
�O hemograma é o estudo mais solicitado e uma ferramenta essencial no diagnóstico das diferentes patologias em idade pediátrica,

nomeadamente nas doenças hematológicas.

�As citopénias periféricas são o primeiro achado laboratorial sugestivo de uma doença hematológica, das quais é exemplo o síndrome

mielodisplásico, púrpuras trombocitopénicas idiopáticas, entre outras. A confirmação destas patologias deverá passar pelo estudo da

medula óssea, com análise desta por diferentes metodologias, entre as quais a análise do cariotipo por citogenética convencional.

�Pretende-se estabelecer uma correlação entre os resultados obtidos por citogenética convencional em amostras de medula óssea e a

observação de citopénias periféricas numa população pediátrica, ao longo de 20 anos.

�Foi realizada a análise de uma série retrospetiva de 20 anos (1995-2015) de 144 amostras de medula óssea de uma população

pediátrica, que ao diagnóstico inicial apresentavam citopénia/(s) periférica/(s).

�As amostras foram processadas segundo o protocolo estabelecido para a análise cromossómica na medula óssea, incluindo cultura

celular, para cada produto biológico, seguido de estudo citogenético para a identificação do cariotipo.

�Nas 144 citopénias analisadas verificou-se (Fig. 1 e Fig.

2):

�a idade média ao diagnóstico = 7 anos e 7 meses

�53% do sexo F e 47% do sexo M

�30 bicitopénias (21%),

�30 pancitopénias (21%),

�20 neutropénias (14%),

�10 anemias (7%) e

�54 trombocitopénias (37%) (21 de origem idiopática).

�Nas 144 amostras analisadas com citopénias

periféricas, foram identificados 13 amostras com

cariotipo anormal (Fig. 3 e Tab. 1).

�A maioria das amostras com cariotipos anormais

apresentavam uma pancitopénia ou uma bicitopénia (Fig.

3 e Tab.1).

Fig. 1: Distribuição das amostras de

acordo com o sexo.

Fig. 2: Distribuição das amostras de acordo

com as diferentes citopénias diagnosticadas.

Citopénia Amostra Cariotipos Anormais
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I 46,XY,t(15;17)(q22;q21)[29]/46,XY[1]
Leucemia Promielocítica Aguda 

(PML/RARA)1;2

II
43~45,XX,der(5;17)(p10;q10),-6, 

der(7)t(2;7)(q13;p22)[cp30]

Neoplasmas Mielóides [(SMD (?) 

vs LMA (?)]3

III

46,XY,del(4)(q21)[2]/46,XY,del(7)(q22)[2]/46,XY,del(7)(

q11.2)[2]/46,XY,der(7)(del(p15)del(7)(q22)[2]/46,XY,d

el(2)(p11),del(7)(q11.2)[3]/46,XY[19]

SMD(?)2,8 ou LMA  (?)2,8 ou défice 

de vitamina B12 e ácido fólico(?)4

IV 47,XX,+8[20]/46,XX[10] SMD(?) vs LMA (?)2,5

V 46,XX,del(5)(q15q31),t(15;17)(q22;q21)[21]/46,XX[9]
Leucemia Promielocítica Aguda 

(PML/RARA)1;2

VI 47,XXY[15]/46,XY[35]
↑risco de ocorrência de lúpus 

eritematoso  sistémico (?)6,7
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VII
49,XY,ins(1;7)(p32;q22p11),r(7),+19,+21,+22[5]/50,ide

m,+Y[39]/50,idem, +Y,t(6;16)(q23;q22)[4]/46,XY[2]
SMD(?) vs LMA (?)9,10,11

VIII 46,XX/tetraploidia/octoploidia Leucemia Megacariocítica (?)12

IX 47,XY,+21c[30]
Síndrome Down → doenças 

autoimunes (imunodeficiência)13

X 47,XY,i(18)(p10)c[30] Infecção (?)

XI 46,XY,del(10)(p11.1p11.2)[7]/46,XY[23]
Leucemia Monoblástica Congénita 

(?)14

PTI XII 47,XY,+21c[30]
Síndrome Down → doenças 

autoimunes (imunodeficiência)13

Trombocit. XIII Hipodiploidia LLA(?) 15

Tab. 1: Cariotipos anormais obtidos a partir das 144 amostras de medula 

óssea analisadas.

�Nesta população, a maioria das amostras com citopénia/(s),

apresentaram um cariotipo normal, o que sugere que podem não resultar

de uma doença hematológica maligna, mas por exemplo, de uma situação

transitória decorrente de uma infeção viral ou bacteriana, ou que a

alteração genética responsável pela doença, não é observada por

citogenética clássica.

�As citopénias periféricas são extremamente importantes para a suspeita

de doenças hematológicas em idade pediátrica, principalmente na

síndrome mielodisplásica.

�A análise da medula óssea por citogenética convencional assume um

papel fundamental no diagnóstico e confirmação destas patologias, na

evolução clínica e prognóstico das mesmas, permitindo estabelecer

grupos de risco, o que possibilita a escolha de uma terapêutica adequada.
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Fig. 3: Número de cariotipos anormais obtidos das 144 amostras de medula óssea 

analisadas vs citopénias periféricas.


