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RELATORIO MEDICO - SOLICITACAO DE PAINEL MOLECULAR POR NGS

Paciente Marcio, 50 anos, em acompanhamento hematolégico por eritrocitose persistente,
documentada em exames laboratoriais seriados, com hemoglobina de até 18,2 g/dL e
hematécrito de 51,7%. Na investigacdo etiolégica, ndo foram identificados até o momento
fatores secundarios evidentes que justifiqguem plenamente a eritrocitose. O paciente nega uso
de testosterona, anabolizantes ou eritropoetina. Ultrassonografia de abdome, rins e vias
urinarias nao demonstrou alteracdes relevantes. A dosagem sérica de eritropoetina encontra-
se dentro dos valores de referéncia (EPO 3,86).

Em 20/07/2026, apresentava Hb 17,7 g/dL, Ht 50,9%, leucécitos 7.770/mm3 e plaquetas
331.000/mm?3. A pesquisa molecular para JAK2 V617F foi positiva, com carga alélica de 7,30%.

Diante da eritrocitose persistente associada a presenca de mutacao JAK2 V617F, ha suspeita
de neoplasia mieloproliferativa cronica BCR::ABL1 negativa, sendo necessaria complementacao
da investigacao para adequada caracterizacao diagndstica e molecular do quadro. Ressalta-se
gue a carga alélica relativamente baixa de JAK2 V617F torna particularmente relevante a
avaliacao do perfil mutacional ampliado, permitindo investigar alteracdes adicionais
relacionadas a hematopoese clonal e as neoplasias mieloides.

Dessa forma, solicito realizacao de painel molecular mieloide por sequenciamento de nova
geracao (NGS), contemplando genes associados as neoplasias mieloproliferativas e demais
neoplasias mieloides, para complementacdao diagnéstica, caracterizacao da clonalidade e
identificacao de eventuais mutagdes adicionais com implicacdes diagndsticas e prognésticas.

O resultado serda utilizado em conjunto com os parametros clinicos, laboratoriais e, conforme
evolucdo da investigacao, avaliacdo de medula éssea, para definicdo diagndstica entre
policitemia vera e outras condi¢cdes associadas a hematopoese clonal/eritrocitose.

Hipotese diagndstica: eritrocitose com JAK2 V617F positivo - investigacdo de neoplasia
mieloproliferativa cronica.

CID-10: D45 - Policitemia vera.
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