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Conclusao: A avaliacao clinica e laboratorial da associagao de
hemoglobinas variantes com a HbS é importante para deter-
minar se tais casos apresentarao alteracoes clinicas, hema-
tolégicas e sintomatologia de doenca falciforme. A associacao
HbS/Maputo, assim como a ja conhecida HbS/DPunjab, pode
causar doenca bastante grave. Esse conhecimento possui
implicacoes tanto individuais, quanto em termos de saude
publica. A nocao prévia de que determinada variante produza
fendtipo semelhante ao traco falciforme pode evitar ansie-
dade familiar e consultas desnecessarias. Por outro lado, se a
variante em questao determinar alteracoes clinicas e labora-
toriais significativas, deverao ser adotados protocolos de
doenca falciforme, como no caso descrito.
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Introducao: Os defeitos de membrana constituem causa
importante de anemia hemolitica. Dentre elas, a esferocitose
hereditaria é a mais comum, mas outros defeitos também sao
conhecidos, devendo ser considerados em caso paciente com
hemodlise de etiologia indefinida. Descricao do caso: Paciente
do sexo masculino, 8 anos, inicia em janeiro de 2024 com
febre associada a mialgia, astenia, nduseas, vomitos e cefa-
leia. No inicio de fevereiro, evoluiu com epistaxe volumosa.
Avaliado no servigo de saude e observada hepatoesplenome-
galia, além de anemia grave (Hb =3,5). Recebeu transfusao de
hemaécias e foi internado para propedéutica. A acompanhante
relatava que a crianca apresentava, desde os primeiros anos
de vida, palidez e aumento do volume abdominal. Pais nao
consanguineos, desconheciam doenc¢as hematoldgicas. A
propedéutica da internagcao revelou comemorativos labora-
toriais de hemdlise, com esferdcitos no esfregaco, eletroforese
de hemoglobina com padrao normal, teste para Leishmaniose
negativo. Feito mielograma que descartou leucemia. Nao
recebeu novas transfusoes durante a internacao. Recebeu alta
para investigacao ambulatorial, sendo encaminhado ao HC-
UFMG, mantendo alteracoes clinico-laboratoriais de hemol-
ise, incluindo ictericia discreta e esplenomegalia de grande
monta. Recebeu transfusao de concentrado de hemadcias em
outras duas ocasioes. Exames demonstraram curva de fragili-
dade osmotica imediata desviada para a esquerda e a poés
incubagao sem alteracoes; pesquisa de alfa talassemia sem
delecao dos genes da alfa-globina; dosagem de G6PD e piru-
vato-quinase normais; EMA negativo para esferocitose hered-
itaria. Foi realizada hematoscopia de sangue periférico, sendo
visualizada poiquilocitose e teste de sensibilidade térmica
mostrou fragilidade térmica aumentada. Hematoscopia da
mae com o0s mesmos achados. Assim, caracterizado

