
Pires de Jesus AK et al. Rev Cienc Saude. 2021;11(4):108-111 

RELATO DE CASO 

Anemia de Fanconi em paciente pediátrico 
Fanconi's anemia in a pediatric patient 

Anne Karoline Pires de Jesus1,*  , Carolina Lipi Cerdeira1  , Flavia de Lima Franco1  , Gustavo 
Fonseca Lemos Calixto1  , Rafael Del Valle da Silva1  , Alessandra dos Santos Danziger Silverio1

1Universidade José do Rosário Vellano (Unifenas). Alfenas, Minas Gerais, Brasil. 

Recebido em 5/8/2021, aceito em 24/10/2021, publicado em 28/12/2021 

RESUMO 

A Anemia de Fanconi (AF) é um distúrbio genético raro, herdado de maneira autossômica recessiva 
e caracterizado por uma depressão medular progressiva, alterações morfológicas, como manchas 
café-com-leite, ausência de quirodáctilo, atrofia de genitália, hipogonadismo, baixa estatura, 
susceptibilidade a eventos mielodisplásicos, dentre outros. Trata-se de um paciente de 10 anos 
que procurou atendimento médico para avaliação de fimose e testículo retrátil bilateral. 
Verificou-se ausência do primeiro quirodáctilo direito, manchas café-com-leite e de fácies 
sindrômica, além de plaquetopenia e dores abdominais. O teste de fragilidade cromossômica 
confirmou a suspeita clínica de AF. A investigação é complexa e a clínica essencial para 
confirmação. O tratamento mais adequado é o transplante de medula óssea, podendo acarretar 
a cura dos sintomas hematológicos, como foi o caso em questão. 

 

ABSTRACT 

Fanconi Anemia (FA) is a rare genetic autosomal-recessive disorder characterized by progressive 
spinal depression, morphological alterations such as café-au-lait spots, absence of fingers, genital 
atrophy, hypogonadism, short stature, susceptibility to myelodysplastic events, among others. We 
report a 10-year-old patient who sought medical care for evaluation of phimosis and bilateral 
retractile testis. There was an absence of the first right finger, café-au-lait spots, and syndromic 
facies, in addition to thrombocytopenia and abdominal pain. The chromosomal fragility test 
confirmed the clinical suspicion of FA. The investigation is complex and clinical evidence is 
essential for confirmation. The most appropriate treatment is bone marrow transplantation, 
which may lead to resolving hematological symptoms, as was the case in question
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INTRODUÇÃO 

A Anemia de Fanconi (AF) é um distúrbio 
autossômico recessivo por instabilidade cromossômica 
caracterizado por insuficiência medular progressiva, 
anormalidades congênitas e grande predisposição ao 
desenvolvimento de mielodisplasia, leucemias e 
tumores sólidos de cabeça e pescoço. As manifestações 
hematológicas aparecem ao redor dos oito anos de 
idade. As mutações que ocorrem nos genes dos 
pacientes com AF impedem que o reparo ao DNA seja 
feito de maneira adequada e isso ativa a apoptose 
celular, levando à depleção das células-tronco 
hematopoiéticas, causando pancitopenia1. É bem 
reconhecida a presença de malformações da pele 
(manchas café-com-leite), do sistema esquelético 
(alterações de polegares e rádio), do sistema nervoso 
central, do trato geniturinário e outros2. 

O diagnóstico da AF é fundamentado nas 
manifestações clínicas e no histórico médico, e 
confirmado pelas modificações criptogenéticas 
espontâneas e induzidas por agentes clastogênicos. O 
tratamento de suporte inclui a transfusão de 
hemoderivados e o controle das complicações 
infecciosas.  O tratamento mais adequado para controle 
a longo prazo é o transplante de medula óssea, que 
pode levar à cura dos sintomas hematológicos, como é 
o caso do paciente descrito1. O presente relato foi
submetido e aprovado pelo Comitê de Ética em
Pesquisa da UNIFENAS (CAAE 47209421.1.0000.5143,
parecer número 4.807.321). Respeitaram-se todas as
normas de condução de estudos em humanos
estabelecidas na Resolução CNS 466/12 e o termo de
consentimento livre e esclarecido foi assinado pelo
responsável.

