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Abscessos em pacientes com
doenca granulomatosa cronica —
Experiéncia de um ambulatério especializado
no tratamento de imunodeficiéncias primarias

Caroline Ivone Fontana Formigari, Myllena de Andrade Cunha, Mayra de Barros Dorna,
Antonio Carlos Pastorino, Ana Paula Beltran Moschione, Tatiana Paskin da Rosa Martins,
Cristiane de Jesus Nunes dos Santos*

Introducao: A doenca granulomatosa crénica (DGC) é uma doenca genética
rara, resultando em defeito na fagocitose de microrganismos. Caracteriza-se por
infeccOes recorrentes por bactérias ou fungos, com formacgéo de granulomas.
Abscessos sao comuns, tanto na pele como em pulmao, figado e sistema nervoso.
Obijetivo: Descricao das caracteristicas epidemioldgicas, clinicas e laboratoriais
de pacientes com DGC que apresentaram abscessos. Método: Avaliacao re-
trospectiva de prontuarios médicos dos pacientes com DGC acompanhados no
Instituto da Criangca do HC-FMUSP que apresentaram abscessos nos ultimos 5
anos. Resultados: Foram avaliados 19 pacientes (18M), com idades entre 8m e
23a e 3m (mediana de 14,1 anos) e idade na primeira consulta e do diagndstico
de DGC variou entre 3m e 12a (mediana de 2,2 a). O intervalo de idade do inicio
dos sintomas de DGC foi de Om a 4a (mediana de 0,1a). 10 casos dosaram DHR
(variando de 0 a 33%) € 9 NBT (todos = 0). 15 pacientes apresentaram absces-
s0s (79%), sendo os sitios mais comuns: pele (12/19 63%), figado (6/19 32%),
pulmao (3/19 16%), bago (2/19 11%), SNC (1/19 5%) e paravertebral (1/19

5%). O no de abscessos por paciente variou de 0 a 9. Culturas dos abscessos
isolou: Enterococcus faecalis, Serratia, Enterococcus faecium, Cladosporium
sp, S. aureus (2 pacientes), Aspergillus (2 pacientes). Quinze pacientes utiliza-
ram antibidticos sistémicos, e 10 foram drenados. Oito utilizaram corticoides, e
2 transfusdes de granuldcitos como terapéutica adjuvante. Nenhum paciente
utilizou gama-interferon. Dos pacientes acompanhados, 4 foram transplantados
apos o diagndstico de DGC, com mediana de 9,5a entre diagndstico e trans-
plante. Conclusao: O diagnédstico de abscessos na DGC pode ser facil quando
superficial, mas sitios profundos merecem investigacao rotineira mesmo quando
apresentarem sintomas inespecificos sem focos infecciosos aparente. O diag-
néstico precoce de abscesso e o isolamento do agente infeccioso direciona o
tratamento especifico.

* Instituto da Crianga - ICR - FMUSP.
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Aciduria meval6nica ou
Sindrome de hiper IgD: relato de caso

Marina Cunha de Souza Lima, Eduardo Cunha de Souza Lima,
Ingrid Pimentel Cunha Magalhaes de Souza Lima, Eduardo Magalhaes de Souza Lima,
Patricia Rosa Nunes, Matheus Fonseca Aarestrup, Paula Fonseca Aarestrup*

