de 20%. No caso apresentado, a interrupgao no forneci-
mento da 6-mercaptopurina durante a consolidacao pode ter
comprometido a eficicia do tratamento, dado seu papel como
agente imunossupressor e antineoplasico. Também chama
atencao a deteccao de DRM na fase de manutencao, sugerindo
persisténcia de células leucémicas. A evolugao com infecgoes
graves, como neutropenia febril e choque séptico, agravou o
quadro clinico e contribuiu para o desfecho desfavoravel.
Conclusao: O presente caso evidencia as dificuldades no tra-
tamento da LLA pediatrica recidivada, especialmente diante
de falhas no abastecimento de medicamentos essenciais e da
necessidade de monitoramento continuo da DRM como ferra-
menta prognoéstica. Por fim, o caso ilustra a vulnerabilidade
de regioes menos assistidas, como o litoral Sul da Bahia, onde
questoes logisticas e socioeconoémicas impactam diretamente
a qualidade e a continuidade do cuidado oncoldgico
pediatrico.
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Introducao: E bem documentado na literatura cientifica um
incremento na sobrevida global de pacientes oncopedidtricos,
mediante avango da terapéutica. No entanto, barreiras a qual-
idade de vida sao observadas, denotando complicacoes tar-
dias a serem manejadas. Neste cendrio, beneficios do
exercicio fisico regular sao bem documentados em adultos,
deixando uma lacuna quanto a populacao pediatrica. Sendo
assim, o objetivo deste relato é apresentar dados preliminares
de um estudo em curso, o qual tem como objetivo a
estruturacao de um protocolo de exercicios com vistas a
aplicacdao em criancas e adolescentes. Descricao do caso:
Paciente masculino de 11 anos com obesidade grau I e diag-
néstico de Linfoma de Burkitt abdominal em follow-up apds
tratamento quimioterdpico realizou programa de exercicio
fisico com duracao de 3 meses, sessoes de 60 min online, 2
vezes na semana, supervisionado por profissional da educa-
cao fisica apéds liberacao médica. Inicialmente o paciente real-
izou testes (sentar e levantar 30 seg, caminhada de 6 min,
teste do dinamometro e questiondrio PedsQL moédulo cancer)
e tem aferidas dobras cutaneas, circunferéncias e IMC. Estas
avaliacoes foram repetidas ao fim do programa. O protocolo
consistiu em exercicios de aquecimento, forgca, aerébico e
alongamento e sao progredidos a cada més. As condicoes
clinicas e as contagens sanguineas foram monitoradas, nao

