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raca/cor, brancos e pardos foram os mais afetados, com 1.526
e 1.435 dbitos, respectivamente, somando 86,65% do total.
Além disso, um estudo apontou prevaléncia de 23% de AN em
gestantes brasileiras, sendo a Anemia Ferropriva (AF) a princi-
pal causa. Apesar de o SE apresentar os maiores nimeros
absolutos de 6bitos por AN no Brasil, o NE registrou os maiores
coeficientes proporcionais devido a populacao total de cada
regiao, indicando uma sobrecarga persistente em territérios
historicamente marcados pela IA e menor cobertura assisten-
cial. Essa alta prevaléncia no NE sugere disparidades socioe-
conomicas, como menor acesso a servicos de saude, dieta
inadequada e maior incidéncia de doencas infecciosas, que
agravam a anemia. A predominancia feminina (50,27%) e a
prevaléncia de 23% em gestantes reforcam a vulnerabilidade
de mulheres, especialmente devido a AF, associada a necessi-
dades nutricionais elevadas na gravidez. A concentracao de
obitos em idosos (48,93%) pode indicar comorbidades e fragili-
dade na atenc¢ao primdria. A distribuicao racial (brancos e par-
dos, 86,65%) reflete a demografia, mas também é possivel
subnotificacdao em grupos minoritdrios. A investigacao dos
obitos por AN revelou padroes marcados por desigualdades de
sexo, idade e regiao, refletindo o impacto direto de fatores
socioecondmicos e da IA. A maior vulnerabilidade de ges-
tantes, idosos e populagoes do NE evidencia falhas na atencao
basica e na equidade do acesso a saude. E crucial investir em
politicas publicas de nutricao e saude para reduzir essas desi-
gualdades. A repeticao desse perfil ao longo do periodo anali-
sado, sem redugao consistente nos indicadores, aponta falhas
nas estratégias atuais de enfrentamento a doenca.
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Introdugcao: A Esferocitose Hereditdria (EH) é uma Anemia
Hemolitica (AH) congénita causada por defeitos nas proteinas
do citoesqueleto da membrana dos eritrécitos, resultando na
formacao de esferdcitos e destruicao precoce dessas células
no bago. As formas autossomicas dominantes estao frequen-
temente associadas aos genes SPTB (B-espectrina) e ANK1
(Anquirina). A apresentacao clinica varia, e os exames labora-
toriais nem sempre sao conclusivos. Nesses casos, o Sequen-
ciamento de Nova Geracao (NGS) tem se mostrado util para
confirmar o diagndstico e orientar condutas. Descricao do
caso: Objetivo: Relatar caso de pac tratada como AH autoi-
mune, no qual investigacao genética revelou mutacao no
gene SPTB, variante NM_001355436.2:c.3203A>G:p.

(GIn1068Arg), de significado clinico indeterminado, em heter-
ozigose. MM: Pac mulher, 49 anos, avaliada por anemia hemo-
litica autoimune diagnosticada ha 4 meses, uso de acido félico
e prednisona 40 mg (sem resposta). De antecedentes, tinha
cirurgia baridtrica. EF: facies cushingdide, descorada 2+/4,
ictericia +/4, sem outras alteragcoes. Laboratorialmente, trazia
HMG com Hb 9,1 VCM 106 RDW 13.9 (macrocitose) Leucéc
13550 neutrdf 8889 eosino 54 basoéfilos 54 linféc 3604 plaque-
tas 177.000 reticul 227.000 reticul 8.1% TAD negativo PAI nega-
tivo EFH A1l 97.4% A2 2.3% Fetal 0.3% ferritina 697 saturacao
28.46% EFP ausente bilirub ind 1,46 DHL 265 (246) vitamina
B12 1333 4cido fdlico 17.05. Optado por revisitar e ampliar
investigacao diagndstica, desmame de corticéide em razao do
tratamento sem resposta (dose usada +-0.7 mg/kg/dia), e
improvavel AHAI coombs negativa. De relevante, mantinha
padrao hemolitico, sangue periférico com raros esferdcitos
com intensa policromasia Hb 9,3 VCM 113), e a paciente apre-
sentava queda de Hb em quadros infecciosos (fez ITU de repe-
ticao). Laboratorialmente, tinha deficiéncia de cobre que foi
tratada sem melhora da hemodlise, B12, folato e perfil do ferro
normais, TAD IgG, IgA, IgM, C3c e C3d negativos. Descartado
eritroenzimopatia, paciente nao conseguiu realizar teste da
resisténcia globular por indisponibilidade e optamos por real-
izar painel genético para anemias hemoliticas congénitas (44
genes analisados) em laboratdrio de referéncia, cujo resultado
identificou uma mutacdo do gene SPTB em heterozigose
(42,19%), classificada como de significado clinico indetermi-
nado. Paciente segue estavel, chegou a normalizacao de Hb, e
apresenta episédios de hemoélise leve em quadros infecciosos.
