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Introducao: A Deficiéncia de Glicose 6 Fosfato Desidrogenase
(G6PD) é o defeito enzimatico mais comum, ligado ao
cromossomo X que pode resultar em hemélise apds doenca
aguda ou ingestao de substancias oxidantes. O gene exibe
grande polimorfismo resultando em manifestacoes da ativi-
dade enzimdtica de normal a gravemente deficiente (classi-
ficacao de I a V). O diagnéstico é feito por teste laboratoriais
de determinacao quantitativa, atividade enzimatica de G6PD
e/ou deteccao de mutacoes. Desde que a dosagem da G6PD
entrou para o teste de triagem neonatal ampliado, o nimero
de diagndsticos nos consultérios privados aumentou expo-
nencialmente. A partir disso, pediatras passaram a encamin-
har os pacientes aos hematopediatras para diagndstico
definitivo, maiores esclarecimentos aos familiares e acom-
panhamento, quando necessario. Objetivos: A partir de dados
do consultério privado, relatar o nimero de pacientes com
deficiéncia de G6PD detectada no teste do pezinho, testes
diagnésticos realizados, a sintomatologia e descrever as
duvidas mais frequentes dos pais bem como a fonte de
informacao antes da consulta e as implicacoes. Material e
métodos: Registro de todos os pacientes encaminhados ao
hematopediatra (consultas presenciais e on line) de marco
de 2023 a junho de 2025 em tabela Excel. Informacoes da
tabela: idade, teste do pezinho, dosagem sérica de G6PD con-
firmatéria, histérico de ictericia neonatal, solicitacao prévia
exames do pediatra assistente, tempo entre diagnéstico e pri-
meira consulta, conhecimento dos pais da lista de sub-
stancias, formacao profissional e fonte de informacao dos
mesmos. Discussao e conclusao: Registrados 38 lactentes
com idade entre 1 e 4 meses, 90% foi encaminhado do pedia-
tra assistente. 32 repetiram a dosagem da G6PD em papel fil-
tro com resultado semelhante ao primeiro teste, 6 dosaram
G6PD sérica, 60% com niveis intermedidrios e 2 pacientes
haviam coletado hemograma com reticuldcitos. 1/3 apresen-
tou ictericia e 1 necessitou de fototerapia, nao havendo
associacao quantitativa com a dosagem da enzima. Em 100%
dos casos pai e mae estavam presentes na consulta e todos
haviam pesquisado sobre a doeng¢a no Google, chegando a
consulta com algum conhecimento sobre a patologia. Dez
casais solicitaram a pesquisa da mutagao genética. Duvidas
mais frequentes: o que é hemolise? Qual medicagao utilizar
para febre? Risco de morte. Independente da formacao dos
pais (9 eram da drea de saude), questionamento sobre qual
lista de restricoes que deveriam seguir, qualidade de vida e
restricoes, ocorreu em 100% dos casos. No Brasil, a mutacao
mais encontrada e G6PD A-, especialmente em individuos de
ascendéncia africana, (presente nos 10 casos que pesqui-
saram) com manifestacao clinica mais branda e comumente
assintomadtica e literatura revelando pouca associacao a
hemodlise provocada por corantes. Hematopediatras tém
encontrado dificuldade para orientar e acalmar as familias
quanto a condugcao dos casos de deficiéncia de G6PD visto que

as informagoes encontradas em pesquisas na internet pelo
publico leigo nem sempre sao confidveis e angustiam. Inclu-
sive, qual lista seguir é um questionamento diario entre os
especialistas por isso, é necessdrio um guia padronizado de
informacoes baseada em pesquisas com gendtipo/fenétipo
brasileiro, bem com acompanhamento com especialista para
individualizar cada caso.
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Introducao: A citopenia é uma alteracao frequentemente
observada em hemogramas na faixa etdria pedidtrica. A Sin-
drome Mielodispladsica (SMD) é uma doenca hematoldgica
clonal rara da infancia que se caracteriza por citopenia persis-
tente em hemograma, dispoiese medular e um alto risco de
evolucao para leucemia mieloide aguda; doengcas como
infeccoes virais, deficiéncias vitaminicas, doencas autoi-
munes e erros inatos de imunidade figuram entre algumas
das condicoes de apresentacao clinica e laboratorial que se
assemelham a SMD e demandam diagnéstico diferencial. O
Grupo Cooperativo Brasileiro de Sindrome Mielodispldsica em
Pediatria (GCB-SMD-PED) recebe criancas com citopenia para
investigacao diagnéstica de SMD e diagnésticos diferenciais
que mimetizam seu quadro clinico e laboratorial inicial (nao
SMD). Objetivos: Caracterizar clinica e laboratorialmente
pacientes pediatricos com citopenia e diagndstico de nao
SMD. Material e métodos: Foi realizado um estudo transversal
descritivo, com coleta de dados retrospectiva, incluindo
pacientes de 0 a 18 anos completos, encaminhados ao GCB-
SMD-PED entre 2013 e 2023 com diagnéstico de nao SMD. Em
um primeiro momento foi realizada descrigao de dados socio-
demograficos, hemograma e analise morfolégica. Resultados:
172 pacientes foram incluidos com mediana de idade
de 4,9 anos (1-18 anos); 51,5% de género masculino e maioria
de etnia branca (68,3%). Foram avaliados pacientes das cinco
regioes brasileiras, e cerca da metade (46%) procedentes da
regiao sudeste, seguido da regiao nordeste (19%). Dos achados
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