
de ultrassonografia de aspecto habitual. Foi realizada trans-

fus~ao de concentrado de hem�acias e iniciada antibioticotera-

pia de largo espectro com cefepime e amicacina. Era primeiro

filho de casal n~ao-consanguíneo, m~ae com pr�e-natal com-

pleto, nascido de parto ces�area com 35 semanas, permaneceu

internado ap�os nascimento para realizar fototerapia devido �a

icterícia neonatal por incompatibilidade ABO/Rh. Realizou

teste do pezinho e triagens moleculares com resultados nor-

mais. Pai com diagn�ostico de diabetes tipo 1 e m~ae com viti-

ligo.Estava em aleitamento materno exclusivo e m~ae relatava

quadro demastite nomês anterior, tendo feito uso de cefalex-

ina e ibuprofeno. Aventada hip�otese em anemia hemolítica

auto-imune e interrogadas causas medicamentosas, infeccio-

sas,imunol�ogicas ou neopl�asicas. Realizou mielograma com

medula de aspecto hipercelular para idade, hiperplasia de

s�erie eritroide e megacariocítica. No quarto dia de internaç~ao

foi realizada dose de imunoglobulina 1 g/kg sem resposta,

seguida por pulsoterapia com metilprednisolona 30 mg/kg/

dia. Evoluiu em 48h com aumento progressivo do volume

abdominal, quando realizou tomografia de abdome mos-

trando formaç~ao expansiva heterogênea de limites parcial-

mente definidos, entremeadas por �areas hipodensas

provavelmente císticas de permeio, promovendo acentuada

alteraç~ao da morfologia hep�atica, traduzidas por lobulaç~ao

dos contornos hep�aticos e heterogeneidade parenquimatosa

adjacente, acometendo todo o lobo direito,

medindo 8,1£ 6,0£ 8,5 cm (vol 214,8 cm3). Solicitada

avaliaç~ao da hepatopediatria com indicaç~ao de bi�opsia hep�a-

tica. Devido �a necessidade de centro especializado no manejo

e tratamento, o menor foi transferido via secretaria de estado

de sa�ude atrav�es de UTI a�erea para o Hospital do Amor em

Barretos. Realizou bi�opsia hep�atica com histopatol�ogico reve-

lando tumor rabdoide e antes que conseguisse ressecç~ao e/ou

tratamento quimioter�apico, o menor veio a �obito por choque

hemorr�agico decorrente de laceraç~ao hep�atica. Conclus~ao: O

tumor rabdoide hep�atico �e uma neoplasia pedi�atrica extrema-

mente rara e agressiva,classificada dentro dos tumores rab-

doides malignos,que podem acontecer em diversos locais.A

sobrevida global �e muito baixa e com resposta pobre aos tra-

tamentos. Anemia grave pode ser manifestaç~ao paraneopl�a-

sica ou relacionada �a necrose tumoral.
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Introduç~ao: Pacientes com Síndrome de Down (SD) têm pre-

disposiç~ao ao desenvolvimento de Leucemias na infância,

apresentando um risco de 150 vezes maior para o desenvolvi-

mento de Leucemia Mieloide Aguda (LMA) at�e os 5 anos de

idade, devido a associaç~ao entre as condiç~oes moleculares da

trissomia, mutaç~oes oncogênicas e alteraç~oes epigen�eticas.

Cerca de 10% dos neonatos com SD tem uma condiç~ao transi-

t�oria, que pode ser silenciosa ou n~ao, denominada Mielopoi-

ese Anormal Transit�oria (TAM). Nesse caso, resolve-se

espontaneamente entre 3 e 6 meses, mas cerca de 20% dos

casos podem evoluir para Leucemia Mieloide da Síndrome de

Down (LM-SD). Um gene amplamente estudado nessa con-

diç~ao �e o GATA1, presente no cromossomo X, respons�avel por

codificar um fator de transcriç~ao essencial para a

diferenciaç~ao de c�elulas da linhagem hematopoi�etica. Objeti-

vos: Apresentar o perfil de pacientes pedi�atricos com diag-

n�ostico de Mielopoiese Anormal Transit�oria, a partir da

an�alise das amostras recebidas em um hospital pedi�atrico de

referência no período de 2019 a 2025. Material e m�etodos:

Realizado um estudo de coorte retrospectivo avaliando a ori-

gem das amostras recebidas por um hospital pedi�atrico

referência no diagn�ostico de TAM e LM-SD por meio de dados

disponíveis em formul�ario eletrônico. A detecç~ao das var-

iantes em GATA1 para diagn�ostico dos casos foi realizada por

meio da an�alise de sequenciamento do DNA pela metodologia

de Sanger. Resultados: Do total de 94 pacientes analisados,

17% eram provenientes do Distrito Federal, seguido por S~ao

Paulo, com 12,7%. Foram identificadas mais de 71 variantes

no gene GATA1, sendo principalmente duplicaç~oes e indels

(inserç~oes e/ou deleç~oes) localizadas majoritariamente no

�exon 2. Entre os pacientes avaliados, 42 (44,6%) receberam

diagn�ostico de Mielopoiese Transit�oria Anormal (TAM), sendo

que apenas 12 (28,5%) foram acompanhados longitudinal-

mente. Destes, 35,1% eram do sexo feminino e 64,8% do sexo

masculino, com m�edia de idade ao diagn�ostico de 3-meses,

sendo que os valores de leucometria estavam disponíveis

para 7 desses pacientes (58,3%), com m�edia de 17.000 mL (var-

iaç~ao: 2.450‒50.600 mL). Al�em disso, 63,3% apresentavam mais

de 20% de blastos nas amostras, entre sangue perif�erico e

medula �ossea. Dentre os casos acompanhados, 5 pacientes

(41,6%) apresentaram regress~ao espontânea do quadro,

enquanto 7 (58,3%) evoluíram para leucemia mieloide. Dis-

cuss~ao e conclus~ao: Divergente da literatura, o hospital apre-

sentou maior porcentagem de pacientes que progrediram

com o desenvolvimento da doença devido ao vi�es de recebi-

mento das amostras, sendo estas j�a previamente indicadas

pela sintomatologia dos pacientes. N~ao h�a conclus~oes sobre

os motivos para alguns pacientes remitirem de forma

espontânea, enquanto outros desenvolverem leucemia.

