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pecial atencéo tem sido dada as formas hereditarias da
hemocromatose e as diferentes proteinas envolvidas no me-
tabolismo do ferro.?

A hemocromatose hereditéria (HH), uma das afeccbes
genéticas mais comuns em caucasoides, tem padrao de he-
ranca autossdmico recessivo e acomete, na forma hetero-
zigota, um em dez individuos de origem céltica ou descen-
dentes de europeus, com caracteristica de acumulo de ferro
em tecidos ocasionando lesbes orgéanicas e até a morte.® O
aparecimento dos sintomas clinicos, na maioria dos casos,
ocorre apos a terceira década de vida, pois a deposicao do
metal é gradativa e cumulativa.

O actmulo do metal ocorre particularmente no figado,
pancreas, coracdo, articulacbes e glandula pituitéaria. As ma-
nifestacbes sdo amplas, pois mecanismos metabdlicos im-
portantes estdo envolvidos e comprometidos. O diabetes tipo
2 pode ser uma das muitas manifestagdes, por falha no funci-
onamento das células pancreéticas devido ao excesso de
ferro tecidual. Outras manifestagbes, muitas vezes relegadas
a segundo plano, sdo as artralgias e fadiga muscular.*

De maneira geral os homens manifestam sintomas mais
evidentes do que as mulheres e, além dos interferentes hor-
monais, acredita-se que exista um equilibrio entre acimulo
do metal e perdas mensais durante o periodo reprodutivo.
Assim, resume-se a caracteristica de manifestacéo fenatipica
da HH em fatores individuais herdaveis, ao género, a idade e
adieta.

Um outro interferente que vem sendo investigado diz
respeito a influéncia do acimulo do metal na formacéo de
espécies reativas de oxigénio, levando a dano tecidual adici-
onal, que pode ser considerado um fator de predisposicao
ou de protecdo a algumas doengas infecto-parasitérias.*

Devido a necessidade de melhor entendimento dos
mecanismos envolvidos no metabolismo do ferro e de eluci-
dacdo das formas hereditérias da hemocromatose, a busca
de genes responsaveis pelo controle da absor¢éo do metal
no organismo teve inicio com a descoberta do gene HFE
localizado no cromossomo 6 regido p21.3, em 1996, por Fe-
der e colaboradores.® Polimorfismos foram descritos nesse
gene, envolvidos com 37 variantes alélicas, e a manifesta-
¢do clinica mais acentuada, em alguns grupos de europeus,
mostrou relacéo direta com o mutante C282Y. Além desse
mutante, dois outros tém sido exaustivamente investiga-
dos, 0 H63D e 0 S65C, responsaveis por manifestacdes mais
brandas.?*

No Brasil, sdo escassos 0s registros sobre a relacéo
dos mutantes, manifestacéo clinica ou sua fregiiéncia em
determinados grupos populacionais. Nesta edicdo, o traba-
Ihointitulado "Mutation in the HFEgene (C282Y, H63D, S65C)
in a brazilian population” traz informagdes relevantes sobre a
frequéncia aélica das variantes mais comuns em pacientes e
em um grupo de doadores de sangue, servindo como base
para novos estudos moleculares desses mutantes em outros
grupos populacionais e evidenciando a concordancia dos
achados laboratoriais com os dados da literatura, para
caucasotides e descendentes de europeus, tdo participantes
da formacdo da populacdo brasileira.
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Deformabilidade eritrocitaria na

