
meses de tratamento, mantendo B12 s�erica dentro faixa nor-

malidade. Dois anos ap�os suspens~ao evoluiu novamente com

anemia e dosagem de vitamina B12 s�erica de 83. Reiniciado

reposiç~ao, investigado síndrome de m�a absorç~ao e gastrite

autoimune, negativas. Mantida reposiç~ao profil�atica mensal e

solicitado painel gen�etico: com presença, em homozigose, de

variante descrita como NM_005142.3(CBLIF):c.183_186de;p.

(Met61Ilefs*8), classificada como patogênica, no gene CBLIF,

associado a deficiência de fator intrínseco(OMIM261000), de

herança autossômica recessiva, compatível com diagn�ostico

deficiência congênita de fator intrínseco. Desde ent~ao man-

t�em reposiç~ao de vitamina B12mensal. Conclus~ao: A deficiên-

cia heredit�aria de fator intrínseco leva a diminuiç~ao ou

ausência de absorç~ao de vitamina B12 da dieta. Pacientes com

esse dist�urbio geralmente apresentam anemia megalobl�as-

tica e atraso no desenvolvimento entre 1 e 5 anos de idade,

embora apresentaç~ao tardia possa ocorrer. A cobalamina

s�erica est�a diminuída e acidemia metilmalônica/acid�uria/

hiper-homocisteinemia/homocistin�uria podem ocorrer, em

menor intensidade do que observado nos erros inatos do

metabolismo celular da cobalamina. Pouco menos de 100

crianças com deficiência heredit�aria do fator intrínseco foram

relatadas na literatura e menos que 50-casos confirmados por

estudo molecular. A deficiência de fator intrínseco congênita

�e muito rara, por�em com bom progn�ostico se diagn�ostico pre-

coce e tratamento adequado (reposiç~ao de vitamina B12 intra-

muscular por toda a vida) no entanto, sem tratamento, o dano

neurol�ogico e complicaç~oes hematol�ogicas progridem e

podem ser irreversíveis ou fatais.
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Introduç~ao: A fibrose da medula �ossea �e um achado histopa-

tol�ogico, muitas vezes identificada durante investigaç~ao de

citopenia. Pode ser clonal (MFPc) causada por mutaç~oes nos

genes JAK2/CALR/MPL ou autoimune (MFAI) condiç~ao rara e

benigna, associada a doenças autoimunes. Descriç~ao 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

pedi�atrica ex.físico palidez cutâneo/mucosa e esplenomegalia

leve; propedêutica: 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; IgG2.115 (>pP97) e Imunofenotipagem de

linf�ocitos CD3 <p10 (sem crit�erios imunodeficiência); FAN

neg; funç~ao hep�atica, renal e íons sem alteraç~oes; sorologias

negativas; JAK2 neg; BCR-ABLneg. PETSCAN: discreto hiper-

metabolismo linfonodos tor�acicos SUV 7,33; linfonodos inter-

aorticocaval e para-a�ortico esquerdos SUV 5,56, sem

caracterizar adenomegalia; hepatoesplenomegalia sem

hipercaptaç~ao, MO sem hipercaptaç~ao; Bi�opsia linfonodo

intra-abdominal: hiperplasia reacional, imunohistoquímica

negativa para neoplasia. Mielograma: levemente hipercelular,

dispoiese leve eritrocítica/granulocítica, s�erie megacariocítica

maturaç~ao preservada. Citogen�etica MO 46,XY. Bi�opsia MO:

relaç~ao tecido hemolinfopoi�etico/adiposo 80%/20%, s�erie

granulocítica normocelular, s�erie eritr�oide hipocelular, s�erie

megacariocítica hipercelular/agregados frouxos; maturaç~ao/

topografias preservadas. Dep�osito discreto de ferro e fibrose

reticulínica grau 3. Imunohistoquímica: MPO+, TdT+, CD3+,

GgA+, CD34+, CD20+, PAX5+, CD68+; Positividade TdT em 10%

elementos precursores/hematogônias; Permeaç~ao linf�oide

intersticial de c�elulas T/B com predominância de c�elulas T;

Plasmocitose politípica leve intersticial. Diante dos achados

clínicos/laboratoriais compatíveis com MFAI, uma vez que

hemograma sem leucocitose (ausência de desvio escalonado,

basofilia/eosinofilia/monocitose) e trombocitose, avaliaç~ao da

MO sem aumento de blastos/alteraç~oes compatíveis com

MFPc. Iniciado prednisona (1 mg/kg/dia) com correç~ao das

alteraç~oes clínico e laboratoriais ap�os 4 semanas. No des-

mame houve retorno dos sintomas e alteraç~oes laboratoriais,

associado azatioprina, commelhora na 3�semana. Conclus~ao:

A MFAI apresenta fisiopatogenia n~ao completamente com-

preendida, caracterizando-se pela presença de fibrose MO em

ambiente pr�o-inflamat�orio com hiperativaç~ao linf�oide secre-

tando citocinas pr�o-fibr�oticas (TGF-b; Il-8; IFN-g).Manifes-

taç~oes clínicas s~ao incomuns e geralmente associadas a

condiç~ao de base, com citopenias e eplenomegalia leve/

ausente. Em crianças �e comumente observada em portadores

de doenças autoimunes ou erros inatos da imunidade. O diag-

n�ostico �e desafiador, e inclui achados característicos na MO

(fibrose reticular leve/moderada; agregados linf�oides; ausên-

cia de eosinofilia/basofilia perif�erica, osteosclerose/alteraç~oes

�osseas e displasia celulares), citopenia crônica associada a

doença autoimune ou apenas evidência de autoanticorpos.

Apresenta progn�ostico favor�avel e responde a

imunossupress~ao. A distinç~ao entre MFAI e MFPc �e de

extrema importância uma vez que possuem progn�ostico e

tratamento diferentes.
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