Alguns autores defendem que h�a relaç~ao com a desregulaç~ao

epigen�etica, bem como o desenvolvimento de variantes gen�e-

ticas adicionais nos clones leucêmicos, por�em ser~ao neces-

s�arios novos estudos mais aprofundados para a descoberta

dos principais fatores relacionados a essa transformaç~ao. O

acompanhamento do paciente nos primeiros meses de vida

at�e os 2 anos �e essencial, haja vista que h�a maior incidência

de transformaç~ao ocorre entre 1 e 2 anos.
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Introduç~ao: A LLA B �e um modelo de sucesso na oncologia

pedi�atrica, com taxas de sobrevida superiores a 90% em

grandes centros internacionais. Entretanto, pacientes que

n~ao respondem ao tratamento ou apresentam recidiva ainda

representam um desafio. Nas �ultimas d�ecadas a

caracterizaç~ao biol�ogica tem possibilitado a identificaç~ao de

novos subtipos de LLA-B e o desenvolvimento de ferramentas

terapêuticas, melhorando as perspectivas para os pacientes

com m�a resposta ao tratamento. No Brasil, a avaliaç~ao das

leucemias atrav�es de biologia molecular e sequenciamento

gen�etico �e restrita a alguns centros. Nesse contexto, surge a

necessidade da determinaç~ao dos subtipos biol�ogicos de LLA

B e da sua evoluç~ao em um centro de referência do país. Obje-

tivos: Caracterizaç~ao biol�ogica das LLA B em crianças atrav�es

da identificaç~ao de marcadores gen�eticos e moleculares

Descriç~ao da frequência de diferentes subtipos biol�ogicos

encontrados e comparaç~ao das frequências das alteraç~oes

biol�ogicas com as frequências descritas na literatura Avaliar a

correlaç~ao entre os diferentes subtipos biol�ogicos de LLA com

a avaliaç~ao de resposta ao tratamento (atrav�es de DRM) e com

o desfecho clínico. Material e m�etodos: Foram incluídos no

estudo pacientes com idade de 1 a 18 anos e diagn�ostico de

LLA-B, admitidos entre julho de 2018 e setembro de 2023. Os

pacientes receberam tratamento segundo dois protocolos:

BFM-ALLIC2009 modificado (julho de 2018 a agosto de 2022) e

GBTLI2021 (setembro de 2022 a setembro de 2023). Amostras

de MO foram avaliadas por imunofenotipagem (citômetro de

8 cores), citogen�etica convencional, RT-PCR (ETV6::RUNX1;

TCF3::PBX1, BCR::ABL1, rKMT2A, P2RY8::CRLF2), MLPA

(IKZF11, PAX5, ERG, iAMP21), RFLP e an�alise de fragmento cap-

ilar (mutaç~oes no FLT3). Foi estudada a correlaç~ao entre os

diferentes subtipos biol�ogicos de LLA B e os valores DRM, a

ocorrência de recaída e com taxas de Sobrevida Gobal (SG) e

Livre de Evento (SLE). Resultados: Foram avaliadas 156

pacientes consecutivos. Consideramos 14 subtipos distintos

de LLA B, nos quais foram enquadrados 86% dos casos. LLA

ETV6::RUNX1 (26%) e alta hiperdiploidia (19%) foram os subti-

pos mais comuns. Pacientes com IKFZ1plus (7%) apresen-

taram menor sobrevida global (SG 48%, p = 0,04, Log-rank

Mantel Cox). Alteraç~oes no PAX5 (16,6%) foram associadas a

maiores valores de DRM no D33 (p = 0,03, Mann Whitney),

maior chance de recidiva (teste exato de Fisher, p = 0,04) e

menor sobrevida (SG 33%, p = 0,005 e SLE 55,5% p = 0,01,).

Mutaç~ao TKD no FLT3 foi associada com recidiva (Teste exato

de Fisher, p = 0,04). Pacientes com rearranjo P2RY8::CRLF2

(n = 6) n~ao apresentaram evoluç~ao desfavor�avel. A SG foi igual

a 100%, 86% e 59% em pacientes tratados pelo BFM e classifi-

cados como baixo, intermedi�ario e alto risco respectivamente.

Infecç~ao foi a principal causa de �obito. Discuss~ao e conclus~ao:

A utilizaç~ao de metodologias ortogonais, mais acessíveis que

o NGS, possibilitou a caracterizaç~ao biol�ogica da LLA B na

maioria dos pacientes e pode ser ferramenta importante para

o manejo dos pacientes. A frequência dos marcadores biol�ogi-

cos foi semelhante aos dados da literatura. A evoluç~ao diver-

gente do esperado para alguns subtipos (como o rearranjo

CRLF2::P2RY8) reforça a importância da caracterizaç~ao das

LLA B em pacientes brasileiros. Faz-se necess�ario ampliar o

n�umero amostral e de avaliar novos marcadores que justifi-

quem amaior mortalidade por infecç~ao.
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Introduction: PEG-Asparaginase (PEG-ASNase) is critical in

treating pediatric Acute Lymphoblastic Leukemia (ALL).
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