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Resumo: INTRODUCAO: A trombocitopenia amegacariocitica congénita (TAMC) é uma doenca rara e
manifesta-se como trombocitopenia isolada por megacariocitopoiese deficiente ao nascimento,
com reducdo ou auséncia dos megacariocitos na medula 6ssea. DESCRICAO DO CASO:
Lactente, 1 ano e 8 meses, feminina, nascida a termo de parto cesariano por sofrimento fetal,
bolsa rota 48 horas, Apgar 3 e 6, evoluiu com chogue séptico no periodo neonatal, acompanhado
por sufusdes hemorrégicas, hemorragia intra-craniana, sangramento digestivo, recebendo
transfusdo de concentrado de hemécias (CH), plasma e plaquetas. Apresentava plaguetopenia
severa, TAP baixo e TTPa normal. Recebeu antibioticoterapia e anti-fungico. Iniciado
fenobarbital para crises convulsivas. Com 1 més, iniciou-se investigacéo devido persisténcia de
plaquetopenia. Apresentava pavilhdo auricular dismorfico, baixa implantagdo. Atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor. Antecedente de plaguetopenia em primos e pas
consanguineos. Pais e irmaos com plaguetas normais. Sorologias TORSCH normais, mielograma
com medula hipocelular, setor megacariocitico com hipoplasia acentuada. Seguiu com episodios
de epistaxe, gengivorragia e equimoses em membros, internacbes para transfusdo de CH e
plaquetas. Trombdcitos variando entre 10.000-50.000, séries vermelha e branca sem alteragoes.
TAP normal. Aos 18 meses, histopatolégico com hipoplasia severa da série megacariocitica,
auséncia de malignidades, confirmando-se trombocitopenia amegacariocitica congénita.
DISCUSSAOQ: Pacientes com TAMC apresentam erupcdo petequial, hematomas ou hemorragias
ao nascimento ou durante o 1° ano de vida. Existem 2 subtipos, sendo a TAMC tipo Il mais
branda, ocorrendo aumento transitério de plaquetas durante o 1° ano e inicio tardio da
pancitopenia. Anormalidades do sistema nervoso e atraso do desenvolvimento foram descritos.
Os sinais clinicos mais significativos sdo petéquias ao nascimento e hemorragia intracraniana. O
diagnéstico é baseado em dados clinicos e laboratoriais, com presenca de hipoplasia
megacariocitica medular. CONCLUSAO: A TAMC deve ser considerada no diagndstico
diferencial de plaguetopenia neonatal. A incidéncia € subestimada devido dificuldade e
inconsisténcia do diagndstico. Suaterapia definitiva é o transplante de células-tronco alogénicas.
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