A.R.F.R., 2 anos, sexo feminino, com 8 dias de vida iniciou diarreia, vomitos e
distensdo abdominal, diagnosticada como alergia ao leite vaca, usando formula
de aminodcidos desde entdo. Posteriormente, iniciou surtos de exantema va-
riaveis. Com um més de vida, apresentou fezes sanguinolentas, sendo tratada
como sepse. Aos 14 meses de idade, foi novamente internada com descompen-
sacao hemodinamica, febre, distensao abdominal, exantema, hepatoespleno e
linfadenomegalia. Paciente com varias internacoes, 6 passagens no CTl, devido
choque anafilatico a dipirona, clavulin, soja e meropenem. Triptase negativa fora
das crises, descartando mastocitose. Apos primeira alta, possuia sonoléncia,
quadriparesia espastica, irritacao e babinski positivo. Recebeu o diagndstico
inicial de aciduria mevalénica devido a ressonéncia magnética com vasculite
cerebral e presenca na urina do metabdlito mevalonato quinase. Exame genético
evidenciou mutacao do gene MVK, confirmando a doenga. Iniciado tratamento
em 10/2016 com canakinumabe, com melhora do quadro de exantema, febre
e neuroldgico. A aciduria mevalénica é uma desordem genética autossémica
recessiva, rara (cerca de 300 casos descritos no mundo), caracterizada por
episédios recorrentes de febre, linfadenomegalia, dor abdominal, rash cuténeo,
artralgia, hepatoesplenomegalia entre outros. Os niveis de hiper IgD podem
estar elevados ou ndo. O quadro clinico inicia durante o primeiro ano de vida,
podendo ser leve a grave. O diagndstico é baseado na clinica, teste de urina
evidenciando Mevalonato Quinase e analise genética detectando mutacao do
gene MVK, sendo esta a unica que confirma a doencga. Aciduria mevaldnica
€ uma doenca rara, descrita em 1999, que necessita de mais investigacao.
A terapéutica adequada pode modificar seu curso, sendo novas medicagdes
pesquisadas a cada dia. O canakinumabe, liberado pelo FDA em 2016, parece
reduzir os episodios da doenca e melhorar o prognostico desses pacientes,
melhorando sua qualidade de vida.

* Centro Universitario de Belo Horizonte - UNIBH.
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Agamaglobulinemia ligada ao X associada
a agranulocitose em recém-nascido

Luiza Toledo Moscardini, Mariana Luiza Junta Ferro, Mariana Teixeira Dezem,
Mariana Fernandes Nascinben, Vanessa Ambrosio Batigalia, Eliana Toledo*

Introducao: Agamaglobulinemia ligada ao X (ALX) é uma imunodeficiéncia
primaria causada por defeito na proteina tirosina kinase de Bruton (Btk) durante
a maturagéo dos linfécitos B, ocasionando redugéo acentuada destas células
(< 2%) e consequente hipogamaglobulinemia. Manifesta-se com repetidas in-
feccbes bacterianas do trato respiratorio inferior e superior, meningoencefalite
enteroviral, giardiase, autoimunidade e neoplasias do sistema reticuloendotelial.
A neutropenia pode estar associada a ALX em 25% dos casos, agravando a
susceptibilidade a infeccoes. Objetivo: descrever um caso de ALX associado
a agranulocitose em recém-nascido. Relato de caso: H.G.V., masculino, pré
termo, 35 semanas, com febre, abscesso perianal e agranulocitose aos 10 dias
de vida, sendo hospitalizado com Hb: 12,5 g/dL, Lo: 38890 cels/mm3, neutr:0,
bast:0, seg:0, e0s:0, bas:0, linf:7778, mono:3889, outros*: 27223. *células linfo-
monocitarias indiferenciadas. Plaquetas: 75000/mm3. Iniciada antibioticoterapia,
afastada o diagndstico de leucose e solicitado imunoglobulinas séricas (mg/dL):
IgA: 3 (4-27), IgM: 47 (25-52), 1gG: 265 (338-698), CD3: 91,7% - 1421 cels/mm3
(2438-5247), CD4: 57% - 926,5 (1685-3417), CD8: 26,3% - 427,8 (486-1615),
CD19:1,4% - 24,3 (395-1697), CD56: 4,3% - 70,8 (239-1020), KRECs: 11/
pL (>20) e TRECs: 59/pL (> 25). Feita a hipdétese diagndstica de ALX associada
a agranulocitose. A infecg¢éo foi controlada com a infuséo de 500 mg/Kg/dose
de imunoglobulina humana intravenosa (IGIV), atualmente infundida a cada 28
dias. O fator estimulador de colénias de granuldcitos foi administrado para re-
versao da agranulocitose, que regrediu dois meses apos o inicio do tratamento
com IGIV. Aguardamos resultado de sequenciamento genético da mutacao na
Btk. Conclusao: Apesar dos critérios diagndsticos do European Society for
Immunodeficiency (ESID) levarem em conta dados clinicos e laboratoriais para
o diagnéstico possivel ou provavel de ALX, somente o diagnéstico molecular
define a doenca.