sendo realizados treinos em casos de infecgcoes agudas, febre,
mal estar, diarréia, vomitos e niveis de PLT <50.000, Hb <10 g/
dl ou Neu 5 x 10/1. Para calcular o percentual de gordura foi
utilizada a equacao de Slaughter e para o ganho de massa
muscular utilizou-se a Circunferéncia Muscular do Bragco
(CMB). O paciente realizou todas as sessoes propostas sem
intercorréncias. Ao final do programa, o teste de sentar e
levantar apresentou incremento em 20% de vezes executadas
e a distancia percorrida no teste de caminhada aumentou
8,7%. A CMB aumentou 0,6% e o percentual de gordura corpo-
ral reduziu dois pontos percentuais. Nao obteve impacto sig-
nificativo sobre o peso. O escore de qualidade de vida
melhorou em aproximadamente 10%. Conclusao: O caso
apresentado demonstra que a intervencao de exercicio fisico
é exequivel e segura, apresentando um impacto significativo
na melhora da qualidade de vida do paciente. Além disso,
apresenta potencial para melhorar a capacidade aerdbica e
muscular e auxiliar na modificacao da composi¢ao corporal.
Os beneficios observados sao consistentes com os relatados
anteriormente na literatura. A implementacao do programa
de exercicio fisico demonstrou impacto na aptidao fisica e na
qualidade de vida do paciente. Estes achados sugerem benefi-
cio da inclusao de programas de exercicio fisico como parte
integrante do tratamento hematolégico e oncolégico pedia-
trico e destacam a importancia da multidisciplinaridade para
o cuidado integrado do paciente.
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Introducao: A Leucemia Transitéria associada a Sindrome de
Down (LT-SD) é uma neoplasia mieloproliferativa de mielo-
poiese anormal que acomete cerca de 10% dos neonatos com
trissomia completa ou mosaicismo do cromossomo 21.
Embora sua apresentacao clinica possa mimetizar a de leuce-
mias agudas, a LT-SD se diferencia pelo seu curso autolimi-
tado, com regressao em semanas ou meses. No presente
relato, destaca-se a remissao espontanea da LT-SD em um
neonato com cardiopatia congénita complexa e instabilidade
hemodinamica, o que evidencia a possibilidade de evolucao
favordavel mesmo diante de quadros graves. Descricao do
caso: Neonato com peso de 3.440g, nascido de cesariana ele-
tiva a termo e filho de mae higida. Apresenta cariétipo confir-
mado para sindrome de Down e diagnéstico de tetralogia de
Fallot de md anatomia, caracterizada por comunicacao inter-
ventricular ampla, hipoplasia e atresia dos ramos pulmo-
nares, canal arterial tortuoso e valva adrtica ectasiada. Apds o
nascimento, manifestou cianose grave, exigindo reanimacao
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com intubagao orotraqueal e suporte ventilatério em Unidade
de Terapia Intensiva Neonatal. Nas horas subsequentes, evo-
luiu com choque hipovolémico sem resposta a expansao,
sendo instalado suporte Venoarterial com Oxigenacao por
Membrana Extracorpdrea (ECMO-VA) por canulacao cervical,
intensificada terapia medicamentosa e realizadas expansoes
com plasma e com albumina. Contudo, seguiu instdvel hemo-
dinamicamente. Em exames com menos de 24 horas de vida,
apresentou eritropenia (hemacias 2,52 x 10° pL), macrocitose
(VCM 120 fL), plaquetopenia (20.000 uL), leucocitose
(83.790 ul), 8% de eritroblastos, anisocitose e policromasia.
Evidenciou-se também 75% (62.843 nL) de blastos, sendo
levantada suspeita de LT-SD, a qual foi confirmada pela imu-
nofenotipagem do sangue periférico posteriormente. No
segundo dia de vida, ocorreu reversao da eritropenia
(hemdcias 3,85 x 10%/uL) e da macrocitose (VCM 95 fL), além
de reducao da leucocitose para 40.280 uL, acompanhada
por 82% (33.030 uL) de blastos. Com cinco dias, foi submetido
a cirurgia para correcao da cardiopatia congénita, necessi-
tando de infusao de concentrados de hemadcias e de plaquetas
para manejo de anemia e plaquetopenia. Do sexto ao décimo
dia, notou-se melhora progressiva dos parametros hema-
tolégicos, com queda da leucocitose para 21.630 uL e redugao
da blastemia para 11% (670 uL), sem terapéutica especifica
para LT-SD. Em vista da melhora clinica, procedeu-se a retir-
ada do ECMO-VA. No inicio da terceira semana de vida,
observou-se contagem de blastos de 1% (46 L) e de leucdcitos
de 4.610/uL. Ao final dessa mesma semana, constatou-se
remissao completa do quadro de disfungcao hematoldgica,
com exames demonstrando hemoglobina 13,8 g/dL,
hematdcrito 43,7% e plaquetas 380.000 pL. Diante da estabili-
dade clinica e laboratorial, o paciente recebeu alta da hemo-
dinamica, sendo encaminhado a enfermaria na quinta
semana. Conclusao: A evolugao favoravel, com remissao
espontanea da LT-SD em um curto intervalo de tempo,
ressalta nao apenas o cardter autolimitado da condicao, mas
também a importancia de uma condugao clinica multidisci-
plinar capaz de evitar intervencoes medicamentosas desne-
cessdrias, mesmo perante um cendrio clinico de alta
complexidade pela concomitancia da tetralogia de Fallot e da
instabilidade hemodinamica.
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Introducao: Criancas com Sindrome de Down (SD) tém um
risco 150 vezes maior de apresentar Leucemia Mieléide Aguda
(LMA) antes dos 5 anos de idade. A maioria dos casos relata-
dos de LMA associada a Sindrome de Down (SD), mostra uma
predominancia da leucemia megacarioblastica ou subtipo M7
segundo classificacao Franco-Americana-Britanica (FAB). His-
toricamente, o resultado em criangas com LMA-SD era con-
siderado ruim. Porém, atualmente, excelentes taxas de cura
foram alcancadas para LMA-SD usando protocolos de trata-
mento com dose reduzida, sem transplante de células-tronco
hematopoiéticas. Objetivos: Analisar o resultado terapéutico
em criancas portadoras de leucemia mieldide aguda e sin-
drome de Down. Material e métodos: Estudo retrospectivo
através da consulta aos prontudrios de criangas com LMA-SD,
tratadas conforme protocolo COG (Childrens Oncology Group)
A2971, no periodo entre 2018 a 2024. Resultados: Foram anali-
sadas 8 criancas entre 0 e 3 anos. A leucometria inicial variou
entre 7.530 e 65.630 leucdcitos/mm?, as plaquetas entre 14.000
e 351.000 mm?> e hemoglobina entre 6,2 e 12,8 g/dL. Nenhum
paciente apresentou infiltracao inicial no sistema nervoso
central. Todos os pacientes entraram em remissao clinica
completa apds 1° ciclo de quimioterapia. Apenas 1 paciente
morreu por refratariedade apds recaida medular isolada. A
sobrevida livre de eventos e global foi de 87,5% e 87,5%,
respectivamente. Discussao: O protocolo COG-A2971 trouxe
um grande incremento a sobrevida destes pacientes através
do uso reduzido de quimioterapia. O Centro Infantil Boldrini
conseguiu, mesmo com numero reduzido de pacientes, repro-
duzir os resultados publicados pelo grupo COG-A2971 4 e pelo
grupo alemao (BFM). Conclusao: Embora nosso numero de
pacientes tenha sido escasso pela raridade da doenca, nossos
resultados sao comparaveis aos resultados publicados por
dois grandes grupos de tratamento da LMA com sindrome de
Down da Europa e Estados Unidos.
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Introducao: A Leucemia Linfoide Aguda (LLA) é o cancer ped-
idtrico mais comum, com taxas de cura superiores a 90% em
paises de alta renda. No entanto, em contextos socioe-
condmicos menos favorecidos, a sobrevida é menor chegando
a 60% de cura. Objetivos: Avaliar os resultados do tratamento
da LLA Philadelphia negativo em criancas e adolescentes no
Centro Infantil Boldrini, tratados conforme protocolo AIEOP
BFM ALL 2009 modificado. Material e métodos: Estudo retro-
spectivo de pacientes entre 1 e 18 anos com diagndstico de
LLA de novo, negativos para t(9;22), tratados entre abril de
2018 e julho de 2025. A classificacao de risco foi baseada na
Doenca Residual Minima (DRM) realizada nos dias 15 e 33 e na
semana 12 de tratamento. Foram analisadas as taxas de
Sobrevida Global (SG), Sobrevida Livre de Eventos (SLE), taxa
de Obitos na inducao e em remissao. Resultados: Foram
incluidos 336 pacientes, sendo 150 (44,6%) femininos e 186
(55,35%) masculinos. Quanto ao subtipo imunoldgico, 283
(84,2%) eram B-derivados e 53 (15,7%) T-derivados. Na classi-
ficacao de risco das LLA-B, 198 (59,2%) foram baixo risco (BR-
B) e 83 (24,8%) alto risco (AR-B), ja na LLA T-derivada, 15 (4,4%)
foram baixo risco (BR-T) e 38 (11,3%) alto risco (AR-T). A SG em
3 anos para toda a coorte foi de 88,6% e a SLE em 3 anos foi de
83,9%. Nos pacientes de linhagem B a SG foi de 91,1 % e a SLE
de 86,8%. Quanto a derivacao T, a SG foi de 74,2% e a SLE
65,4%. Segundo a classificacao de risco, a BR-B teve 95,2% de
SG e 91,7% de SLE, AR-B teve 82,3% de SG e 75,6% de SLE. Para
as T-derivadas, a BR-T teve 100% de SG e 85,7% de SLE e a AR-
T teve 66,9% de SG e 61% de SLE. A coorte de todos os
pacientes de alto risco (imunofendtipos B e T) apresentou SG
de 77,8% e SLE de 71,4%. Na fase de indug¢ao ocorreram 3
obitos (0,89%) e 13 pacientes (3,86%) apresentaram O6bito em
remissao. Discussao e conclusao: Neste estudo observamos
taxas de SG e SLE inferiores as reportadas por grupos coopera-
tivos europeus e norte-americanos no tratamento da LLA.
Contudo, no subgrupo de BR-B, a taxa de SG observada em
nossa coorte (95%) foi comparavel ao grupo americano COG
(Childrens Oncology Group) em estudo recém-publicado, cujo
braco de tratamento baseado exclusivamente em quimiotera-
pia convencional apresentou SG de 87,9%. Em relacao ao
grupo de alto risco, os dados publicados pelo consércio
AIEOP-BFM, referentes ao protocolo 2009, demonstraram SG
de 84% e SLE de 75% no braco nao experimental. Em nossa
amostra, os pacientes desse mesmo subgrupo apresentaram
SG de 77,8% e SLE de 71,4%. No contexto da LLA-T, nossas
taxas de SG (74,2%) e SLE (65,4%) foram inferiores as

