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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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