DESCRIÇÃO DO CASO 

Paciente RHT, 10 anos em 2021, sexo masculino, 
compareceu em 2012 para avaliação devido fimose e 
testículo retrátil bilateral. Durante o exame físico, foi 
notada a ausência do primeiro quirodáctilo direito, 
manchas café-com-leite no hipocôndrio direito e região 
lombar (Figuras 1 a 3), além da presença de fáceis 
sindrômica. Mãe relatou leve hipoacusia. Apresentava 
bom estado geral. Foram evidenciados plaquetopenia e 
anemia (hemácias 4,2 milhões/mm3; hemoglobina 11,9 
g/dL; hematócrito 39%; VCM 81 fL; HCM 28,1 pg; CHCM 
32,4 g/dL; plaquetas 97.000/mm3; leucócitos 
11.600/mm3). 

Devido às alterações hematológicas, 
deformidades ósseas e manchas características na pele 
foi salientado a possibilidade do diagnóstico AF, o que 
foi confirmado pelo teste de fragilidade cromossômica, 
que detectou um elevado número de quebras 
cromossômicas, confirmando o diagnóstico, sendo 
assim o paciente encaminhado para tratamento. 

Em 2015 foi realizado o transplante alogênico de 
medula óssea a partir das células da mãe, antecedido 
de quimioterapia por sete dias como forma de 
preparação da medula. Três dias após o transplante foi 
diagnosticada rejeição enxerto versus hospedeiro, 
sendo realizada administração de prednisona 15 mg 
diariamente por dois anos. Fez acompanhamento anual 
em hospital especializado e semestral em ambulatório 
de hematologia.  

Figura 1 — Ausência do primeiro quirodáctilo direito. 

Figura 2 — Mancha café com leite. 

Em 2017, retorna relatando infecções urinárias 
recorrentes, sendo realizada no mesmo ano 
postectomia e no ano seguinte orquidopexia (correção 
de testículo retrátil) e herniorrafia inguinal direita. 
Após a postectomia houve resolução das infecções 
urinárias de repetição. Ainda em 2017 foi constatada 
alteração hepática (TGO 43 U/L e TGP 75 U/L), sendo 
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prescrito ácido ursodesoxicólico 150 mg via oral 
diariamente. Em 2018 retorna quadro laboratorial 
sugestivo de hipotireoidismo (TSH 6,0 UI/mL e T4 livre 
0,4 ng/dL) sendo prescrito levotiroxina 12,5 mg 
diariamente. Até o momento, o paciente encontra-se 
bem, levando uma vida sem limitações e 
intercorrência. 

Figura 3 — Manchas café com leite. 

DISCUSSÃO 

A Anemia de Fanconi é um distúrbio recessivo 
heterogêneo, descrita pela aplasia de medula óssea,
com prevalência de 0,5 a 2,5 por milhão de recém-
nascidos, sendo a frequência de ocorrência 1:3003,4. É 
caracterizada por anormalidades físicas, insuficiência 
da medula óssea e aumento do risco de malignidade. As 
anormalidades físicas estão presentes em 
aproximadamente 75% dos indivíduos afetados e 
incluem um ou mais dos seguintes: baixa estatura, 
pigmentação anormal da pele, malformações 
esqueléticas dos membros superiores e/ou inferiores, 
microcefalia e anomalias do trato oftálmico e 
geniturinário5. 

A frequência de anormalidades no 
desenvolvimento do trato genital é maior nos pacientes 
com AF quando comparada ao restante da população6,7. 
Entre os problemas genitais no sexo masculino estão a 
presença de micropênis, criptorquidia, hipospádia, 
fimose, azospermia e pequenos testículos para a idade 
e condição puberal6,7. O paciente relatado era do sexo 
masculino, possuía fimose e testículos retráteis 
bilateralmente, sendo realizada a cirurgia de 

postectomia e orquidopexia direita para a resolução dos 
quadros. 

É comum encontrar anormalidades 
hematológicas em pacientes com AF, sendo sete anos a 
idade mediana de apresentação (variando do 
nascimento a 31 anos)1. Ao nascer, geralmente os 
valores hematológicos estão normais, porém, 
principalmente nos primeiros 10 anos de vida, os sinais 
de anormalidades hematológicas aparecem2. O 
paciente citado apresentava trombocitopenia, sendo 
diagnosticada em consulta no ambulatório de 
hematologia. 