diagnostico de piropoiquilocitose hereditaria. Devido a man-
utencao de hemdlise importante com anemia grave, foi enca-
minhado para esplenectomia em marco/25. Paciente mantém
hemolise apds esplenectomia, mas apresentando hemoglo-
bina em tendéncia de ascensao e redug¢ao dos niveis de LDH.
Conclusao: A piropoiquilocitose hereditaria é uma doenca
rara, considerada uma variante grave da eliptocitose hered-
itaria e é um defeito de membrana causado por defeitos gen-
éticos na producdao da espectrina ou proteina 4.1R
(componente das “conexdes verticais” da membrana). E car-
acterizada por anemia (Hb 2-11 g/dL) e poiquilocitose
extrema, similar a vista nos grandes queimados, o que
nomeia a doenca. Tipicamente se expressa com hemodlise e
suas manifestacoes, além das consequéncias de anemia
cronica, como déficit de crescimento. A termossensibilidade
aumentada é marca tipica da doenga. Usualmente, a esple-
nectomia é indicada com os mesmos critérios que na esferoci-
tose hereditdria, e reduz significativamente a hemodlise,
elevando os niveis de hemoglobina para 10-14 g/dL. Essa enti-
dade clinica deve ser lembrada na investigacao etioldgica de
paciente com anemia hemolitica cronica, congénita, que mui-
tas vezes permanecem sem diagndstico ou recebem diag-
néstico tardio, podendo apresentar consequéncias
irreversiveis da anemia grave se conduzidos erroneamente.
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Introducao: As anemias megalobldsticas correspondem a um
grupo de doencas as quais apresentam alteracoes morfoldgi-
cas semelhantes no sangue periférico e na medula 6ssea, em
sua maioria causadas pela deficiéncia nutricional de acido
félico e/ou vitamina B12 (cianocobalamina) e mais raramente
fazendo parte do quadro clinico de erros inatos do metabo-
lismo. Descri¢cao do caso: Lactente encaminhado com 1 ano
de idade devido a bicitopenia (anemia/plaquetopenia) sem
visceromegalia/adenomegalias, sem alteracoes neuroldgicas.
Exame fisico sem alteracoes, exceto por palidez cutaneomu-
cosa. Realizado exames para propedéutica: Hb=9,9/27
(81,28,36); RDW=17,1; Pq=107.000 mm?> Lc=6.180
(31,0,1,63,5); Reticuldcitos = 4,3%; BT = 0,52; DHL = 4259 (< 618);
Coombs Direto negativo; dcido félico 20; Vitamina B12 < 159
(VR > 239); Fesérico 72; feritina 346; saturacao de
transferrina 30%; Ur = 31; Cr = 0,18; funcao hepatica sem alter-
acoes; dosagem vitamina B12 materna normal; mielograma
com MO 6ssea acentuadamente hipercelular com alteracoes
megaloblasticas nas trés séries; citogenética 46 XY. Iniciado
tratamento com vitamina B12, com correcao alteracoes hem-
atoldgicas. Suspensa reposicao da vitamina B12 apds 12
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meses de tratamento, mantendo B12 sérica dentro faixa nor-
malidade. Dois anos apds suspensao evoluiu novamente com
anemia e dosagem de vitamina B12 sérica de 83. Reiniciado
reposicdo, investigado sindrome de ma absorgcao e gastrite
autoimune, negativas. Mantida reposicao profildtica mensal e
solicitado painel genético: com presenca, em homozigose, de
variante descrita como NM_005142.3(CBLIF):c.183_186de;p.
(Met61llefs*8), classificada como patogénica, no gene CBLIF,
associado a deficiéncia de fator intrinseco(OMIM261000), de
heranca autossomica recessiva, compativel com diagndstico
deficiéncia congénita de fator intrinseco. Desde entao man-
tém reposicao de vitamina B12 mensal. Conclusao: A deficién-
cia hereditaria de fator intrinseco leva a diminuicao ou
auséncia de absorgao de vitamina B12 da dieta. Pacientes com
esse disturbio geralmente apresentam anemia megaloblds-
tica e atraso no desenvolvimento entre 1 e 5 anos de idade,
embora apresentacao tardia possa ocorrer. A cobalamina
sérica estd diminuida e acidemia metilmalonica/aciduria/
hiper-homocisteinemia/homocistintiria podem ocorrer, em
menor intensidade do que observado nos erros inatos do
metabolismo celular da cobalamina. Pouco menos de 100
criangas com deficiéncia hereditaria do fator intrinseco foram
relatadas na literatura e menos que 50-casos confirmados por
estudo molecular. A deficiéncia de fator intrinseco congénita
é muito rara, porém com bom progndstico se diagnostico pre-
coce e tratamento adequado (reposi¢ao de vitamina B12 intra-
muscular por toda a vida) no entanto, sem tratamento, o dano
neurolégico e complicacoes hematoldgicas progridem e
podem ser irreversiveis ou fatais.

