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were reported. Given the severe bone marrow aplasia and
intrinsic hypersensitivity of LIG4 deficiency patients to geno-
toxic agents, the medical team recommended unrelated
donor HSCT with a reduced-intensity conditioning (RIC) pro-
tocol, based on recent clinical experience and established
guidelines. Preparatory steps for transplantation included
multidisciplinary evaluation, laboratory and imaging workup,
admission to a protective environment, placement of a cen-
tral venous catheter, and a conditioning regimen with fludar-
abine, thiotepa, and alemtuzumab. The treatment protocol
also included antimicrobial prophylaxis (acyclovir, micafun-
gin, sulfamethoxazole-trimethoprim), graft-versus-host dis-
ease (GVHD) prophylaxis (cyclosporine, mycophenolate
mofetil, cyclophosphamide), adjuvant therapies (oral laser
therapy and ursodeoxycholic acid), and continuous transfu-
sion support. The planned hospitalization is approximately
60 days, followed by 4—6 months of intensive outpatient mon-
itoring to assess for infections, GVHD, graft rejection, and chi-
merism. Given the severe bone marrow aplasia and intrinsic
hypersensitivity of LIG4 deficiency patients to genotoxic
agents, the medical team recommended unrelated donor
HSCT with a reduced-intensity conditioning (RIC) protocol,
based on recent clinical experience and established guide-
lines. Preparatory steps for transplantation included multidis-
ciplinary evaluation, laboratory and imaging workup,
admission to a protective environment, placement of a cen-
tral venous catheter, and a conditioning regimen with fludar-
abine, thiotepa, and alemtuzumab. Conclusion: This case
highlights the clinical complexity of LIG4 syndrome and the
value of personalized transplant strategies. Genetic counsel-
ing and early screening are essential in managing inherited
bone marrow failure syndromes.
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Introdugao: A linfo-histiocitose hemofagocitica (HLH) é uma
condicao hiper-inflamatéria grave e potencialmente fatal,
causada pela ativacao descontrolada de linfécitos T,
macroéfagos e células NK, resultando em tempestade de citoci-
nas, disfungao multiorganica e coagulopatias. Com etiologia
primadria (genética/familiar) ou secundaria (adquirida), sendo
a ultima mais comum e relacionada, por exemplo, com

infeccoes, neoplasias, imunodeficiéncias, doencas autoi-
munes e uso de certas medicacoes. O diagndstico precoce é
essencial para o inicio rdpido do tratamento e melhor progné-
stico. Relato de caso: Paciente de 82 anos, com diagndstico
prévio de leucemia mieloide aguda (LMA) secunddria a uma
leucemia mielomonocitica cronica (LMMC), pds-transplante
de células-tronco hematopoiéticas (TCTH) alogénico aparen-
tado em 2013, com interrup¢ao da imunossupressao em 2017.
Até o momento, sem sinais de doeng¢a do enxerto contra o
hospedeiro (DECH), com niveis de IgA, IgG, IgM, CD4 e CD8
dentro dos parametros da normalidade. Reside em um sitio
em Ilhabela (SP), sem relato epidemiolégico relevante. Em
2025, procurou atendimento por febre prolongada, pancitope-
nia, marcadores inflamatdrios elevados (PCR e ferritina), tri-
glicerideos elevados, fibrinogénio baixo, TGO/TGP elevados e
faléncia multiorganica. Em avaliacao medular, o mielograma
evidenciou uma medula dssea (MO) hipercelular nas trés
séries, com figuras de hematofagocitose presente e visual-
izacao direta de taquizoitos. A bidpsia da MO apresentava
pesquisa imuno-histoquimica positiva para toxoplasma. O
paciente apresentou risco de HLH de 93-96% segundo o
HScore, com 212 pontos. A investigacao infecciosa revelou
sorologia inicial com IgG baixa e IgM negativa, seguida de PCR
positivo para T. gondii. O teste de avidez foi baixo, e a repeti-
cao da sorologia demonstrou soroconversao com IgM
reagente, sugerindo infeccao aguda. Além disso, o PCR para T.
gondii no LCR positivo. Portanto, compativel com o diag-
néstico HLH secunddria a toxoplasmose disseminada. Em
uma anadlise retrospectiva, o paciente apresentava sorologia
para T. gondii com IgG em titulos baixos 9 meses apés o
TCTH. Conclusao: Em pacientes pés-TCTH alogénico, quadros
inflamatdrios sem foco infeccioso definido representam um
desafio diagndstico, com diferenciais importantes entre reci-
diva de LMA, HLH e infec¢oes oportunistas. No caso em ques-
tao, a toxoplasmose foi confirmada por PCR positivo e
presenca do parasita no mielograma, além de IgM reagente e
baixa avidez de IgG para T. Gondii. A interpretacao da avidez
¢é limitada nesse contexto, devido a disfungao imunoldgica
prolongada, sendo necessario analisar os resultados de forma
integrada. Interessante notar que, mesmo apds um longo
periodo p6s-TCTH, e na auséncia de sinais clinicos de imuno-
deficiéncia o mesmo apresentou uma infeccao oportunista
grave, sugerindo um comprometimento imune persistente. A
confirmacao da toxoplasmose aguda disseminada em nosso
paciente reforca a necessidade de vigilancia continua para
agentes infecciosos, mesmo anos apds o TCTH. Nestes casos,
é fundamental a sinergia entre a avaliacao clinica e laborato-
rial, uma vez que a interpretacao de testes soroldgicos e de
avidez para patégenos deve ser feita com cautela em
pacientes pds-TCTH, devido as alteracoes imunoldgicas que
podem comprometer a especificidade destes exames. Essa
abordagem multidisciplinar e o uso combinado de exames
sao essenciais para o diagndstico e tratamento eficaz, melhor-
ando o progndstico desses pacientes complexos.
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