reportadas pelo protocolo AIEOP-BFM 2009, que alcangou SG
de 84,9% e SLE de 79,9%. Esses dados evidenciam que novas
propostas devem ser feitas para os subgrupos T derivados. E
importante destacar que a taxa de mortalidade durante a fase
de indugao foi inferior a 1%, valor comparavel com os resulta-
dos obtidos pelos principais grupos cooperativos internacio-
nais. Conclusao: Apesar das limitacoes socioeconomicas, é
possivel alcancar altas taxas de cura da LLA pedidtrica no
Brasil.
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Introducao: O sarcoma mieloide representa uma manifes-
tacao rara da Leucemia Mieloide Aguda (LMA), caracterizada
por infiltracao tumoral de blastos mieloides em local extra-
medular. Em pacientes pedidtricos pés Transplante de
Medula Ossea (TMO), sua ocorréncia é incomum e geralmente
associada a mutagoes de alto risco, como FLT3-ITD. A
apresentacao isolada, sem acometimento hematolégico ou
liquérico concomitante, impoe desafios diagndsticos e ter-
apeéuticos, exigindo abordagem individualizada e multidisci-
plinar. Descri¢ao do caso: Paciente do sexo feminino, 11 anos,
previamente diagnosticada com sindrome mielodisplasica
evoluindo para LMA, FLT3-ITD+, SNC 1, em 11/2023. Realizado
tratamento conforme protocolo GELMAI, atingindo DRM neg-
ativa apds o bloco ADE, e submetida a transplante de medula
6ssea alogénico aparentado em 08/2024. Em 04/2025, apresen-
tou recidiva extramedular isolada, sem comprometimento
medular ou liquérico, manifestada como massa expansiva
de 5,3 cm no seio maxilar direito, compativel com sarcoma
mieloide (cloroma), confirmada por histopatologia e imuno-
histoquimica. Iniciou quimioterapia de resgate com altas
doses de citarabina + fludarabina (bloco FLAG), evoluindo com
reducao parcial da lesao a imagem. Devido a impossibilidade
de abordagem cirurgica e considerando resposta terapéutica
parcial, procedido com radioterapia local, seguida por novo
ciclo quimioterapico de citarabina + venetoclax. A evolugao
foi marcada por episédios infecciosos graves, reacoes transfu-
sionais e aplasia grave apés QT intensiva, sendo necessario
ajuste de dose da citarabina (reduzida para 50%). Encontra-se
atualmente em vigilancia clinica, realizando radioterapia,
com programacao de novo transplante para consolidacao ter-
apéutica. Conclusao: O sarcoma mieloide é uma manifestacao
rara e agressiva da LMA, especialmente em criancas,
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representando recidiva extramedular isolada em até 8% dos
casos po6s TMO. Sua ocorréncia estd associada a mutacoes
desfavoraveis (ex., FLT3) e pior prognéstico. O tratamento
pode envolver quimioterapia sistémica intensiva, radiotera-
pia, ressec¢ao cirdrgica e, em casos selecionados, novo trans-
plante. A recidiva isolada pode preceder ou nao estar
acompanhada por blastos medulares, sendo essencial o diag-
néstico histolégico e a intervencao precoce. O caso descrito
destaca a importancia da vigilancia pés TMO e da atuacao
integrada entre servicos de referéncia, bem como a necessi-
dade de acesso rdpido a terapias de resgate, considerando
especialmente a raridade e gravidade do quadro.
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Introducao: Pacientes pedidtricos onco-hematolégicos com as
seguintes patologias, leucemia e linfomas, frequentemente
necessitam de procedimentos invasivos que demandam
suporte anestésico ao longo das diversas fases do tratamento
neoplasico. A formulacao de um plano anestésico seguro
exige precaugOes especificas devido as peculiaridades
fisiolégicas da infancia, a toxicidade decorrente dos quimio-
terdpicos, ao estado imunossuprimido e aos efeitos colaterais
dos quimioterapicos. Objetivos: Analisar os desafios e as par-
ticularidades do manejo desses pacientes, com énfase na
individualizacao e na seguranca do plano anestésico. Material
e métodos: Revisao da literatura baseada em artigos das bases
PubMed e LILACS, em inglés e portugués. Resultados: A maio-
ria dos estudos analisados evidenciou a necessidade de uma
avaliacao pré-anestésica para a personalizacdao do plano
anestésico, considerando os fatores de risco de cada paciente,
como toxicidades hematoldgicas, hepaticas e cardiacas.