* Faculdade de Medicina Bardo de Maua.
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APDS (Sindrome da ativacao
da fosfoinositol 3-kinase delta) resultante
do ganho de funcao da mutacao PIK3CD

Anna Paula Marques Mambriz, Samara Guerra Carneiro Turci Ribeiro, Gesmar Rodrigues Segundo,
Juliana Themudo Lessa Mazzucchelli, Beatriz Tavares Costa Carvalho*

Apresentacao do caso: E.A.P,, masculino, nascido em 27/06/1984, branco, filho
de pais ndo consaguineos. Encaminhado a Imunologia aos 24 anos devido a
diarreia crénica desde um 1 ano de vida. Como antecedentes, hipotireiodismo
diagnosticado aos 9 meses, dois episédios de pneumonia no inicio da vida
adulta. Diagnosticado com sindrome nefrética aos 7 anos, submetido a bidpsia
renal que apresentou glomerulonefrite membranoproliferativa por depdsito de
imunocomplexos. Apresentou, inicialmente, hipogamaglobulinemia (IgG 260 mg/
dL, IgA 78 mg/dL, IgM 37 mg/dL) e hipoalbuminemia (2,4 g/dL), linfécitos T e B
sem alteragdes. Investigado para doenca inflamatéria intestinal com enteros-
copia que evidenciou linfangiectasia intensa e inflamacgao crénica erosiva com
infiltrado linfoplasmocitario. A mutacao PIK3CD por ganho de funcao, localizada
E1010E/A-c.3029A>AC foi encontrada. Atualmente em reposicdo mensal de
imunoglobulina G. Iniciado inibidor de mTor, Sirolimus, que inibe a transducao
de sinal e diminui proliferagao de linfocitos autorreativos. Discussao: APDS é
uma imundeficiéncia combinada recentemente descrita, resultado do ganho de
funcdo da mutacao PIK3CD, gene que codifica uma subunidade catalitica da
fosfoinositol 3-kinase Delta. Caracteriza-se por variavel linfopenia de células B
e T, hipogamaglobulinemia com niveis normais ou elevados de IgM, suscetibi-
lidade a infecgdes virais e autoimunidade. Sindrome autossémica dominante
determinada pela mutagédo de um gene que codifica uma proteina expressa,
principalmente, em leucdcitos. Comentarios finais: O caso denota a varia-
bilidade dos fenétipos clinicos associados a APDS e PIK3CD mutado. Desde
infecgbes sinopulmonares de repeticao e infecgdes virais recorrentes até quadros
de autoimunidade que dificultam o estabelecimento de um diagndstico precoce
de imunodeficiéncia.

* Universidade Federal de Sao Paulo.
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Apresentacao atipica da Sindrome de hiper-ilgM

Tiago Arruda Maximo, Priscila Veiga Kezam Gabriel, Nathaly Tubel,
Taluana Bueno Morandim, Laura Catarina Pacheco Salami, Maria da Conceicdo Santos de Menezes,
Patricia Cristina Loureiro Dionigi, Luiz Fernando Bacarini Leite, Wilma Carvalho Neves Forte*