Discussao: O caso ilustra uma paciente com hemolise persis-
tente e Coombs negativo, inicialmente tratada como AHAI, com
periodos de hemodlise relacionados a infeccao. A presenca da
mutacao no gene SPTB, variante NM_001355436.2:c.3203A>G:p.
(GIn1068Arg), embora considerada de significado clinico indeter-
minado, tem relacdo etiopatogéncia com EH pois o gene SPTB
codifica a espectrina beta e mutagcoes podem levar a degradacao
do mRNA ou producao de proteinas defeituosas, gerando
hemodlise. Mesmo sendo uma variante de significado incerto, o
contexto clinico favorece a relevancia diagnéstica. Ademais,
nenhuma outra causa de hemodlise foi identificada. Conclusao:
A mutacao identificada reforca a importancia da analise gené-
tica na investigacao de anemias hemoliticas, permitindo diag-
nostico mais preciso, terapias ineficazes e com efeitos adversos
graves, com possivel ampliacao de banco de dados genéticos e
melhor entendimento etiopatogénico da doenca.
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Introducao: Os basoéfilos representam um importante tema de
estudo na hematologia, especialmente ao se investigar a
relacao entre suas alteragoes funcionais e quantitativas e seu
papel em diversas doengas como urticdria, dermatite atépica
e cancer. Apesar de sua ampla aplicabilidade clinica, o campo
ainda carece de revisoes que sintetizem o conhecimento dis-
ponivel, tornando-o mais acessivel e integrando-o a pratica
hematolégica. Objetivos: Analisar criticamente a literatura
cientifica sobre disttrbios basofilicos, com foco em suas cau-
sas, manifestacoes clinicas e implicacoes diagnosticas. Mate-
rial e métodos: Realizou-se uma revisao da literatura nas
bases de dados PubMed, BVS e Web of Science, com pub-
licagoes de 2020 a 2025. Os descritores utilizados, dos vocab-
uldrios DeCS/MeSH, foram: “Basoéfilos” (Basophils), “Disturbios
dos Baséfilos” (Basophil Disorders) e “Basofilia” (Basophilia),
combinados por meio dos operadores booleanos "AND" e
"OR". Foram identificados 388 artigos; apds a aplicacdao dos
critérios de inclusao e exclusao e a remogao de duplicatas, 13
estudos foram selecionados para compor a andlise critica.
Discussao e conclusao: Os estudos analisados destacam a
importancia dos basoéfilos em diversas doencas, desde neo-
plasias mieloides a alergias e autoimunidades. Observou-se
que a basofilia pode indicar formas mais agressivas de neo-
plasias e que o marcador CD203c é util no prognéstico da Leu-
cemia Mieloide Cronica (LMC). Em testes clinicos, a
combinacao azacitidina + venetoclax demonstrou efeito ter-
apéutico promissor. Alteracoes em marcadores como SYK,
CD203c e CD63 associam-se a diferentes respostas basofilicas.
