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INTRODUÇÃO 
A presença de hepatomegalia ao nascimento pode ser explicada por 
diferentes causas, dentre elas, infecciosas, metabólicas, cardiológicas e 
hematológicas, além de patologias primariamente hepáticas. A associação 
com outros sinais e sintomas auxilia no direcionamento da investigação 
etiológica, que deve ser iniciada com brevidade.

Recém-nascida, sexo feminino, nasceu de parto cesáreo com 37 semanas de 
idade gestacional, devido a situação fetal não tranquilizadora, em hospital 
no interior do Rio Grande do Sul. Realizado pré-natal completo, com 
sorologias negativas, pesquisa de estreptococo B positiva e 
ultrassonografias sem alterações morfológicas. Nasceu com choro forte, 
porém, logo após, apresentou apneia, necessitando de ventilação com 
pressão positiva, seguida de intubação orotraqueal. Ao exame físico, 
observou-se hepatomegalia importante e petéquias, além de 
plaquetopenia, nos exames laboratoriais. Mantida em ventilação mecânica, 
iniciada antibioticoterapia empírica e transferida para hospital terciário da 
capital, no segundo dia de vida, para investigação. Na chegada, estável 
clinicamente, porém evoluiu com progressiva piora clínica nos dias 
subsequentes, com comprometimento multissistêmico. Submetida a 
extensa avaliação laboratorial para infecções congênitas, com resultados 
negativos em todos os exames coletados. Realizadas ultrassonografias 
cerebral (hiperecogenicidade da substância branca periventricular e dos 
núcleos da base) e abdominal (fígado atingindo fossa ilíaca direita e flanco 
esquerdo, com extensas áreas hipoecoicas de aspecto infiltrativo). Avaliação 
do geneticista, sem achados sugestivos de erros inatos do metabolismo. 
Avaliada pelo hematologista pediátrico, que realizou biópsia de medula 
óssea, com imunofenotipagem mostrando clone anômalo megacariocítico 
de 1,5%, resultado inconclusivo; repetiu o exame aos dez dias de vida, com 
presença de 3,4% de células de linhagem mieloide imaturas com 
diferenciação megacariocítica, confirmando o diagnóstico de leucemia 
megacarioblástica aguda, sendo iniciado tratamento quimioterápico.

As neoplasias hematológicas constituem grupo raro de patologias no 
período neonatal, mas devem ser consideradas no diagnóstico diferencial de 
hepatomegalia e plaquetopenia nesta faixa etária. Portanto, é essencial a 
avaliação destes pacientes em centros de alta complexidade, buscando 
otimizar o processo diagnóstico e, por conseguinte, possibilitando instituir 
tratamento adequado o mais precoce possível.
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