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Introducdo: A Mielofibrose Primaria(MFP) é a mais agressiva das neoplasias
mieloproliferativas cronicas Filadélfia negativas, € rara e acomete
principalmente idosos, o qual contraria a faixa etaria do paciente descrito no
relato. Existem diversos tratamentos para MFP, incluindo uso de medica¢cbes
orais ou Transplante de Medula Osseo(TMO), sendo necessaria a
comprovacéao de certos genes mutados no painel molecular para inclui-lo nessa
modalidade.Descricdo do caso: Paciente, sexo masculino, 24 anos, com
quadro arrastado de astenia, sonoléncia, dor 0ssea, mialgia, dor abdominal e
plenitude gastrica, apresentando no exame fisico esplenomegalia grau 3. No
hemograma a Unica alteracao era trombocitose (953.000/mm3) e a biopsia de
medula 0ssea era hipercelular, normomaturativa, com elementos pleomorficos



e dismorficos da série megacariocitica, presenca de agregados frouxos e
coesos e trama de reticulina grau 2. Cariotipo normal, mutagdo no gene JAK2
V617F positiva e PCR para BCR/ABL negativo, fechou-se diagnostico de MFP
fase fibrotica e iniciou-se terapia citoredutora com Hidroxiuréia 1g/dia VO,
tendo permanéncia das queixas, trocou-se para Jakavi, o qual gerou reducao
significativa da esplenomegalia e sintomas relacionados. Foi solicitado
Antigeno Leucocitario Humano do paciente e de seus irmaos, o qual foi 100%
de compativel com doador aparentado. Ja o painel de mutacbes para
neoplasias mieldides esta pendente por ndo acessibilidade. O caso se torna
desafiador por tratar de um jovem, o qual tem longa expectativa de vida,
comprometimento da qualidade de vida e unica possibilidade curativa
associada ao TMO alogénico. Sendo assim, utilizou-se sistemas de
estratificacdo prognéstica, como o International Prognostic Scoring System,
IPSS dindmico e DIPSS-Plus, que classificou-o em baixo risco e
consequentemente ndo indicou o TMO. Porém, recentemente surgiram novos
modelos prognosticos, como MIPSS-70 e sua versdo 2.0, identificando
mutacdes em reguladores epigenéticos, genes de emendas e genes
transformadores leucémicos, incluindo um grupo de “Alto Risco molecular” se
houver presenca no painel molecular. Concluséo: A falta de acesso ao painel
molecular para MFP culmina em uma indicacdo mais tardia de TMO, em um
momento de performance status pior do paciente, sendo assim, é necessario a
incorporacdo de novas tecnologias e acessibilidade para estar disponivel a
todos, pois o estudo genético faz-se fundamental para estadiar e prover maior
qualidade de vida a esse paciente.



