
molecular heterogênea. Conclus~ao: A mielofibrose pedi�atrica

difere significativamente das formas adultas em aspectos

clínicos, histopatol�ogicos e gen�eticos, o que impacta direta-

mente na conduta terapêutica. A avaliaç~ao diagn�ostica ampla

�e essencial para orientar desde conduta expectante at�e trans-

plante de c�elulas-tronco hematopo�eticas, conforme a etiolo-

gia e evoluç~ao clínica.
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Introduç~ao: Doença de Rosai-Dorfman-Destombes (DRD) foi

descrita pela primeira vez em 1965 por Pierre Destombes ap�os

identificar 4-casos de adenomegalias cervicais n~ao dolorosas

em pacientes na �Africa do Sul. Em 1969, Juan Rosai e Ronald

Dorfman analisaram 34-casos da mesma apresentaç~ao sob o

nome de histiocitose sinusal com linfadenopatia maciça. �E

considerada uma histiocitose de c�elulas n~ao�Langerhans,de

aparecimento raro e caracterizada pela presença de adenopa-

tia cervical acentuada, podendo incluir locais como media-

stino, retroperitônio, axila e regi~ao inguinal, bem como sítios

extranodais.A doença tem distribuiç~ao 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 hip�oteses que incluem alteraç~oes de

car�ater imunol�ogico e/ou infecciosas. Este relato descreve o

caso da doença em criança pr�e-escolar, em seguimento por

nossa equipe, apresentando-se como linfadenopatia cervical

persistente. Descriç~ao do caso: Menina de 4-anos, raça negra,

evoluç~ao de 30-dias do surgimento de linfonodomegalias cer-

vicais �a direita, com aumento progressivo, m�oveis, coales-

centes, de consistência endurecida e a maior delas com

diâmetro de aproximadamente 4 cm. Negava febre ou outras

queixas, exame físico sem outras alteraç~oes. Pais levaram

para avaliaç~ao m�edica, sendo tratada com antibioticoterapia

por 10-dias, sem regress~ao, ao passo que foi ent~ao progra-

mada bi�opsia com objetivo de descartar doença linfoprolifera-

tiva. Realizado diagn�ostico atrav�es do estudo imuno-

histoquímico, destacando-se a presença de emperipolese,

marcador CD1a positivo e proteína S100 e negatividade para

BCL-2, caracterizando-se DRD. Demais exames laboratoriais e

de imagem para estadiamento, sem qualquer alteraç~ao.

Devido ao quadro de doença localizada, sem invas~ao em out-

ros sítios, optado pelo tratamento inicial com corticoterapia,

utilizando-se de prednisona na dose de 40 mg/m2. Ap�os

evoluç~ao de 4 semanas, observou-se que n~ao houve qualquer

mudança em relaç~ao �as características das linfonodomega-

lias, o que levou a discuss~ao e proposta de seguir com uso de

metotrexate 20 mg/m2 associado a mercaptopurina 50 mg/

m2. Fez uso do esquema sem resposta clínica, quando est~ao

caso foi discutido novamente com equipe de histiocitose do

Hospital Pequeno Príncipe e optado por iniciar o protocolo

LCH-IV, usando vimblastina associada a prednisona. Paciente

evoluiu com boa resposta clínica, mostrando involuç~ao signi-

ficativa dos gânglios e no momento encontra-se bem e em

fase de manutenç~ao do protocolo. Conclus~ao: A DRD �e uma

doença rara e heterogênea que apresenta muitos desafios.

Alguns pacientes podem se beneficiar da conduta expectante,

enquanto outros necessitam de intervenç~ao. Mais

de 1.000 relatos foram publicados na literatura inglesa; no

entanto, h�a falta de consenso quanto �a abordagem para o

manejo clínico mais adequado. O tratamento pode ser consid-

erado controverso com v�arias modalidades propostas, sem

uma �unica que determine a cura. Acompanhar e relatar casos

da doença torna-se uma forma importante de discuss~ao para

impulsionar diagn�osticos precisos, incluindo estudos molecu-

lares e propostas de consensos terapêuticos que auxiliem no

manejo de cada paciente.
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Introduç~ao: A Linfohistiocitose Hemofagocítica (LHH) �e uma

síndrome de ativaç~ao imunol�ogica desregulada, potencial-

mente fatal. Na forma familiar, associada a mutaç~oes em

genes relacionados �a citotoxicidade de linf�ocitos T e c�elulas

NK, a apresentaç~ao costuma ser sistêmica, precoce e grave.

Entretanto, casos raros com acometimento exclusivo do Sis-

tema Nervoso Central (SNC) foram descritos, com manifes-

taç~oes neurol�ogicas isoladas e ausência dos crit�erios cl�assicos
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de LHH. Tais casos podem ser subdiagnosticados, e a identi-

