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Resumo: Introducdo: A Trombocitopenia Amegacariocitica Congénita (TAC) € uma sindrome rara de
faléncia medular hereditéria, geramente de heranca autossdmica recessiva, caracterizada por
trombocitopenia grave desde o nascimento, auséncia ou acentuada reducdo de megacariécitos na
medula 6ssea e evolucdo progressiva para pancitopenia nainfancia. Esta associada a mutagtes no
gene MPL, responsavel pelo receptor de trombopoetina.<br>Objetivos. Recém-nascida a termo,
adequada para idade gestacional, nascida por cesariana, dificil extragdo, apresentou APGAR 3/9 e
necessidade de reanimagdo neonatal. Evoluiu com hematomas em face e conjuntivas, e recebeu
alta apos 48h em boa condicdo clinica. Com 6 dias de vida, retornou por crises convulsivas,
sendo instituido levetiracetam e fenobarbital. O hemograma evidenciou plaguetopenia grave
(7.000/mm3) e anemia. Tomografia craniana revelou dois volumosos hematomas cortico e
subcorticais supratentoriais a esquerda, com efeito expansivo e desvio de linha média. Foi
submetida a multiplas transfusfes, imunoglobulina intravenosa e corticoterapia, sem resposta
hematoldgica. O rastreio parainfecgdes congénitas foi negativo. Acompanhada por hematologia e
neurocirurgia, evoluiu sem novas crises, necessitando drenagem dos hematomas intracranianos.
Recebeu alta aos 2 meses de vida com plaguetas em ascensdo (79.000/mmg), porém apresentou
nova plaguetopenia grave (12.000/mmg3) oito dias apés. O mielograma inicial mostrou auséncia
de megacariicitos e exame subsequente revelou presenca muito reduzida, sem infiltracéo
andémala. Estabeleceu-se o diagnostico de TAC, com confirmacdo genética e bidpsia de medula
6ssea em andamento. TCLE assinado e encaminhado ao Comité de Etica <br>Metodologia:
<br>Resultados: A TAC deve ser considerada em recém-nascidos com plaguetopenia grave
persistente e refratéria ao tratamento habitual. O diagndstico diferencial inclui trombocitopenia
aloimune neonatal, infeccBes congénitas e sindromes hereditarias de plaguetopenia. A auséncia
ou reducdo significativa de megacariécitos no mielograma € caracteristica, e a confirmacédo
ocorre pelaidentificacdo de mutagdes no MPL. A doenca apresenta risco elevado de hemorragias
graves no periodo neonatal e evolugéo para aplasia medular nainfancia. O tratamento definitivo é
o transplante de medula éssea, enquanto medidas de suporte — como transfusdes plagquetarias e
monitoramento neuroldgico — sdo fundamentais para reduzir complicagfes. <br>Conclusdo:
Apesar de rara, a TAC deve ser lembrada em casos de trombocitopenia neonatal grave e
refrat&ria. O diagnéstico precoce e 0 mangjo multidisciplinar sdo essenciais para reduzir
morbimortalidade. O transplante de medula 6ssea permanece a Unica terapia curativa, idealmente
indicada antes da progresséo para pancitopenia.
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