Sendo assim, as principais técnicas anestésicas combinaram
a anestesia geral e sedacao com dexmedetomidina e ceta-
mina, sendo as melhores técnicas em anestesia intravenosa
total e uso de dextrocetamina com dexmedetomidina. Entre-
tanto, as interagcoes medicamentosas entre quimioterapicos e
agentes anestésicos podem representar riscos significativos,
especialmente em pacientes que utilizaram drogas com
potenciais complicacoes anestésicas, tais como ciclofosfa-
mida, doxorrubicina e vincristina. Além disso, nos casos de
plaquetopenia significativa e outros disturbios de fatores de
coagulacao, as técnicas neuroaxiais estao contra indicadas
devido ao risco aumentado de sangramento. Discussao e con-
clusao: A literatura ressalta a importancia do manejo person-
alizado para pacientes pediatricos onco- hematoldgicos
guiado por protocolos atualizados que avaliam os sinais de
coagulopatias, alteragoes hepaticas, renais e uma possivel
toxicidade cardiaca apds uso de antraciclinas. Antes de qual-
quer interven¢ao invasiva, é fundamental realizar uma
avaliacao completa, incluindo exames laboratoriais e comple-
mentares indicados conforme o histérico terapéutico, a fim
de que o anestesista possa ajustar a conduta de forma segura
e estar preparado para possiveis intercorréncias. Além disso,
uma sedacao estavel com a preservagao das vias aéreas e
uma estabilidade hemodinamica se mostrou eficaz ao usar a
combinacao de cetamina e dexmedetomidina. Ademais, as
interacoes medicamentosas podem oferecer riscos impor-
tantes. Entre as principais drogas associadas a complicacoes
estao a ciclofosfamida, que pode causar toxicidade hepatica e
renal, influenciando na escolha dos anestésicos intravenosos;
a doxorrubicina, conhecida por sua cardiotoxicidade, com
potencial de depressao miocdrdica; e a vincristina, que pode
provocar neuropatia periférica e prolongar os efeitos dos blo-
queadores neuromusculares. Em suma, a anestesia em
pacientes pedidtricos onco-hematolégicos representa um
desafio que requer atencao especializada. A limitacao princi-
pal dos estudos analisados é a escassez de ensaios clinicos
randomizados especificos para essa populacao, indicando a
necessidade de mais pesquisas prospectivas. Por isso, é fun-
damental implementar estratégias individualizadas e pro-
mover um trabalho multidisciplinar coordenado para
minimizar riscos e melhorar os resultados clinicos. Para
alcancar esse objetivo, é imprescindivel investir em pesquisas
e na construcdo de consensos cientificos que aprimorem a
seguranca anestésica, a qualidade do tratamento e a condicao
de vida desses pacientes.
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Introducao: A Leucemia Linfoide Aguda (LLA) é a neoplasia
pediatrica mais frequente, e a imunossupressao induzida
pela quimioterapia aumenta o risco de infecgoes oportunis-
tas. Em paises endémicos para Tuberculose (TB), como o Bra-
sil, é fundamental manter alto grau de suspeicao, pois em
criangcas imunocomprometidas a TB costuma ser paucibaci-
lar, tornando o diagnéstico um desafio clinico e laboratorial.
Apesar da relevancia clinica, existem poucos trabalhos na lit-
eratura descrevendo TB em criangas com LLA. Objetivos:
Descrever a apresentacao clinica, manejo e evolucao da
infecgcao por tuberculose durante o tratamento de LLA ped-
idtrica em um centro de referéncia. Material e métodos: Série
de seis casos descritos a partir de revisao de prontuarios
médicos de pacientes em tratamento para LLA que desenvol-
veram TB entre 2021-2024. Resultados: A média de idade dos
pacientes foi de 10,5 anos (5—16), sendo 67% do sexo mascu-
lino. As formas clinicas de TB incluiram pulmonar (67%), gan-
glionar cervical (17%) e intestinal (17%). O caso de TB
ganglionar teve o diagndstico por GeneXpert positivo. Dos
casos de TB pulmonar, trés apresentaram IGRA positivo e um
teve os testes (IGRA e GeneXpert) inconclusivos, sendo esta-
belecido o diagnéstico clinico-epidemiolégico e radiolégico. O
caso de TB intestinal foi confirmado por anatomopatoldgico
apés laparotomia de urgéncia por perfuracao intestinal.
Todos os pacientes estavam na fase de manutencao do trata-
mento para leucemia. Foram utilizados esquema com rifam-
picina, isoniazida, pirazinamida e etambutol (esquema RIPE)
por tempo médio de 6 meses. Nauseas leves foram o sintoma
mais relatado, sem toxicidades significativas relacionadas ao
uso concomitante da quimioterapia. Todos completaram o
tratamento com resolugao clinica e sem ébitos. Discussao e
conclusao: A sobreposicao clinica entre TB e LLA em pediatria
é um desafio diagnéstico, podendo ser confundida com mani-
festacoes da leucemia, toxicidade da quimioterapia ou outras
infeccoes. A ocorréncia de todos os casos na fase de man-
utengao sugere que, mesmo menos intensiva, essa etapa
mantém imunossupressao capaz de favorecer infecgcao
primadria ou reativacao de TB latente. A presenca de formas
extrapulmonares reforca a necessidade de considerar
apresentacoes atipicas, sobretudo em pacientes imunodepri-
midos de regides endémicas. Métodos como GeneXpert, IGRA
e anatomopatolégico foram uteis, mas o diagnoéstico clinico -
epidemiolégico segue fundamental na auséncia de con-
firmacao laboratorial. A suspeicao clinica, o inicio precoce do
tratamento e a manutencao programada da quimioterapia
foram determinantes para auséncia de ébitos e resolugcao dos
casos , reforcando a importancia de identificacao e inter-
vengao oportunas, associado a acompanhamento clinico rig-
oroso. A tuberculose deve ser considerada no diagnéstico
diferencial de infecgoes em criangas com LLA, uma vez que
pacientes pedidtricos imunossuprimidos podem ser até 40
vezes mais suscetiveis a infeccao por Mycobacterium tuberculo-
sis. O rastreio de familiares e contactantes é essencial, e, dia-