Relato: Menino de 13 anos, encaminhado a setor especializado com histdria
de pneumonia de dificil tratamento aos 12 anos e meningite criptocdccica aos 7
anos; sem outras infec¢des. Duas dosagens de Igs séricas mostraram: IgA<0,7;
IgG 33 e 230; IgM 259 e 374 mg/dL. Demais exames normais: linfécitos T total,
CD4, CD8, complemento total, C3, C4, quimiotaxia, NBT, ingestdo da fagoci-
tose por neutréfilos e por mondcitos. A hipotese foi de sindrome de Hiper-IgM,
confirmada por baixa expressdo de CD40L: espontaneo 1,610 e estimulado
2,950. Como o paciente apresentava-se bem clinicamente, sem infecgbes e
com IgG>200, optou-se por continuar em observac¢ao, em ambulatdrio. Durante
os dois anos seguintes permaneceu assintomatico. Depois, apresentou episo-
dios esporadicos de sinusites, dermatose fungica e faringoamigdalites, de facil
controle com antibidticos e antifungicos, mantendo padrdo laboratorial com
IgG > 200. Aos 21 anos de idade, (8 anos apds o inicio do acompanhamento),
apresentou quadro de pneumonia de dificil tratamento e alteragdo do perfil la-
boratorial para IgM > 395, IgA < 0,7 e IgG 93 mg/dL, sendo iniciada reposicao
com imunoglobulina humana 1V, 500 mg/Kg/més. Continua ha 6 anos recebendo
IglV, sem apresentar infecgbes. Discussao: A Sindrome de Hiper-IgM é uma
imunodeficiéncia combinada ou humoral, causada por deficiéncia de CD40L ou
CD40, respectivamente. A dificuldade de interagao entre linfécitos T auxiliares e
B impede a mudanca de classe de IgM, resultando aumento de IgM e diminui-
¢ao das outras classes. O portador habitualmente apresenta susceptibilidade a
infeccdes por bactérias gram-positivas e oportunistas, quadros graves, desde
tenra idade. Na literatura sdo descritos poucos casos de inicio tardio e com
poucas infec¢des, como o presente relato. Conclusao: O paciente apresenta
deficiéncia de CD40 ligante, com quadros infecciosos discretos e com inicio
tardio, diferente da deficiéncia de CD40 ligante classica, com infeccées de maior
gravidade, desde o lactente.

* Irmandade Santa Casa de Misericérdia de Sao Paulo.
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Artrite em crianca portadora de agamaglobulinemia

Marina Silva Campos, Lisiane do Bomfim, Mariana Peres de Lima Arcala,
Talita Vasconcelos Moura Araujo, Larissa da Silva Redondo, Pérsio Roxo Junior*

Apresentacao do caso: Paciente sexo masculino, 5 anos, encaminhado ao
ambulatério de Reumatologia Infantil por artrite juvenil oligoarticular estendida
FAN e fator reumatoide negativos, com resposta parcial ao uso de metotrexato
ha 5 meses. Indicado ertanecept por nao haver melhora. Enquanto nao iniciou
0 uso do deste, apresentou episddios de neutropenia com infecgdes, sendo
considerado secundario ao uso de metotrexate. Ao iniciar uso de ertanecept,
nao apresentou melhora significativa do quadro. Persistiu com quadros de neu-
tropenia associado a infecgdes com necessidade de internagdes hospitalares
e, entao, foi realizada triagem para imunodeficiéncias. Na investigagao foi evi-
denciada hipogamaglobulinemia (IGG < 6,9; IGA < 6,5; IGM < 4,1), auséncia
de CD19 na imunofenotipagem e confirmacao de neutropenia na auséncia de
infeccao (700/mL). Feita hipétese de agamaglobulinemia e optado por iniciar
tratamento com claritromicina 15 mg/kg/dia para artrite por germes atipicos e
indicada infus&o de imunoglobulina. Paciente foi encaminhado para seguimento
com equipe de Imunologia. Discussao: A agamaglobulinemia é uma imunode-
ficiéncia primaria onde ha defeito na maturagéo do linfécito B, acarretando em
hipogamaglobulinemia e reducao de linfécitos B maduros. A agamaglobulinemia
ligada ao X corresponde a 85%, e a autossémica recessiva a 15%. Os pacientes
comecam a apresentar infec¢des recorrentes concomitantemente a queda das
imunoglobulinas maternas. O diagndstico geralmente ocorre apds o primeiro ano
de vida pela baixa suspeicao. O tratamento consiste em infusao de imunoglobu-
linas. Comentarios finais: O paciente segue em acompanhamento em nosso
servico e foi iniciado uso de antibidtico profilatico, aguarda imunoglobulina para
reposicao e teste genético para complementagao diagnéstica.

