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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.

Referéncias:

Mishra L, Lee D, Ho KM. Incidence of factor XII deficiency in
critically ill patients with a prolonged activated partial throm-
boplastin time: a prospective observational study. Blood Coa-
gul Fibrinolysis. 2023;34(6):364-9.

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

ID — 2089

RELATO DE CASO DA HEMOGLOBINA S
ASSOCIADA A HEMOGLOBINA KOLN
(VAL98MET): CARACTERIZAGAO CLINICA E
LABORATORIAL

MdO Rezende ?, PdV Rezende ?, ACSe Silva ?,
MB Viana ?

& Universidade Federal de Minas Gerais (UFMG),
Belo Horizonte, MG, Brasil
® Fundacdo Hemominas, Belo Horizonte, MG, Brasil

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
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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.

https://doi.org/10.1016/j.htct.2025.105080

ID — 2884

RELATO DE CASO DA HEMOGLOBINA S
ASSOCIADA A HEMOGLOBINA MAPUTO
(ASP47TYR): CARACTERIZAGAO CLINICA E
LABORATORIAL

MdO Rezende 2, PAV Rezende ®, AK Vieira ?,
ACSE Silva® MB Viana

& Universidade Federal de Minas Gerais (UFMG),
Belo Horizonte, MG, Brasil
® Fundacdo Hemominas, Belo Horizonte, MG, Brasil

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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