nte de apresentacgoOes atipicas ou limitacoes diagndsticas, o
tratamento empirico pode ser decisivo para permitir a contin-
uidade segura da quimioterapia e prevenir complicacoes
graves.
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Introducao: Os avangos terapéuticos no tratamento da Leuce-
mia Linfoblastica Aguda (LLA) nas ultimas décadas permi-
tiram um aumento expressivo na taxa de sobrevida,
principalmente com o uso de protocolos como o BFM 2009,
que estratifica os pacientes por risco (baixo, intermediario e
alto) através dos parametros: idade, contagem de leucdcitos,
imunofendtipo e resposta precoce ao tratamento avaliada
através da determinacao da Doenca Residual Minima (DRM)
em aspirado de medula éssea. DRM é considerada o fator
prognéstico mais robusto para LLA, de forma que niveis ele-
vados de DRM nos D15 e D35 estao associados a piores desfe-
chos. Objetivos: Avaliar o significado prognéstico com relacao
aos desfechos precoces e tardios do resultado da avaliacao da
DRM em medula éssea obtida no D15 em criancas e adoles-
centes com LLA. Material e métodos: Foram incluidos
pacientes com até 19 anos incompletos diagnosticados com
LLA entre 1° de agosto de 2018 e 30 de junho de 2025 em um
Centro de Oncologia Pedidtrica que atende exclusivamente
pelo Sistema Unico de Satde. As varidveis demograficas (sexo
e idade), clinicas (desfecho no D35, D180 e final de tratamento,
recaida, imunofendtipo e risco segundo os critérios do BFM-
2009) e laboratoriais (DRM D15, numero de blastos D15, DRM
D35, numero de blastos D35) foram obtidas dos prontudrios. A
DRM foi avaliada por citometria de fluxo. A Sobrevida Global
(SG) e a Sobrevida Livre de Eventos (SLE) foram analisadas em
dois momentos: D180 e D1000 desde o diagndstico. A andlise
estatistica incluiu o teste de Fisher para varidveis categéricas
e testes de T de Student ou Mann-Whitney para variaveis con-
tinuas. A SG e SLE foram estimadas pelo método de Kaplan-
Meier, com comparacao entre curvas pelo teste de log-rank. A
determinacao da razao de risco (HR) foi feita pelo modelo de
Cox. Utilizou-se o software RStudio versao 2025.05.1+513, con-
siderando-se significantes os valores de p =0,05. Resultados:
Foram considerados elegiveis 103 pacientes, mas 41 foram
excluidos devido a dados incompletos, tempo de seguimento
inferior a 180 dias ou abandono do seguimento. Foram avalia-
dos 62 pacientes, 42 apresentaram DRM positiva e 20 DRM
negativa no D15. A idade ao diagndstico foi a Unica variavel
com diferenca significativa entre os grupos (p=0,01). Na
analise de SG no D180 observou-se HR=1,74 para o grupo
com D15 positivo, sem significancia (p=0,48). Aos D1000 a
HR=3,16 (p=0,13). Quanto a SLE, resultados semelhantes
foram encontrados no D180, entretanto aos 3 D1000 o grupo
com DRM positiva no D15 apresentou HR =4,36; p=0,05). Ao
avaliar os pacientes com DRM positiva no D15 estratificados
por percentual de blastos (< 1%, 1-10% e > 10%) foram
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excluidos mais 5 pacientes por dados incompletos. Observou-
se associacao significativa com SG e SLE apenas aos D1000,
sendo que o grupo com > 10% apresentou risco 12,45 vezes
maior de 6bito (p=0,02) e 17,15 vezes de evento (p = 0,004) em
relacao ao <1%. Discussao e conclusao: A avaliacao da
medula 6ssea no D15 demonstrou valor prognéstico relevante
em criancas e adolescentes com LLA, reforcando seu papel
como marcador de alto risco para desfecho desfavoravel.
Esses achados sugerem que a avaliacao precoce da resposta
ao tratamento, no D15, possa ser ferramenta eficaz para pred-
izer desfechos.
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Introdugao: A Sindrome da Ativacao Macrofagica (SAM) é uma
complicacao grave da Artrite Idiopatica Juvenil Sistémica
(ATJS), caracterizada pela ativacdo desregulada de células-T
CD8+, NK e mieloides, resultando em uma tempestade de cit-
ocinas, com destaque para a IL-18. Essa interleucina apre-
senta niveis séricos extremamente elevados e livres, sendo
considerada tanto biomarcador quanto potencial fator causal
da hiperinflacao. Clinicamente, a SAM se manifesta com febre
persistente, exantema, trombocitopenia, anemia e alteracoes
hepaticas, podendo evoluir para faléncia multissistémica,
sendo que sua taxa de mortalidade varia entre 8% e 23%, e o
diagndstico precoce é essencial para evitar desfechos fatais.
Objetivos: Investigar a importancia do reconhecimento pre-
coce da SAM em pacientes com AlJS, destacando sua letali-
dade, os desafios diagndsticos e o papel da IL-18 como
biomarcador e alvo terapéutico. Material e métodos: Trata-se
de uma revisao integrativa por levantamento bibliografico
nas bases PubMed, Lilacs e SciELO. Os descritores utilizados
foram: “Macrophage Activation Syndrome”, “Rheumatic Diseases”
e “Arthritis, Juvenile”, conectados pelo operador booleano
“and”, com filtro dos dltimos 5 anos (2020—2025), nos idiomas
portugueés, espanhol e inglés. Foram identificados 32 artigos,
com selecao final de 6 referéncias apéds critérios de relevancia,
duplicidade e escopo. Discussao e conclusao: A maioria dos
casos de SAM ocorreu no inicio do diagnéstico da AJJS, dificul-
tando sua distingao da doenca de base. Os achados laborator-
iais mais frequentes incluiram hiperferritinemia acentuada,
trombocitopenia, elevacao de AST, ALT e dimero D, além de
reducao de fibrinogénio e VHS. A IL-18 mostrou-se elevada de
forma persistente mesmo apds a melhora clinica, desta-
cando-se como biomarcador confidvel e o tratamento com
metilprednisolona e ciclosporina apresentou bons resultados
clinicos. Outrossim, nenhum 6bito foi registrado quando
houve intervencao precoce, mas semelhanca clinica entre
SAM e AJJS ativa torna o diagndstico desafiador. A razao