Em alergias e asma, testes com basofilos sao promissores
para prever reatividade clinica. O papel dos baséfilos na imu-
nidade, ainda pouco esclarecido, pode ser relevante em novas
estratégias terapéuticas. Diante desses achados, observa-se
que os disturbios dos baséfilos apresentam uma heterogenei-
dade clinica, englobando desde processos alérgicos até neo-
plasias hematolégicas. Em quadros alérgicos, observa-se uma
ativacao basal aumentada dos baséfilos em certos subtipos,
enquanto a responsividade mediada por IgE pode ser redu-
zida, como ocorre na urticaria cronica espontanea. Em
doencas autoimunes, a ativacao seletiva dessas células mos-
trou uma relagao inversa com o status ACPA, indicando utili-
dade na previsao da gravidade e evolucao da doenca. J4 nas
neoplasias hematoldgicas, especialmente nas sindromes
mieloproliferativas, a expressao de marcadores como triptase
e CD203c pelos basdfilos desafia os critérios diagnésticos tra-
dicionais, pois a triptase, antes considerada exclusiva de
mastdcitos, também pode ser expressa por baséfilos neoplési-
cos, e 0 CD203c facilita a identificacao de células imaturas de
dificil deteccao por métodos usuais. Além disso, mutacoes
como STATSB e leucemias basofilicas parecem ter relacao
com a evolugao clinica desfavoravel, evidenciando a necessi-
dade de maior precisao na identificagao dessas células.
Assim, a literatura analisada evidencia o amplo papel dos
basoéfilos em contextos alérgicos, autoimunes e oncolégicos.
Alteracoes em sua atividade, os marcadores de superficie e
seu comportamento funcional se apresentam com um poten-
cial valor diagndstico e terapéutico. A heterogeneidade dos
disturbios exige maior atencao clinica e laboratorial, com
enfoque em doencas de evolucdo atipica. A organizacao sis-
temdtica do conhecimento contribui para um melhor

entendimento dos basdfilos e direciona abordagens mais pre-
cisas e personalizadas.
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Introducgao: A Doenca de Gaucher é uma condi¢ao lisossomal
hereditaria, de transmissao autossOmica recessiva, causada
por mutagoes no gene GBA1, que levam ao acimulo lisosso-
mal de glicocerebrosideo. A forma tipo 1 é a variante nao neu-
ropatica mais frequente, usualmente associada a
hepatoesplenomegalia, trombocitopenia e alteracoes ésseas
progressivas. Apresentacoes iniciais com lesoes 6sseas e sem
visceromegalias, como neste caso, sao incomuns e frequente-
mente retardam o diagndstico. A ferritina aumentada, sem
inflamacao ou siderose, é atribuida a ativacao macrofagica
cronica. A biépsia medular, embora nao obrigatdria, é valiosa
quando exames moleculares nao estdo disponiveis, permi-
tindo caracterizacao morfolégica classica das células de
Gaucher, com aspecto de “seda molhada” e citoplasma fibri-
lar. Afastam-se diagndsticos diferenciais como histiocitose ou
sindromes mielodisplésicas pelo imunofendtipo e auséncia
de displasia. O inicio precoce da reposicao enzimatica reduz
complicacoes dsseas, hematoldgicas e melhora a sobrevida a
longo prazo. Descricao do caso: Paciente do sexo masculino
de 36 anosAws, professor, encaminhado ao hematologista
por hiperferritinemia (1.900 ng/mL) e plaquetopenia
(29.000 mm?). Referia histérico de tumor ésseo benigno resse-
cado e apresentava fratura por estresse do fémur esquerdo
apos esforgo fisico leve. Negava sintomas sistémicos ou infec-
ciosos. Ao exame fisico, sem visceromegalias, linfadenomega-
lia ou sinais hemorragicos. Relatou perda ponderal de 5 kg no
ultimo més, sem outras queixas. Exames laboratoriais eviden-
ciaram hemoglobina de 12 g/dL, ferritina 1.900 ng/mL, trans-
ferrina saturada 32%, LDH e VHS normais. Sorologias,
autoanticorpos, painel mielodisplédsico e infecciosos negati-
vos. A bidpsia medular evidenciou grande quantidade de
células histiocitarias com amplo citoplasma, por vezes com
estrias e aspecto de “seda molhada”, entre séries hematopoé-
ticas preservadas. Achados compativeis com Doenca de
Gaucher. Complementacao com painel imuno-histoquimico
evidenciou forte positividade para CD68 e CD163, além de
positividade difusa para lisozima, compativel com histidcitos
ativados. As células foram negativas para CDla e S100, afas-
tando histiocitose de Langerhans. A coloracao especial com
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