Referéncias:

Watkins D, Rosenblatt DS. Inborn errors of cobalamin
absorption and metabolism. Am ] Med Genet C Semin Med
Genet. 2011:15;157C(1):33-44.

https://doi.org/10.1016/j.htct.2025.105083

ID — 3331

RELATO DE CASO: MIELOFIBROSE
AUTOIMUNE EM PACIENTE PEDIATRICO

MPdM Nogueira, MA Tostes, AC Brito,

CG Fernandes, FLA Rocha, LR de Carvalho,
LT Babeto, MK Campos, PC Rodrigue,

PdV Rezende, M Murao

Universidade Federal de Minas Gerais (UFMG), Belo
Horizonte, MG, Brasil

Introducao: A fibrose da medula éssea é um achado histopa-
tolégico, muitas vezes identificada durante investigacao de
citopenia. Pode ser clonal (MFPc) causada por mutagoes nos
genes JAK2/CALR/MPL ou autoimune (MFAI) condicao rara e
benigna, associada a doengas autoimunes. Descricao 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

pedidtrica ex.fisico palidez cutaneo/mucosa e esplenomegalia
leve; propedéutica: 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; 1gG2.115 (>pP97) e Imunofenotipagem de
linfécitos CD3 <pl0 (sem critérios imunodeficiéncia); FAN
neg; funcao hepatica, renal e ions sem alteragcoes; sorologias
negativas; JAK2 neg; BCR-ABLneg. PETSCAN: discreto hiper-
metabolismo linfonodos tordcicos SUV 7,33; linfonodos inter-
aorticocaval e para-adrtico esquerdos SUV 5,56, sem
caracterizar adenomegalia; hepatoesplenomegalia sem
hipercaptacao, MO sem hipercaptacao; Biépsia linfonodo
intra-abdominal: hiperplasia reacional, imunohistoquimica
negativa para neoplasia. Mielograma: levemente hipercelular,
dispoiese leve eritrocitica/granulocitica, série megacariocitica
maturacao preservada. Citogenética MO 46,XY. Bidépsia MO:
relacao tecido hemolinfopoiético/adiposo 80%/20%, série
granulocitica normocelular, série eritréide hipocelular, série
megacariocitica hipercelular/agregados frouxos; maturacao/
topografias preservadas. Depdsito discreto de ferro e fibrose
reticulinica grau 3. Imunohistoquimica: MPO+, TdT+, CD3+,
GgA+, CD34+, CD20+, PAX5+, CD68+; Positividade TdT em 10%
elementos precursores/hematogonias; Permeacao linféide
intersticial de células T/B com predominancia de células T;
Plasmocitose politipica leve intersticial. Diante dos achados
clinicos/laboratoriais compativeis com MFAI, uma vez que
hemograma sem leucocitose (auséncia de desvio escalonado,
basofilia/eosinofilia/monocitose) e trombocitose, avaliacao da
MO sem aumento de blastos/alteracoes compativeis com
MFPc. Iniciado prednisona (1 mg/kg/dia) com correcao das
alteracoes clinico e laboratoriais apds 4 semanas. No des-
mame houve retorno dos sintomas e alteracoes laboratoriais,
associado azatioprina, com melhora na 3?semana. Conclusao:
A MFAI apresenta fisiopatogenia nao completamente com-
preendida, caracterizando-se pela presenca de fibrose MO em
ambiente pré-inflamatério com hiperativacao linféide secre-
tando citocinas pro-fibréticas (TGF-g; I1-8; IFN-y).Manifes-
tacoes clinicas sao incomuns e geralmente associadas a
condicao de base, com citopenias e eplenomegalia leve/
ausente. Em criancas é comumente observada em portadores
de doengas autoimunes ou erros inatos da imunidade. O diag-
nostico é desafiador, e inclui achados caracteristicos na MO
(fibrose reticular leve/moderada; agregados linféides; ausén-
cia de eosinofilia/basofilia periférica, osteosclerose/alteracoes
osseas e displasia celulares), citopenia cronica associada a
doenca autoimune ou apenas evidéncia de autoanticorpos.
Apresenta  prognéstico favordavel e responde a
imunossupressao. A distincao entre MFAI e MFPc é de
extrema importancia uma vez que possuem progndstico e
tratamento diferentes.
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