ferritina/VHS >21,5 e a dosagem de IL-18 sao ferramentas
promissoras para a deteccao de modo mais precoce. Dito isso,
o reconhecimento precoce, aliado ao tratamento imunossu-
pressor intensivo, é essencial para reduzir a morbimortali-
dade. Estudos devem  concentrar-se no
desenvolvimento de estratégias diagndsticas mais sensiveis e
em terapias especificas, a fim de melhorar o prognéstico des-
ses pacientes pedidatricos.

futuros
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Introducao: A Leucemia Mieloide Aguda (LMA) é uma neopla-
sia hematoldgica agressiva, marcada pela proliferacao de pre-
cursores mieléides imaturos e associada a hospitalizacoes
prolongadas e alto risco de desnutricao. A reintrodugao ali-
mentar inadequada nesses pacientes pode levar a Sindrome
de Realimentacao (SR), alteracao metabdlica grave e poten-
cialmente fatal, ainda subdiagnosticada na prética clinica.
Objetivos: Relatar um caso de SR em paciente diagnosticado
com leucemia mieloide aguda com maturacao (LMA-M2).
Descricao do caso: Paciente masculino, 15 anos, com diag-
néstico de LMA-M2 em janeiro de 2025, com imunofenotipa-
gem compativel e presenca inicial de 56,8% de blastos na
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Medula Ossea (MO). Iniciou protocolo BFM LMA 2002 com
resposta lenta a inducao e consolidacao, mantendo positivi-
dade minima por imunofenotipagem até maio. Evoluiu com
infeccdo urindria grave por Klebsiella pneumoniae KPC, com
necessidade de desbridamento cirtrgico por balanopostite
necrosante e uso de antimicrobianos de amplo espectro.
Durante neutropenia profunda, apresentou quadro de ina-
peténcia severa, nduseas, vomitos e recusa alimentar, culmi-
nando em estado nutricional caquético. Apds tentativa de
reintroducao da dieta e planejamento para Nutricao Paren-
teral Total (NPT), evoluiu com critérios clinico-laboratoriais
de SR: hipocalemia (2,6 mEq/L), hipomagnesemia limitrofe
(1,94 mg/dL) e hipofosfatemia (1,85 mg/dL) e hipernatremia
(152 mEq/L), elevacao progressiva da proteina C reativa
(PCR >24 mg/dL). A Equipe Multidisciplinar de Terapia Nutri-
cional (EMTN) instituiu tiamina em dose terapéutica, suspen-
deu temporariamente o inicio da NPT e intensificou a
reposicao eletrolitica. A tomografia abdominal evidenciou
espessamento parietal anorretal, sugerindo colite neutropén-
ica. O paciente recebeu alta com orientacao de seguimento
ambulatorial. Discussao de caso: O principal gatilho da SR é a
rapida transicao do estado catabdlico para o anabdlico apds a
reintrodugao nutricional, com maior incidéncia em pacientes
criticos e alta letalidade em oncohematolégicos com
desnutricao severa submetidos a quimioterapia. Este caso
ilustra a complexidade do manejo nutricional em um adoles-
cente com LMA e infeccao multirresistente, evidenciando
como a SR pode contribuir para morbimortalidade em um
cenario ja fragilizado por pancitopenia e imunossupressao.
Critérios diagnésticos e sinais laboratoriais da SR incluem
principalmente a presenca de hipofosfatemia, hipocalemia e
hipomagnesemia, que refletem o desequilibrio eletrolitico
caracteristico da sindrome. A monitorizacao rigorosa desses
eletrdlitos é essencial para o diagndstico precoce e prevencao
de complicagdes graves associadas a realimentacao em
pacientes desnutridos. Conclusao: A detecgao precoce da SR,
com monitoramento rigoroso dos eletrdlitos e a
suplementacao de tiamina, associado a atuagao da EMTN, foi
crucial para controlar a descompensacao metabdlica e evitar
complicacoes. Este relato enfatiza a importancia da vigilancia
nutricional e metabdlica continua em pacientes com LMA,
destacando a SR como um aspecto critico no cuidado onco-
hematoldgico.
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Introducao: O cancer é a segunda principal causa de o6bito
entre criancas e adolescentes no Brasil, e a leucemia ocupa