ficaç~ao gen�etica �e fundamental para o reconhecimento e

manejo adequados. Descriç~ao do caso: Paciente masculino,

11-anos, com epilepsia desde os 3-anos (�ultima crise em

2022), d�eficit cognitivo progressivo e sem hist�orico de febre

prolongada, organomegalias, citopenias ou infecç~oes recor-

rentes. Realizava acompanhamento neurol�ogico regular e

fazia uso contínuo de �acido valproico. Ressonâncias magn�eti-

cas de crânio realizadas aos 4 e 8 anos evidenciaram les~oes

inespecíficas em substância branca. Apresentava evoluç~ao

neurol�ogica lentamente progressiva. Exames laboratoriais

demonstraram ferritina 99 ng/mL, triglicerídeos 136 mg/dL,

fibrinogênio 122 mg/dL, LDH 249 U/L, PCR < 1 mg/L,

VSG 2 mm, e funç~ao hepatorrenal preservada. Sorologias vir-

ais (CMV, EBV, HIV, hepatites) foram negativas. O líquor apre-

sentava proteínas totais de 22,6 mg/dL, 1 c�elula/mm3 e

60 hem�acias. Durante investigaç~ao por quadro neurol�ogico

crônico, foi realizado painel gen�etico ampliado que identifi-

cou mutaç~ao bial�elica patogênica no gene PRF1, compatível

com forma familiar de LHH. Diante da ausência de crit�erios

sistêmicos e da presença de quadro neurol�ogico crônico asso-

ciado �a mutaç~ao em gene causador de LHH, foi estabelecida a

hip�otese de LHH familiar com apresentaç~ao isolada no SNC.

Conclus~ao: A LHH com acometimento isolado do SNC �e uma

apresentaç~ao rara, e requer alto grau de suspeiç~ao. Os sinto-

mas predominantes incluem convuls~oes, ataxia, dist�urbios

cognitivos e alteraç~oes de marcha. Ressonância magn�etica

geralmente revela les~oes multifocais hiperintensas em T2/

FLAIR na substância branca, por vezes com padr~ao semel-

hante ao observado em CLIPPERS. Alteraç~oes no líquor s~ao

discretas, podendo incluir proteinorraquia, pleocitose leve ou

bandas oligoclonais. Casos descritos demonstraram

associaç~ao com mutaç~oes bial�elicas em PRF1 ou UNC13D,

mesmo na ausência de hemofagocitose ou inflamaç~ao sistê-

mica. O tratamento pode incluir corticosteroides em altas

doses, imunossupressores, terapia intratecal e, quando h�a

confirmaç~ao gen�etica, Transplante alogênico de Medula
�Ossea (TMO), considerado terapêutica definitiva. Paciente

pedi�atrico com quadro neurol�ogico progressivo, epilepsia de

início precoce e identificaç~ao de mutaç~ao bial�elica em PRF1,

compatível com LHH familiar isolada do SNC. Este caso

ressalta a importância da avaliaç~ao gen�etica em pacientes

com dist�urbios neurol�ogicos atípicos e destaca a necessidade

de considerar variantes n~ao cl�assicas de LHH. O diagn�ostico

precoce pode permitir intervenç~ao terapêutica direcionada e

prevenir deterioraç~ao neurol�ogica irreversível.
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Introduç~ao: As Malformaç~oes Vasculares (MV) s~ao caracteri-

zadas por redes de vasos sanguíneos e/ou linf�aticos anormais

que se formam durante o desenvolvimento fetal. Essas

malformaç~oes s~ao subdivididas em de fluxo r�apido e de fluxo

lento. As Malformaç~oes Vasculares de Fuxo Lento (MVFL) s~ao

aquelas que n~ao possuem componente arterial. Indivíduos

com MVFL podem desenvolver coagulopatia de consumo,

denominada Coagulopatia Intravascular Localizada (CIL), car-

acterizada por elevaç~ao dos níveis de D-dímero, hipofibrino-

genemia e, por vezes, trombocitopenia. Essa ativaç~ao crônica

da coagulaç~ao, em conjunto com a formaç~ao de microtrom-

bos que se calcificam, formam fleb�olitos, acarretando sangra-

mentos, dor, limitaç~ao das atividades e piora da qualidade de

vida. Al�em disso, esses pacientes apresentam risco aumen-

tado para Trombose Venosa Profunda (TVP). Objetivos:

Descrever o perfil clínico e as complicaç~oes hemost�aticas em

crianças com MVFL, bem como suas estrat�egias de manejo.

Material e m�etodos: An�alise retrospectiva dos prontu�arios de

abril de 2016 a junho de 2025, avaliando dados demogr�aficos,

apresentaç~ao clínica, complicaç~oes e tratamentos de

pacientes pedi�atricos (0‒18 anos) com MV. Resultados:

59 crianças comMF foram avaliadas, 57 (87,7%) apresentavam

MVFL, sendo 35 com Síndrome de Klippel-Trenaunay (SKT).

Em relaç~ao 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-dímero 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 mm3). 70,4%

dos pacientes apresentaram ferropenia. 64,9% pacientes rela-

taram dor. As complicaç~oes incluíram celulite (43,9%), trom-

boflebite (52,6%) e TVP (54,4%). O manejo envolveu o uso de

sirolimus em 45,6% pacientes, antibi�otico profil�atico em

43,9%, heparina profil�atica em 31,6% e �acido acetilsalicílico

em 3,5%. As indicaç~oes para anticoagulaç~ao profil�atica

incluíram trombose pr�evia (77,3%), dor (36,4%) e CIL (31,8%).

Foi observada resposta terapêutica positiva em 91,7% dos

casos, considerada quando houve melhora da dor ou da CIL

ou n~ao recorrência de trombose. Discuss~ao e conclus~ao: O D-

dímero elevado em 98,1% sugere geraç~ao contínua de trom-

bina e ativaç~ao da fibrin�olise. Al�em disso, a associaç~ao com

hipofibrinogenemia e plaquetopenia reforça o risco

hemost�atico. A taxa de TVP (54,4%) foi significativamente
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