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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.
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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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