lugar de destaque entre os tipos mais incidentes. A heteroge-
neidade no acesso ao diagnostico e ao tratamento reflete-se
em padroes distintos de mortalidade entre regides brasileiras.
O estado de Mato Grosso, marcado por grandes extensoes
agricolas, distancias geograficas expressivas e desigualdade
no acesso a saude, ainda carece de dados epidemiolégicos
consolidados sobre mortalidade por leucemia infantojuvenil.
Objetivos: Analisar a tendéncia de mortalidade por leucemia
em criancas e adolescentes de 1 a 19 anos no estado de Mato
Grosso entre os anos de 2000 e 2024. Material e métodos:
Estudo epidemiolégico retrospectivo, baseado em dados do
sistema publico DwWeb|SES-MT. Foram incluidos todos os
registros de 6bito por leucemia em individuos de 1 a 19 anos.
As variaveis analisadas incluiram faixa etaria, sexo, raga/cor
e tipo de leucemia. A andlise estatistica foi realizada com o
software Epi Info 7.2, incluindo testes de Qui-Quadrado e
regressao linear para andlise temporal. Resultados: Foram
registrados 316 débitos por leucemia no periodo, sendo 55,6%
do sexo masculino. A faixa etdria com maior numero de
mortes foi a de 15 a 19 anos (28,1%). Observou-se maior mor-
talidade entre pacientes pardos (50,9%) e brancos (42,7%). A
leucemia linféide foi o subtipo mais prevalente (64,9%),
seguida pela mieloide (34,5%). A andlise temporal evidenciou
tendéncia estdvel de mortalidade no periodo, sem aumento
significativo no nimero de ébitos ao longo dos anos. Apenas
a varidvel raca/cor apresentou associacao estatisticamente
significativa com a mortalidade (p<0,001). Discussao e Con-
clusao: Apesar da estabilidade na mortalidade ao longo de 25
anos, o perfil observado reflete desigualdades raciais e reforca
a importancia de politicas publicas voltadas a equidade no
acesso ao diagndstico e tratamento da leucemia pedidatrica,
especialmente considerando as diferencas culturais e dis-
tancias geograficas do estado. O estudo contribui para o
reconhecimento do perfil epidemioldgico regional e para a
formulacao de estratégias de enfrentamento mais eficazes,
contribuindo assim para o diagnéstico precoce e consequen-
temente um melhor progndstico do tipo de cancer mais
comum na populacao infanto-juvenil.
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Introducao: A Leucemia Linfoide Aguda (LLA) pedidtrica é
uma doenca geneticamente heterogénea, com multiplos sub-
tipos definidos por aneuploidias, translocacoes e mutacoes.
Apesar dessa diversidade, todos os pacientes recebem o
mesmo protocolo de quimioterapia, variando apenas na
intensidade conforme fatores clinicos, biolégicos e resposta
inicial, medida pela Doenca Residual Minima (DRM). Ainda
assim, mais de 20% dos pacientes recaem, mesmo apos tera-
pias intensivas, evidenciando a necessidade de abordagens
mais personalizadas. Na oncologia de precisao, as terapias
sao geralmente guiadas por alteracoes genéticas. Contudo,
nem todos os pacientes apresentam mutagoes trataveis e, fre-
quentemente, a biologia da resposta ao tratamento é mais
complexa do que apenas alteragcoes gendmicas. Além disso,
testes genéticos demandam alto custo, mao de obra especiali-
zada e estrutura pouco acessivel ao sistema publico brasileiro.
Objetivos: O objetivo desse trabalho foi desenvolver e aplicar
uma abordagem de medicina de precisao funcional baseada
em triagem de fdrmacos ex vivo, como alternativa para per-
sonalizagdo terapéutica em casos de LLA pedidtrica de dificil
tratamento. Material e métodos: Para isso, células leucémicas
obtidas do aspirado de medula 6ssea de pacientes pediatricos
com LLA foram cultivadas em co-cultura com células estro-
mais e expostas a um painel de 60 farmacos oncolégicos, em
cinco concentracoes diferentes, utilizando placas de 384
pocos. O efeito das drogas foi monitorado por microscopia
automatizada, que capturou imagens seriadas a cada 30 min-
utos durante 72 horas. Um software desenvolvido por nossos
colaboradores analisou os videos, detectando a morte celular
a partir da interrupcao dos movimentos de membrana. A
metodologia é rapida (entrega de resultados em menos de
uma semana), simples, custo-efetiva, escaldvel e nao requer
sequenciamento genético nem infraestrutura complexa.
Resultados: A abordagem foi validada in vitro,

