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Paciente masculino de 44 anos, previamente higido, admitido no servigo de emergéncia devido
a astenia, adinamia e perda ponderal de 14 kg em dois meses. O exame fisico e sinais vitais néo
revelaram alteragdes significativas. Exames laboratoriais identificaram pancitopenia, basofilia e
presenca de blastos no sangue periféricosem alteragbes nos demais exames, inclusive de
coagulagdo. O mielograma revelou 27% de blastos polimérficos, de tamanho grande, baixa
relagéo nucleo/citoplasma, granulagéo citoplasmatica, cromatina frouxa e nucléolos evidentes;
basofilia e presenga de promieldcitos hipogranulares. A imunofenotipagem detectou 55% de
células mieldides imaturas com diferenciagéo a linhagem basofilica e uma segunda populagao
mieldide imatura (12%) com caracteristicas de promielécitos com t(15;17)+, sugestivo de
Leucemia Basofilica Aguda (LBA), contudo recomendou-se a investigagdo de Leucemia
Promielocitica Aguda (LPA). A biopsia da medula 6ssea evidenciou celularidade aumentada,
com proliferagdomultifocal de blastos com nucléolo inconspicuo e figuras de mitoses atipicas. O
perfil imuno-histoquimico, associado aos aspectos histopatologicos, foi compativel com
Leucemia Mieldide Aguda (LMA) com a possibilidade de LBA associada a outro componente
mieléide, sendo sugerido a avaliagdo de diagndsticos diferenciais como LMA t(8;21), LPA
t(15;17), LMA (6;9) e MDS/NMP com basofilia. Apds a discusséo dos achados da possibilidade
de LBA vs LPA, auséncia de clinica compativel com a coagulopatia deflagrada pela LPA, os
demais exames em andamento e levando em consideragéo o performance status 0 (ECOG), foi
iniciada quimioterapia (QT) de indugdo com o esquema 7+3 com adequada tolerancia e sem
complicagbes com avaliagéo da resposta em primeira remissdo (CR1). Com a detecgéo do PML-
RARa, caridtipo 46,XY,1(15;17) e rediscussdo do caso com as equipes multidisciplinares
envolvidas, foi possivel concluir o diagnoéstico final de LPA variante com diferenciagdo basofilica.
O paciente foi alocado para tratamento conforme o protocolo IC-APL 2006 com avaliagéo no final
da consolidagdo mantendo-se em CR1 e remissdo molecular com adequada resposta a QT
atualmente. O presente relato enfatiza a importancia do laudo integrado no diagnostico de
doengas onco-hematolégicas, pois o envolvimento e comprometimento entre as diferentes areas
(Hematologia Clinica, Citometria de Fluxo, Biologia Molecular, Genética e Hematopatologia),
possibilitaram o diagnéstico adequado e tratamento oportuno.
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Introdugdo: a sindrome de Jacobsen (SJ) é uma anormalidade caracterizada por uma delegédo
envolvendo o brago longo do cromossomo 11. Nosso objetivo foi relatar o caso de um paciente
com a SJ, salientando a sua relagdo com alteragdes hematoldgicas. Descrigdo do caso: o
paciente era o segundo filho de um casal de pais jovens. Ele nasceu de parto cesareo, pesando
3500 g e com escore de Apgar de 10 no quinto minuto. Ele tinha histéria de cirurgia de corregcéo
de estenose pildrica aos 54 dias de vida. Ao exame fisico, observavam-se ptose palpebral, hérnia
inguinal a direita, halux valgo bilateral, clinodactilia do 5° dedo das maos e sindactilia entre os 2°
e 3° pododactilos. A ecocardiografia revelou uma comunicagao interventricular. O paciente
possuia histéria também de epistaxe, hematomas e problemas de coagulacéo. Ele recebeu
diagnostico de purpura cronica. O seu desenvolvimento neuropsicomotor foi atrasado, sendo que
ele apresentava também dificuldade escolar. A avaliagdo da neurologia constatou transtorno de
déficit de atengdo com hiperatividade. A tomografia computadorizada de cranio evidenciou um
cisto epidermoide no cranio. A avaliacdo audiométrica revelou perda auditiva neurossensorial
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