Universidade Federal de Sao Carlos.
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Ataxia-telangectasia (AT): relato de casos em irmas

Mariana Amorim Abdo, Marina Fernandes Almeida Cheik, Gesmar Rodrigues Silva Segundo,
Pedro Rocha Rolins Neto, Aline Reis, Carla Rafaela Duarte*

Apresentacao do caso: Irmas, 9 e 4 anos de idade, encaminhadas ao Servigco
de Imunologia da UFU, quadros de infec¢des de repeticao (sinusites bacterianas
e OMA) e alteragbes na marcha. A paciente de 9 anos iniciou com alteragdes
na marcha com 18 meses de idade, evoluindo com ataxia progressiva, sialor-
reia, discreta telangectasia ocular, alteragdes posturais, apraxia ocular e fala
arrastada. Enquanto a crianca de 4 anos apresentava apenas alteracdes de
marcha e telangectasias cutaneas. Na investigacao laboratorial foi identificado,
em ambas as pacientes, altos niveis de alfafetoproteina (242,2 ng/mL e 106,7
ng/mL) e presenca de instabilidade cromossémica. A investigagéo imunoldgica,
demonstrou baixos niveis de IgA (4 mg/dL), CD4(480 cel/mm3), CD8 (157 cel/
mms3) e CD19(151 cel/mm3),com pobre resposta a antigenos polissacarideos na
irma mais velha, enquanto na mais nova, foram verificados baixos niveis de IgG
(IgG = 493 mg/dL), CD4 (311 cel/mm3), CD8 (142 cel/mm3) e CD19 (237 cel/
mm3). Optado pela indicagao de antibioticoprofilaxia oral para as pacientes, com
controle efetivo dos quadros infecciosos. Discussao: Os casos descritos sao
compativeis com AT, devido o quadro clinico sugestivo, caracterizado por mani-
festacoes multissistémicas, como ataxia cerebelar progressiva, telangectasias
cuténeas e oculares e infec¢des sinopulmonares, e as alteragdes laboratoriais
encontradas, como os altos niveis de alfafetoproteina e a presenca de insta-
bilidade cromossémica. Em conformidade com a literatura, foram identificadas
alteragdes na tanto na imunidade humoral e como na celular, o que justifica os
quadros infecciosos de repeticdo. Comentarios finais: Trata-se da descricao
de duas irmas com quadro clinico e laboratorial compativeis com AT, associada
a IDP. O diagndstico de ataxia-telangectasia precoce € importante para o ade-
quado controle das infec¢des recorrentes que, em conjunto com a exposicao a
exames radioldgicos agravam a evolug¢édo da doenca.

* Universidade de Uberlandia.
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Avaliacao da resposta a infusao de
imunoglobulina humana por via subcutanea

Leticia Matushita, Soraya Regina Abu Jamra, Patricia Faddul de Almeida,
Paula Alves Penna Correa, Talita Vasconcelos Moura Araujo, Marina Silva Campos, Pérsio Roxo Junior*