No relato em questão, a mãe relatou leve 
hipoacusia. Pacientes com AF podem apresentar perda 
ou anomalias auditivas8. As manifestações otológicas 
incluem anomalias morfológicas que afetam as 
estruturas da orelha e a perda auditiva geralmente é 
condutiva, mas perda auditiva neurossensorial também 
foi observada6.

Outro achado clínico na AF é o hipotireoidismo. 
Cerca de 60% dos indivíduos têm hipotireoidismo 
primário, que apesar do seu mecanismo ser incerto, 
geralmente não é de natureza autoimune7. 

Devido o início tardio da anemia em relação a 
outras citopenias, aos diversos diagnósticos diferenciais 
e à alta variabilidade no fenótipo, um diagnóstico 
clínico correto é difícil e pode ser prolongado. Esse fato 
pode ser muito prejudicial aos pacientes9. 

O principal método para confirmar o diagnóstico 
de AF é o teste de degradação cromossômica que se 
baseia na hipersensibilidade celular das pessoas 
afetadas aos agentes de reticulação da cadeia de DNA, 
como mitomicina C e diepoxibutano. Para realizar este 
teste utiliza-se uma amostra de sangue periférico do 
paciente. A análise é feita através da contagem do 
número de cromossomos e observação específica de 
cada um, para que possa ser visualizado qualquer tipo 
de falha, quebra ou rearranjo que tenha sido provocado 
pelo agente químico10. O teste é altamente sensível e 
específico, porém inacessível na maioria dos hospitais 
devido sua sofisticação. Felizmente o paciente em
questão foi bem assistido, sendo submetido ao teste e 
dispondo de rápido acesso ao tratamento. 

Foi realizado o transplante alogênico de células 
hematopoiéticas, que é a única terapia curativa para as 
manifestações hematológicas5, podendo também 
restaurar a hematopoiese a longo prazo. Porém alguns 
pacientes podem apresentar complicações específicas 
da doença, como endocrinopatias e aumento do risco 
de carcinoma de células escamosas12. O transplante 
alogênico define-se pelas células precursoras da 
medula originarem-se de outro indivíduo, de acordo 
com o nível de compatibilidade do material sanguíneo. 
No caso em questão a mãe do paciente apresentava 
compatibilidade, sendo ela a doadora. 

Antes do procedimento citado, o paciente foi 
submetido a quimioterapia por sete dias. O receptor ao 
qual vai receber as células do doador precisa passar por 
um regime de condicionamento, assim, o paciente será 
induzido à imunossupressão através de uma 
quimioterapia ou radioterapia em altas doses para 
erradicar a doença inicial, deixando espaço para o 
transplante da nova medula13. Esta conduta minimiza a 
toxicidade para o hospedeiro e causa menos doença do 
enxerto versus hospedeiro14. Vale ressaltar que apesar 
do paciente em questão ter sido submetido à 
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quimioterapia, desenvolveu a doença. A doença do 
enxerto versus hospedeiro é uma síndrome clínica 
caracterizada por febre, náuseas, vômitos, diarréia e 
distúrbio hepático. É comumente observada nos 
transplantes de medula óssea alogênicos, que pode ser 
aguda ou crônica, afetando cerca de 50% a 80% dos 
pacientes transplantados15. Com o diagnostico rápido e 
preciso da AF foi possível estabelecer uma conduta e 
um tratamento adequado com desfecho satisfatório. 

CONCLUSÃO 

Atualmente o diagnóstico e tratamento da AF é 
complexo. O diagnóstico é obtido pela história clínica e 

exame físico. O teste confirmatório é feito através de 
reações espontâneas e induzidas por diepoxibutano. É 
preciso, um diagnóstico oportuno, correto e urgente, 
devido à evolução precoce da doença e à necessidade 
de encontrar doadores compatíveis para futuro 
transplante de células-tronco hematopoiéticas. 

 O transplante de medula óssea continua sendo a 
melhor opção terapêutica e a única possibilidade de 
cura para os sintomas hematopoiéticos. Tendo em vista 
a grande variação da apresentação clínica, o pequeno 
número de casos registrados na literatura e a elevada 
morbidade das diferentes formas de tratamento, a 
descrição de casos como este é fundamental e de 
extrema importância.
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