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Resumo

A policitemia vera ou policitemia rubra (PV) é uma pertubacao mieloproliferativa cronica devido a
multiplicacdo clonal de uma célula tronco hematopoiética na ausencia de estimulo fisiol6gico
conhecido, caracterizada por uma producéo anormal e acentuada de eritrécitos, leucécitos e
plaquetas. E uma patologia rara, com uma incidéncia de 2,3/100.000 pessoas por ano. O presente
relato descreve um paciente de 12 anos com diagnostico de policitemia vera chamando atencéo
principalmente para a idade do paciente devido o mais comum ser o diagnéstico apos a sexta década

de vida.

Palavra chave: Policitemia vera.

Introducéao

Policitemia vera (PV) é um distlrbio mieloproliferativo monoclonal no qual a
principal caracteristica fisiopatolégica €& a hiperplasia das células
hematopoiéticas, gerando elevados dados de hemoglobina (>18,5 g/dl para
homens e >16,5 g/dl para mulheres) eritrocitos, leucécitos, plaquetas e
geralmente um bagoi dilatado (esplenomegalia).

Foi descrita pela primeira vez em 1892 por Vaquez . De acordo com o0s estudos
presentes pode ocorrer em qualquer faixa etaria, porém € mais comumente
encontrada em pacientes a partir dos 60 anos, com leve predominancia do
sexo masculino Com o suporte adequado a sobrevida média dos pacientes
sintométicos sem tratamento € 15 a 20 anos.

Dos sintomas o paciente pode queixar-se de: cefaleia, pletora, cansaco,
tontura, sudorese prurido que esta atribuido a aumento de histamina e ao
namero de mastocitos na pele e episédios tromboticos, estas sdo as
complicagbes mais comuns, mas pode ocorrer de pacientes aparentemente
assintoméaticos que descobre uma anormalidade ao realizar exames de rotina

como um hemograma.



Apés a descoberta da mutacdo JAK2 V617F , que consiste na troca da guanina
por timina resultando na substituicdo da valina pela fenilanina no cédon 617 do
gene JAK2, foi possivel a compreensdo da patogénese de sindromes
mieloproliferativas como a policitemia vera, trombocitemia essencial e
mielofibrose. A mutacdo leva a ativacdo da tirosinoquinasee, mesmo esse
mecanismo ainda que ndo completamente compreendido resulta em
proliferacdo e diferenciacdo celular mieloide. A OMS presa que para o0
diagnostico de policitemia Vera € necessario o preenchimento de critérios
sendo dois maiores e um menor ou um maior e dois menores, a saber 0s

critérios sao:

e Critérios Maiores:Hemoglobina > 18,5g/dl para homens, > 16,5 g/dl para
mulheres ou outras evidéncias de aumento de massa eritrocitaria,;
presenca de mutacdo JAK2 V617F ou outra funcionalmente similar (ex.
Exon 12)

e Critérios Menores: Bidpsia de medula Ossea demonstrando
hipercelularidade para a idade com panmielose( proliferacdo
proeminente das séries eritrdide granulocitica e megacariocitica);
eritropoetina sérica abaixo do valor normal; formacéo in vitro de coldnia

eritrdide enddgena.

A causa importante das mais sérias complicacbes, sao eventos trombaticos e
hemorragicos, capazes de levar o paciente ao 6Obito como os acidentes
cerebrovasculares enfarte do miocardio, trombose das veias profundas das
extremidades inferiores, tromboembolismo das artérias pulmonares, e
trombose das veias hepaticas (sindrome de Budd-Chiari). Em 25% dos doentes
sdo observadas hemorragias. Dos episodios menores estdo hemorragias
gengivais, equimoses ou epistaxis. Complicacdes cardiovasculares incluem
angina, enfarte do miocardio e insuficiéncia cardiaca congestiva. Devido a
proliferacdo exacerbada de células da medula 6ssea, e o consequente
aumento do "turnover" celular, também estdo presentes excesso de acido Urico
e gota, no exame fisico encontra-se baco aumentado de volume

(esplenomegalia) em 75% dos doentes, e um figado dilatado (hepatomegalia)



em 30% dos doentes, na altura do diagnéstico. Plétora facial e hipertenséo

também podem ser encontradas.

O mecanismo da trombose é complexo ,inclui hematécrito, contagem de

plaguetas elevadas, e também:
a) interacBes entre plaquetas,leucocitos e derivados celulares,
b) reducéo de anticoagulantes endogenos.

No estado pro-hemorragico esse evento deve-se a baixa agregacédo plaquetaria
e a doenca de Von Willebrand adquirida.

A seguir o relato de caso de um paciente de 12 anos, branco, masculino, com
sintomas,

sinais e achados complementares de policitemia vera.