anemia ferropriva
Erythrocyte deformability in iron deficiency
anemia

Sara T. O. Saad

Nesta edicdo da Revista Brasileira de Hematologia e
Hemoterapia, Giuseppina M. Patavino e colaboradores des-
crevem reducdo da deformabilidade das hemacias na anemia
ferropriva além de certa correlagcéo entre o indice de defor-
mabilidade e o grau de microcitose. O método utilizado foi a
ectacitometria, através do indice de deformabilidade medido
durante shear stress, e os autores estudaram amostras de 21
pacientes e compararam com 21 doadores de sangue. Os au-
tores concluem que a diminuicéo da deformabilidade das
hemécias na anemia ferropriva deve-se provavelmente, a
microcitose.
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Estudos na literatura de deformabilidade das hemécias
em anemias microciticas sdo escassos. Este assunto € bas-
tante relevante, em vista da associacéo de ferropenia em do-
encas hematol 6gicas com maior risco trombético como
policitemia® e hemoglobindria paroxistica noturna.2 Na
policitemia recomenda-se manter certo grau de ferropenia no
paciente para controlar a producéo de hemécias. Talvez isto
se aplique quando o hematécrito do policitémico estiver con-
trolado, ou sgja, inferior a 50%, pois € possivel que a atera-
¢20 da deformabilidade das heméacias microciticas associada
a poliglobulia aumente a chance de trombose nestes casos.

Finalmente, ha vérios relatos na literatura de trom-
bose em pacientes com anemia ferropriva i soladamente.4°
Atribui-se esta associacdo a trombocitose reativa que
freqUentemente ocorre na anemia ferropriva, mas é possi-
vel que a alteracdo da deformabilidade destas hemacias
microciticas contribua para o aparecimento dos fenbme-
nos tromboticos
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Hematogodnias x linfoblastos
leucémicos: A imunofenotipagem por
citometria de fluxo resolve o dilema?
Hematogones x neoplastic lymphoblasts: Does
the immunophenotyping by flow cytometry
solve the dilemma?

Nydia S. Bacal

O protocolo do Grupo Brasileiro de Leucemia Linféide
Aguda /1999, que tera os resultados publicados no final de
2006, preconizaarealizacdo de mielogramas no 14° e 28° dias
da fase de inducdo para definicéo de prognostico e da con-
duta terapéutica. A analise morfolégica e, posteriormente,
imunofenotipica destas células linféides B imaturas sempre
geraram discordancias entre os analisadores. Acrescenta-se
a isso, a dificuldade da literatura em estabelecer os valores
de normalidade em medula Gssea nas diferentes idades da
crianca desde seu primeiro ano de vida. Essas dificuldades
devem levar em conta 0 nlmero minimo necessario para se
estabelecerem valores com significado estatistico das pun-
¢Oes de medula Gssea de criangas sem qualquer patologia,
nem mesmo as inocentes viroses infantis, que possam inter-
ferir nesta amostragem e o papel dilucional nessas amostras.

A presenca do niUmero aumentado de hematogbnias na
medula 6ssea é observada nos pacientes em recuperacdo de
medula éssea pds-quimioterapia, pos-transplante de medula
Ossea, com doencas auto-imunes, purpura trombocitopénica
imunolégica (PTI), trombocitopenia amegacariocitica,
esferocitose hereditaria, citopenias congénitas, neoplasias e
sindrome da imunodeficiéncia adquirida (A1DS), infeccéo por
citomegalovirus. A porcentagem dessas células em relacao
a0 total de células na medula 6ssea pode ser de menos de 5%
até nimeros tdo elevados como mais do que 50% de hema-
togbnias no ambiente medular.

Estudos como o de Robert W. MacKenna e colabora-
dores,* publicado no Blood, em 2001, com a anélise imuno-
fenotipica das hematogbnias por citometria de fluxo em 662
medulas 6sseas, demonstraram uma diminuicdo de hemato-
gbnias com o aumento da idade e uma diminuicdo dessas
células com o aumento da infiltragdo medular por células
neoplasicas.

Desde 1983 descrevem-se células com TdT positivo na
medula éssea na auséncia de doencas malignas hematol 6-
gicas.2 A publicacdo de Cawell em 19912 estabeleceu valores
de referéncia para os anticorpos monoclonais CD2, CD4, CD8,
CD10, CD19, CD20, CD21 e HLA-DR em regido delinfécitos
nas amostras de medula 0ssea e sangue periférico em dife-
rentes faixas etarias de 1 a 5 anos (15 criangas), 6 a 10 anos
(18 criangas), 11 a 15 anos (12 criangas) e adultos (46 pesso-
as) e nos aertaram, naquele momento, que as células linféides
B precursoras poderiam representar um componente de até
35% das células analisadas.




