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Resumo: INTRODUCAO: A anemia de Fanconi (AF) é uma doenca genética rara e heterogénea. E
considerada a causa heredité&ria mais comum de faléncia da medula 6ssea. Os pacientes podem
apresentar anomalias fisicas tipicas e achados hematolégicos anormais. DESCRICAO DO
CASO: I1.G.S.L., 6 anos, masculino, admitido com palidez cutaneomucosa, sangramento gengival
e astenia importante ha 15 dias. Ao exame fisico, observou-se mlltiplas equimoses pelo corpo,
além de pé torto congénito, manchas café com leite em face e térax. A admissio, realizou
hemograma que evidenciou anemia (hemoglobina: 5,8g/dL) e plaguetopenia intensa (plaquetas:
8.000/mm?3), sem demais achados significantes. Recebeu transfusdo de concentrado de hemécias
e plaquetas. Ao aliar os dados hematol 6gicos com os achados fisicos, suspeitou-se de Anemia de
Fanconi. Dentre os exames solicitados, a ultrassonografia de abdome total evidenciou rim
pélvico, o mielograma demonstrou medula éssea acentuadamente hipocelular, e a biopsia de
medula Ossea evidenciou medula 6ssea hipocelular para a idade com presenca das trés séries
hematopoiéticas, relagdo granulocitica/eritrocitéria 3/1, auséncia de elementos extrinsecos a
medula éssea. Devido ao quadro de faéncia medular, e a ata possibilidade de AF, foi
encaminhado para servico de referéncia, onde realizou DEB TEST e foi submetido a transplante
de medula 6ssea (TMO), evoluindo sem intercorréncias. DISCUSSAO: Malformagdes congénitas
maiores sdo relatadas em alguns pacientes, sendo o diagndstico usual mente realizado apenas apos
o0 inicio dos sintomas de disfuncdo hematol6gica, que normalmente comegam por volta dos sete
anos. Achados hematol 6gicos anormais e anomalias fisicas caracteristicas sugerem o diagnostico,
gue é confirmado por um exame de caridtipo especifico, utiliza-se o0 DEB (padréo-ouro) ou a
mitomicina C. CONCLUSAQ: Considerando que o inicio da pancitopenia é tardio, a AF deveria
ser suspeitada em todas as criangas com achados dismérficos caracteristicos, independente de
alteracbes hematoldgicas. Além disso, o diagnostico permite o adequado tratamento dos
pacientes (TMO).
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