Relato de Caso

Paciente do sexo masculino, 12 anos,branco, procurou servico médico
acompanhado de sua mée para realizar exames de rotina apds trés anos sem
realiza-los. Apés a realizacdo do hemograma foi solicitado pelo laboratério
coleta de nova amostra para confirmacéo de resultado que apresentou valores
elevados para eritrocitos 8.24 milhdes/mm3, hetatécrito de 55,0% ,
hemoglobina de 18 g/dl e plaguetas 910.000/ mm3. O paciente ndo apresenta
sintomas e ndo haviam casos anteriores na familia, o resultado foi repetido
novamente desta vez em diferente laboratorio apresentando resultados muito
proximos do exame anterior. O paciente foi encaminhado para um
hematologista que desconfiou do diagnostico de PV porem necessitava de
comprovacao que viria posteriormente, sendo assim iniciou o uso de AAS para
evitar a formacédo de trombos.Dentro do grupo de exames solicitados para a
comprovacéo da patologia os resultados alterados foram encontrados valores
de acido Urico muito préximo do maximo aceitado para homens, valor
encontrado 6,3 mg/dl ( Valor de referéncia do laboratério 3,4 a 7 mg/dl). Tempo

de protrombina em 68%, eritropoetina 0,9mU/ml. Ao realizar ultrassonografia



abdominal foi evidenciado aumento nas dimensdes do baco. O paciente foi
submetido a trés flebotomias uma por semana durante 3 semanas para
manutencdo do hematdcrito para niveis normais, com a finalidade de minimizar
eventos tromboticos, e os resultados encontrados um dia apds a Ultima sangria

foram:

= Eritrocitos: 7,53 milhdes/mm3
= Hematocrito: 51%

= Hemoglobina: 16.2 g/dl

» Leucocitos: 18800/mm3

» Plaquetas 1240.000/mm3

O mielograma colhido do 0sso esterno apresentou a seguinte descricao:

= Medula Ossea: Hipercelular com diluicdo (esfregacos espessos devido
ao numero aumentado de hemécias)

» Série Eritrocitaria: Hipercelular com maturacdo conservada,
megaloblastose discreta.

= Série Granulocitica: Hipercelular com maturagédo conservada.

= Série Linfoplasmocitaria: Normocelular

= Série Megacariocitica: Hipercelular com numerosos grumos de

plaguetas.

Entdo devido a grande quantidade de células o esfregaco ficou muito espesso
e foi sugerido biopsia de medula para melhor elucidacdo do caso, e assim foi
realizado . A bidpsia de crista iliaca apresentou 100% de tecido mieloide e 0%
de tecido adiposo a conclusdo foi medula 6ssea hipercelular e quadro
histologico compativel com neoplasia mieloproliferativa, também foi solicitado
pesquisa da mutacdo JAK2 V617F e o resultado foi positivo apresentando
assim o nucleotideo T na posicdo 1849 caracterizada pela presenca do
fragmento 279 pb. O exame de citogenética também foi realizado mas

conclusao foi de que ndo havia anormalidades clonais.



Confirmado assim através de exames e clinica a policitemia vera. Assim o
paciente foi submetido ao tratamento também com hidroxiuréia até que
regularizada a dose nao houve melhora significativa dos exames
laboratoriais,mas apés a regulagem adequada da dose os valores encontrados

no hemograma foram os seguintes:

Hemaceas: 8,69 milhdes/mm3
* Hemoglobina: 16,7 g/dl

= Hematdcrito: 51,8 %

»= Leucocitos: 11 000 mm3

» Plaquetas 717 mil/mm3

Apesar de todos esses resultados o paciente ndo apresenta queixas além de
leve prurido apés o banho o que é caracteristico da patologia.Foi encontrado
um hemograma do paciente quando esse tinha cinco anos que apresentava
eritrocitos em 7,69 milh6es/mm3, hematocrito de 50% e hemoglobina em
15,8g/dl outros resultados como leucécitos e plaguetas ndo constavam nesse

exame.

Discussao

Segundo o artigo de Moretti et al. (2008), o progndéstico é pior nos pacientes
com Policitemia Vera que surge antes dos 50 anos de idade, porém por se
tratar de uma doenca rara e ter poucos estudos em adolescentes fica dificil
tracar um correto prognéstico, lembrando que com os tratamentos a sobrevida
€ de 15-20 anos, 0 que quando ocorre apos os 60 anos ndo se pode julgar
como um prognaostico tdo ruim levando-se em conta a espectativa de vida da
populacao brasileira, porém em pacientes na infancia ou adolescéncia o tempo
€ extremamente curto, mesmo por que € sabido que a Policitemia vera pode
evoluir para mielofibrose ou leucémia, quando possivel pode se tentar um
transplante de medula éssea lembrando da dificuldade de se conseguir doador

compativel, o paciente citado nesse artigo possui trés irmas do mesmo pai e



mesma mae sendo assim a hematologista assistente do paciente ndo descarta

essa possibilidade no futuro.
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