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Resumo: A anemia de Diamond-Blackfan (DBA) consiste em uma aplasia pura de glébulos vermelhos
congénita e rara, identificada como a primeira ribossomopatia humana. Essa anemia é causada
por mutacBes nos genes das proteinas ribossdmicas (RP), 0 que gera defeito na maturagdo do
RNA ribossdmico (rRNA). As principais manifestacfes clinicas sdo a anemia hipoproliferativa
com inicio no primeiro ano de vida, associada a manifestagbes como palidez, retardo do
crescimento e as dificuldades de succéo; e cerca de 50% dos pacientes apresentam malformacoes
congénitas associadas. "Paciente masculino, 11 meses de idade, vem acompanhado da mae, a
qual refere que 0 mesmo apresenta palidez ha aproximadamente dois meses e que vem piorando
nos ultimos dias com adinamia e apatia. Ao exame fisico, apresenta palidez intensa (++++/4+),
anictérico e auséncia de adenomegalias e visceromegalias. A avaliagdo laboratoria evidenciou
eritrécitos 0,67 milhdes'mms3, hemoglobina 2,4 g/dL, hematéerito 6,8%, VCM 1015 fL,
plaguetometria de 514.000 mm3; teste de Coombs direto negativo e eletroforese de hemoglobina
apresentou de 8% de hemoglobina fetal. A ultrassonografia de abdome total, por sua vez, ndo
mostrou nenhuma alteracéo. Posteriormente, foi realizada a bidépsia de medula, confirmando o
diagndstico de aplasia pura de células vermelhas. O paciente foi submetido ao tratamento com
prednisona, respondendo adequadamente, sendo comprovado pelo novo hemograma que
evidenciou hemoglobina de 12 g/dL. """A anemia de Blackfan-Diamond € uma doenca
hematol 6gica rara e as principais alteragdes estdo relacionadas a anemia. A dificuldade no ganho
ponderal e malformacdes, principalmente deformidades craniofaciais e dos membros superiores,
também sdo manifestacOes clinicas associadas. O diagnostico se d& pela presenca de anemia
hipoproliferativa macrocitica, eventualmente normocitica, com hipoplasia eritréide na medula
0ssea, Cujos precursores eritroides representam menos de 5% da celularidade. Pode haver
hemoglobinafetal (HbF) e adenosina desaminase (eADA) aumentadas. M utacdes ou delecdes séo
identificadas em aproximadamente 70% dos casos, sendo a mutagdo no gene codificador da
proteina RPS19 a mais prevalente. Outros genes ribossomais como RPS24, RPS17, RPL54A,
RPL5, RPL11, RPS7, RPS10, RPS26, RPL26 foram descritos e mutagcdes envolvendo o fator de
transcricdo eritroide GATAL também estiveram envolvidas na doenca, com frequéncia menor. A
corticoterapia com prednisona na dose de 2mg/kg/dia, é a primeira opcéo terapéutica e € efetiva
em aproximadamente 80% dos casos relatados, porém sO o transplante de células tronco
hematopoiéticas com doador HLA compativel serd capaz de reverter os defeitos genéticos
envolvidos. Neste relato, observou-se que € imprescindivel o diagnéstico precoce para a
realizacdo do tratamento adequado e melhora do quadro clinico do paciente, 0 que reduz a
morbidade e mortalidade nos pacientes, evitando 0s regimes transfusionais e sobrecarga de ferro.
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