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INTRODUCAO: A anemia de Blackfan-Diamond (ABD) é caracterizada pela reducdo de
precursores eritroides na medula 0ssea, por anemia macrocitica grave e por reticulocitopenia.
Trata-se de uma doenca rara e de apresentacéo precoce. RELATO DE CASO: escolar, parda,
atualmente com 7 anos de idade, género feminino, foi encaminhada a Fundagcdo Hemopa aos 2
meses de idade devido a um quadro de anemia e palidez no primeiro més de vida com
necessidade transfusional. Nos exames admissionais apresentou anemia (hemoglobina: 6,19%),
reticulocitopenia (0,9%), eletroforese de hemoglobina: AA (hemoglobina fetal: 4,3%), provas de
hemdlise normais, teste de antiglobulina direta: negativo, ferro sérico (259 ), ferritina (340
ng/ml), e sorologias negativas. O mielograma evidenciou intensamente hipocelular, com parada
de maturacdo da série eritroblastica. Sendo estabelecido o diagnostico de anemia de ABD. Apos
ser observada a auséncia de resposta a corticoterapia em 4 anos de tratamento, devido seguimento
irregular a mesma foi suspensa apds desmame progressivo, caracterizando-se assim um caso
cortico-resistente. DISCUSSAO: Mais de 90% dos casos sfo diagnosticados no primeiro ano de
vida. Portanto, qualquer anemia no periodo neonatal deve ser investigada e, na auséncia de
causas hemorrégicas ou hemoliticas, deve ser colocada a hipétese de producéo deficiente de
hemécias, de causa congénita ou adquirida. O diagnostico de aplasia pura da série eritroide
(ABD) é por vezes dificil, devido a variabilidade de expresséo clinica. Devem ser excluidas: a
eritroblastopenia transitéria da infancia (ETI), a anemia de Fanconi e a infeccdo por Parvovirus
B19. CONSIDERACOES FINAIS: A ABD, embora rara, deve estar presente nos diagndsticos
diferenciais de anemia nos primeiros meses de vida. O tratamento é feito com corticoides e o0
prognostico € melhor quando ha resposta a esta medicacéo. Transfusdo cronica e Transplante de
Células Tronco Hematopoiéticas (TCTH) sdo dternativas na auséncia de resposta a
corticoterapia.
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