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INTRODUGAO

A Anemia de Fanconi (AF) é uma doenga genética autossémica

recessiva, causada por variantes em genes FANC que
comprometem o reparo do DNA e levam a instabilidade
gendmica'?3.

Clinicamente, apresenta-se com citopenias progressivas,

malformagdes congénitas tipicas, como polegar hipoplasico ou
bifido, face triangular, microcefalia, baixa estatura e manchas café
com leite, e alta predisposicdo a canceres hematolégicos e
solidos'2.

O diagnoéstico baseia-se em achados clinicos, teste de fragilidade
cromossOmica (IC-teste) e, quando disponivel, sequenciamento
genético®. A AF apresenta espectro fenotipico heterogéneo,
dificultando o reconhecimento precoce e o manejo clinico,
especialmente em regides com poucos centros especializados,
como o Nordeste brasileiro*.

OBJETIVO

O objetivo do presente estudo foi realizar o follow-up clinico de
pacientes com AF no estado da Bahia.

METODOLOGIA

Coleta dos dados de prontuarios da
pacientes com AF confirmada nos
ultimos 5 anos do Hospital Irma Dulce

- OSID) e do Hospital das Clinicas da
UFBA.

Avaliagao clinica
com médico
geneticista e

Follow-up.

Anélise genética: teste de Instabilidade Cromossomica e
Sequenciamento dos genes FANC.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Foram identificados 5 pacientes com AF em trés familias (tabela 1).

Todos os pacientes, exceto o P2 ja realizaram transplante de
células-tronco hematopoiéticas (TMO) e apresentaram teste de IC
positivo para AF. Na Tabela 1 podemos observar a variagéo clinica
entre os pacientes com AF, inclusive intrafamilial.

Familia 1: O paciente P1 realizou TMO ha 4 anos e permanece
estavel. O paciente P2 foi diagnosticado clinicamente com AF pelo
geneticista dessa pesquisa em Junho/2025 e ja apresenta
trombocitopenia, tendo sido encaminhado para Pediatria do OSID.
A analise do exoma nos irméos identificou uma variante patogénica
em heterozigose no gene FANC/ : ¢.1219dup (éxon 13).

Familia 2: O paciente P3 realizou TMO ha 3 anos com boa
recuperagdo, enquanto o P4 evoluiu para leucemia mieloide aguda
apdés o TMO e foi a 6bito. O sequenciamento demonstrou duas
variantes patogénicas no gene FANCA: c.2641C>T (éxon 28) e
55¢.3788_3790delTCT (éxon 38).

Familia 3: A paciente P5, foi diagnosticada com plaquetopenia
persistente aos 3 anos, tendo sido submetida a TMO aos 4 anos,
porém evoluiu para ébito devido a faléncia medular pds-transplante.
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Tabela 1- Caracterizag&o clinica de pacientes com AF na

Bahia.
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Fonte: Elaborado pelos autores com base na amostra estudada.

Figura 1- Achados clinicos na AF. A) Baixa estatura. B)
Polegares hipoplasicos. C) Microcefalia. D) Polegar bifido.
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Fonte: autores. Fonte: Carvalho et al, 2024.
Figura 2- Heredogramas das trés familias estudadas.
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Fonte: Elaborado pelos autores com base na amostra estudada.

CONCLUSAO

O diagnéstico precoce depende principalmente das evidéncias
clinicas, reforcando a importancia do conhecimento da
heterogeneidade acerca da AF por profissionais da saude.

O acompanhamento dos pacientes demonstrou que, mesmo
tendo realizado TMO, a evolugéo clinica varia significativamente,

desde recuperagdo hematolégica satisfatéria até faléncia
medular e desenvolvimento de leucemia, destacando a
importdncia do manejo multidisciplinar e monitoramento
continuo.

AGRADECIMENTOS

fapesb @
CAPES