correlacionando a resisténcia a glicocorticoides com a DRM
clinica, e também in vivo, utilizando modelos PDX, nos quais
maior sensibilidade aos corticoides no teste de farmacos pre-
viu maior sobrevida dos animais tratados. Até o momento,
110 amostras de LLA pedidtrica foram triadas, sendo 31 de
pacientes maus respondedores. Em todos esses casos de
maus respondedores, foi possivel identificar alternativas ter-
apéuticas personalizadas. Um exemplo foi a identificacao de
sensibilidade a inibidores de MEK em uma amostra de
segunda recaida pés transplante de medula dssea, resistente
a todos os quimioterapicos previamente utilizados. Discussao
e conclusao: Em resumo, apresentamos uma metodologia
inovadora de triagem funcional de farmacos ex vivo, capaz de
indicar alternativas terapéuticas mesmo na auséncia de
dados gendmicos, de forma rapida, escaldvel e de baixo custo.
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DOCUMENTARIO COMO ESTRATEGIA DE
SENSIBILIZAGAO PARA CONTINUIDADE
EDUCACIONAL NO CANCER INFANTOJUVENIL

M Coelho Bezerra Dantas #,

S Nogueira Fernandes Belchior®,

LK da Silva Barreto ¢, EM Campos Pereira 9,
Fj Mendong¢a ©, L Bezerra Dantas ?,

G Alves Neto ?, LF Reis Macedo®,

YC de Andreza Teles”

@ Associacdo Comunitdria Lucas Dantas (ACOLD),
Barbalha, CE, Brasil

® Centro de Hematologia e Hemoterapia do Ceard
(HEMOCE), Crato, CE, Brasil

¢ Centro Universitario Doutor Leao Sampaio
(UNILEAO),]uazeiro do Norte, CE, Brasil

9 Instituto Federal da Paraipa (IFPB), Jodo Pessoa,
PB, Brasil

Introducao: O produto educacional desenvolvido no ambito
do Mestrado Profissional em Ensino em Saude consistiu na
criagao do documentadrio intitulado “Vozes de Lucas Ferreira:
Desafios e Esperangas no Tratamento Oncolégico Infantil”,
originado dos achados da dissertacao sobre praticas pedagog-
icas em Organizacoes da Sociedade Civil (OSCs) para criancas
em tratamento oncolédgico prolongado. O documentario sur-
giu como resposta a necessidade identificada na pesquisa de
sensibilizar e mobilizar profissionais da saude, educacao e
gestores publicos quanto a urgéncia de politicas publicas que
garantam a continuidade do ensino formal adaptado a
criancas e adolescentes diagnosticados com cancer no Estado
do Ceard. Objetivos: Desenvolver um produto educacional em
formato de documentario como estratégia de sensibilizacao
para continuidade educacional no cancer infantojuvenil
Material e métodos: A producao audiovisual, de alta complex-
idade e teor inovador, foi concebida a partir da andlise quali-
tativa dos discursos de 20 familiares, obtidos por meio de
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grupos focais e entrevistas semiestruturadas com cuidadores
de criancas e adolescentes atendidos pela Associagao Comu-
nitdria Lucas Dantas (ACOLD) nas cidades de Barbalha e For-
taleza. Resultados: A andlise dos dados, baseada na Andlise
do Discurso (AD), revelou importantes lacunas na articulacao
entre as redes de saude e educacao, ao lado de boas praticas
como aulas remotas e visitas pedagdgicas. O documentdrio
estrutura-se na narrativa de histérias reais, com destaque
para o caso de Lucas Ferreira, cuja trajetéria exemplifica as
consequéncias do afastamento escolar e a forca de iniciativas
integradas para mitigd-las. O material apresenta entrevistas
com familiares, educadores e profissionais de saude, desta-
cando estratégias de enfrentamento e apoio, e buscando sen-
sibilizar para a construgcao de politicas publicas inclusivas.
Como desdobramento do impacto potencial do documentério,
foi elaborada e apresentada ao poder legislativo uma proposta
de projeto de lei de indicacao, visando assegurar, no ambito

estadual, o direito a continuidade do ensino formal a criangas
e adolescentes em tratamento de cancer. Discussao e con-
clusao: Este produto educacional, validado por banca acadé-
mica e disponivel em meio digital por QRCode, demonstra
alinhamento as diretrizes da CAPES ao associar produgcao
cientifica a contribuicoes praticas e inovadoras. O docu-
mentdrio possui alta replicabilidade em diferentes contextos
regionais e nacionais, configurando-se como instrumento
educativo e de mobilizagcao social para ampliacao do debate e
aprimoramento das politicas publicas no cuidado a criancas e
adolescentes em vulnerabilidade oncoldgica.
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