DOENCA MIELOPROLIFERATIVA TRANSITORIA EM

NCA

RECEM-NASCIDO COM FENOTIPO NORMAL E GATA1
POSITIVO E EVOLUCAO PARA LEUCEMIA MIELOIDE

HEMO,

AGUDA: RELATO DE CASO

INTRODUCAO

Estudos realizados com criancas portadores de sindrome de Down (SD)
demonstram que as mesmas apresentam um risco aumentado para o
desenvolvimento de certas doencas hematologicas, tais como a LLA, LMA,
SMD e sindrome mieloproliferativa transitoria neonatal( SMT). De acordo
com uma analise retrospectiva de estudos a mediana de idade de
diagnostico para SMT é de 10 dias. Se a crianca estiver assintomatica, nao é
necessario iniciar tratamento, uma vez que a maioria desses pacientes
entram em remissao espontanea. No caso de sintomatologia, terapia com
dose baixa de citarabina deve ser avaliado. Como existe um risco
aumentado (20% a 30%) para estes pacientes desenvolverem LMA nos
proximos anos (1-4 anos), reavaliacoes clinicas e laboratoriais devem ser
feitas para garantir o diagnostico precoce. Foi relatado que mutacoes
somaticas no GATA1 localizado no cromossomo X estao presentes tanto em
blastos de SMT quanto em LMA-M7 de criancas com SD.
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Figura 489-5 Desenvolvimento gradual da beucema miedoice ra sindrome de Down
iILM 50} apos a leucemia trangibora (LT), A LT surpe dos progenidores do figado felal » b » l
expandicas Como sesuitado da trissomia constitucional 21, fornecenda uma janela ,,,,,,...,,q [m | [ ———— i_.;:q Normal
ge oportumdade para 3 ocorrinci2 de mutacoes adquindas no falor de ranscricad .
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Agumas Crancas precsam do tralamenio por Causa de sintomas graves relacxnnados 2
LT. Aproomadamente 20% das cnancas com LT desemepivem subsequentemente a LM
S0, 0 gue exge ackssos aducionali. (De Jwaan MC, Reinhagdt D, Hitrker J, VWas P Acule
heukemEas in children with Down syndrome, Padiatr Ciin Mafth An 55:53-70, 2008.)

OBIJETIVO

Avaliar, diagnosticar e tratar de forma precoce as neoplasias mieldides
relacionadas a SD.

RELATO DE CASO

Paciente de 23 dias de vida internado no CTl do INCA em setembro de 2015
com hiperleucocitose (300.000) e bicitopenia (hb 8,8 plagquetas 16000).
Realizado imunofenotipagem de sangue periférico que mostrou a presenca
de 76,7% de células blasticas de fendtipo mieldide e diferenciacao
eritroide. Nao foi possivel realizar mielograma ao diagndstico devido as
complicacdes clinicas do paciente. A citogenética da medula ossea, por
bandeamento G, revelou o caridétipo 47,XY,+21 em 100% das metafases
analisadas. Estudos genomicos demonstraram uma mutacao do tipo
delacao no gene GATA1l, apesar do paciente nao apresentar nenhuma
alteracao somatica associada a SD. Quadro compativel com SMT do
lactente associada a trissomia do 21. Foi submetido a exsanguineo
transfusao durante 3 dias e iniciou citorreducao com citarabina. Fez 2
ciclos, sendo o ultimo em 13/10/2015, com resposta satisfatdria sendo
entao colocado em acompanhamento hematologico regular. Interna
novamente em fevereiro de 2016 com quadro de pneumonia, leucocitose e
trombocitopenia.

Figura 3 MNodelo mufu-sgp da bkeocomogbacse na 5D O scumalo de Mo (malupas anormal idades
genchicas ) canclera a evodugdo da LT para LM-51

Lamina de sangue periferico com 60% blastos. Mielograma compativel
com LMA M7. Imunofenotipagem com presenca de 41% de blastos
compativel com fendtipo megacariocitico, LMA M7. Iniciou Protocolo
AML- BFM 2004 em 19/02/16 com dose ajustada para paciente com
SD. Evoluiu com neutropénia febril prolongada com hemocultura de
sangue periféerico e cateter positivo para Klebisiela sp, KPC
multiresistente. Necessidade de nova internacao no CTIl devido a
parada cardio respiratoria apos crise convulsiva. Precisou de drogas
vasoativas e ventilacao mecanica. Impossibilidade de realizar novo
ASMO devido a quadro de broncoespasmo e impossibilidade de
sedacao. Paciente recebeu alta hospitalar com recuperacao das
citopenias periférica e sem blastos na periferia. Retornou ao hospital
com 2 meses apos alta. Reavaliacao de resposta com mielograma
evidenciou LMA M7 emremissao morfologica
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CONCLUSAO

Pacientes com diagnostico de SD tém um risco aumentado (10 a 20X)
de apresentar leucemia e mesmo aqueles sem fenotipo compativel
com a sindrome possuem 0 mesmo risco sendo que seu diagnostico
deve ser considerado e buscado nesses lactentes com alteracoes
hematologicas compativeis com SMT
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