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As questdes abaixo deverdo ser respondidas ap6s leitura do texto “Neutropenia congénita”
(paginas 23 a 38). Para cada questdo ha apenas uma alternativa correta.

Osestagiosdematuracdodoneutréfilonamedula
6ssea sao:

Mieloblasto, promielécito, mielécito,
metamieldcito, bastonete e segmentado.

Promiel6cito, mieloblasto, mielécito,
metamieldcito, bastonete e segmentado.

Metamielécito, bastonete, segmentado,
mieloblasto, promieldcito, mieldcito.

Bastonete, segmentado, mieloblasto, promielécito,
mielécito, metamieldcito.

Neutropenia corresponde a:

Deple¢do da medula éssea, com deficiéncia dos
estagios iniciais de maturacao (< de 10% dos
neutrofilos maturos), ou periférica se a maturagao
dos neutrofilos na medula 6ssea é normal.

Aumento do nimero absoluto de neutréfilos na
circulacdo sanguinea (abaixo de 1.500 neutrofilos/
mm?3 de sangue em crian¢as com mais de um ano
de idade; e abaixo de 2.000 neutréfilos/mm3 de
sangue em criangas entre 2 a 12 meses de idade).

Monocitose compensatéria associada a boa
tolerancia clinica a infecc¢des.

Producdo de células da linhagem mielomonocitica
pela medula éssea.

Reduc¢do do nimero absoluto de neutréfilos na
circulacdo sanguinea (abaixo de 1.500 neutrofilos/
mm? de sangue em criangas com mais de um ano
de idade; e abaixo de 2.000 neutréfilos/mm3 de
sangue em crianc¢as entre 2 a 12 meses de idade).
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Na neutropenia congénita grave:

A forma autossOmica dominante pode ser
causada por mutacao do gene ELANE ou ELA2,
localizado no cromossomo 19q13.3.

A forma autossOmica dominante pode ser
causada por mutacao do gene CSF3R localizado no
cromossomo 1p35p34.

A forma autossOmica dominante pode ser
causada por mutacao do gene GFI1 localizado no
cromossomo 1p22.

A forma autossOmica recessiva pode ser causada
por mutag¢do do gene HAX1 localizado no
cromossomo 1g21.3.

Todas as alternativas estdo corretas.

A neutropenia/mielodisplasia ligada ao X é:

Uma forma rara de neutropenia congénita, com
padrdo de heranca ligada ao cromossomo X,
causada por mutacao no gene WAS, localizado no
cromossomo Xp11.4-p11.21.

Uma heranga autossdmica dominante cujo gene
esta localizado no cromossomo 2g22.1.

Uma heranca autossdmica recessiva com mutacdo
no gene HAX1, localizado no cromossomo 1g21.3.

Uma enfermidade autossémica dominante que
acomete o gene ELANE, localizado no cromossomo
19p13.3.

Uma enfermidade autossdmica recessiva
causada por mutacao do gene SBDS localizado no
cromossomo 7q11.22.
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5. Pacientes com neutropenia que apresentam 7. O tratamento que leva ao aumento do nimero
defeitos cardiacos ou malformacao urogenital, de neutréfilos circulantes do sangue nas neutro-
veias subcutdneas proeminentes e angiectasia penias congénitas podeserrealizado atravésdas
sao portadores da enfermidade: seguintes formas:

a) Sindrome de Shwachman-Diamond. a) Utilizacao de imunoglobulinas endovenosas (IVIG)

b) Neutropenia ciclica. na dose de 600 mg/dia.

¢) Sindrome de Kostmann. b) Tratarpgnto de infec¢Bes bacterianas ou fungicas

. ’ especificas.

d) Neutropenia com malformacao cardiaca e L
urogenital ¢) Em casos graves, é indicado o uso de rHUG-CSF na

dose inicial de 5 pg/kg/dia.

e) Sindrome de Barth. - . )

d) Uso profilatico de sulfametoxazol-trimetropim
para reduzir a frequéncia de infec¢des maiores.
e) Durante episddios graves de infeccdo, pode ser
L . L. . realizada a infusdo de granulécitos, acompanhada

6. C’orrlo é feito o diagndstico da neutropenia de antibioticoterapia agressiva.
ciclica?

a) Presenca de pancitopenia, insuficiéncia 8. A infusdo d trado de | scit
pancredtica exdcrina, condrodisplasia, aumento : .mtusao € contcen ra. ° ebeucom. o.s :lm ;:‘a-
da susceptibilidade a infec¢des, leucemia e clen Ies com n‘etu ro~pen|a,§m ora steja'ln Icado
anormalidades esqueléticas. em algumas situagdes, pode acarretar:

b) O diagnéstico é realizado através de hemogramas a) Choque anafilatico por sensibilizacdo com
seriados, duas vezes por semana durante 6 anticorpos anti-Igk heterélogos.
semanas, e confirmacdo através de genotipagem b) Glomerulonefrite por deposicdo de
para mutacdo de ELANE. imunocomplexos na membrana glomerular.

¢) Acometimento de homens e mulheres, com c) Aterosclerose pela deposicdo de macrofagos
reducdo da expressao de CD16 em neutréfilos espumosos na camada intima das artérias de
com mutac¢do do gene ITGB2. médio e pequeno calibre.

d) Numero absoluto de neutréfilos abaixo de 2.000/ d) Esplenomegalia por sequestro de granuldcitos no
mm?3 em leucogramas seriados e muta¢do no sistema mononuclear fagocitico esplénico.
gene ELANE. e) Reacdo adversa aguda causada pela concentragao

e) Expressdo de menos de 2% de CD16 em dos granulécitos no leito vascular pulmonar,
neutrdfilos, inicio de infec¢des bacterianas de levando a dispneia, infiltrados pulmonares
repeticao nos primeiros 5 anos de idade, e e hipoxemia, principalmente em pacientes
mutacao do gene TACI. aloimunizados.
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