Introducao: A terapia de reposi¢cdao de imunoglobulina humana (IGH) exerce
papel fundamental na reducédo de infeccbes recorrentes e na otimizacédo da
qualidade de vida em pacientes com imunodeficiéncias humorais, primarias ou
secundarias. A IGH pode ser administrada pelas vias intramuscular, subcutanea
(IGSC) ou intravenosa (IGEV). Desde 1990 a IGSC surgiu como uma alternativa
a IGEV, sendo amplamente utilizada em muitos paises, por apresentar eficacia
semelhante e maior seguranca e tolerabilidade que a IGEV, além de estar asso-
ciada a menor custo e melhor qualidade de vida. Objetivo: Relatar a experiéncia
do uso de IGSC em pacientes em acompanhamento em servigo de referéncia
em Imunologia Pediatrica. Métodos: Avaliagdo retrospectiva de 6 pacientes
portadores de deficiéncia predominantemente de anticorpos submetidos a in-
fusdo IGSC nas doses de 100-200 mg/kg/semana, em esquema semanal ou a
cada 2 semanas. Resultados: Foram avaliados 6 pacientes com os seguintes
diagnosticos: imunodeficiéncia comum variavel (1); hipogamaglobulinemia se-
cundaria a sindrome nefrética (1) ou enteropatia (1); deficiéncia de anticorpos
anti-polissacarides (1); hipogamaglobulinemia secundaria a sindrome de Down
(1) e hipogamaglobulinemia secundaria a prematuridade (1). As indicac¢des pela
via SC foram respectivamente: reagdes adversas sistémicas; ndo manutencao
dos niveis séricos de IgG; dificuldade de acesso venoso; trombose venosa
profunda e auséncia de resposta a IGEV. Apds 2 meses de terapia de reposi-
¢éao por via SC, todos os pacientes apresentaram niveis séricos adequados de
imunoglobulina, com bom controle clinico das infec¢des. Nao houve ocorréncia
de reagdes adversas sistémicas ou locais. Conclusao: A terapia de reposi¢ao
de IGSC foi uma alternativa eficaz, segura e bem tolerada na protecao contra
infeccoes no grupo de pacientes avaliados.

* HCFMUSP - Ribeirédo Preto.
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Acido tranexamico na profilaxia de
angioedema hereditario na infancia

Daniela Lopes Sarmet Moreira, Tamires Rodrigues Nader, Larissa Costa Pereira Pessin,
Camila Koeler Lira, Maria Fernanda de Andrade Melo e Araujo Motta, Fernanda Pinto Mariz,
Evandro Prado, Ekaterini Goudouris, Heloiza Helena Nunes da Silveira*

Introducao: O angioedema hereditario (AEH) é caracterizado por episddios re-
correntes de edema sem associagao com urticaria, e dor abdominal sem outras
causas. E dividido em: deficiéncia do inibidor da C1 esterase e inibidor C1 este-
rase normal (com mutacao do fator Xll ou sem a mutagéo detectada). Profilaxia
a longo prazo com antifibrinoliticos (acido tranexamico) pode ser feita, mas em
geral sem bons resultados em pacientes adultos. Objetivo: Descrever a resposta
ao tratamento com &cido tranexamico em pacientes pediatricos com AEH, acom-
panhados em servigo de alergia e imunologia. Método: Estudo retrospectivo
baseado na coleta de dados dos prontuarios dos pacientes acompanhados no
servico. Discussao: Foram incluidos na avaliagcao 6 pacientes com diagnostico
de AEH, (3F:3M), idade entre 6 meses e 8 anos e histdria familiar presente em
todos os casos. Apresentavam crises frequentes de edema associadas a dor
abdominal. Ao iniciarem a profilaxia a longo prazo com o &cido tranexamico (20 a
50 mg/kg/dia), todos obtiveram resposta satisfatéria, com diminuigéao no intervalo
e na intensidade das crises, quando o0 medicamento era usado diariamente. Ao
serem submetidos a situagdes de estresse, foram orientados a dobrar a dose
do medicamento, com bom resultado. Comentarios: O uso do acido tranexa-
mico em criangas com AEH foi eficaz como profilaxia prolongada e durante as
crises, promovendo remissao parcial das mesmas, prevenindo sintomas graves.
Entretanto, sua efetividade depende da adesao do paciente.

* Universidade Federal do Rio de Janeiro.
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Bronquiectasia e Agamaglobulinemia
de Bruton: relato de caso

Aline Colatino Ferreira, Maria do Socorro Viana Silva de Sa, Lucas Alves Costa,
Antdnio Anderson Lucena Ribeiro, Anna Gabriela Lacerda Santos, Nikolas Georg Hluchan,
Tarsila Livia Paz e Albuquerque, Kaio Henrique Queiroz de Oliveira*

Apresentacdao do caso: Paciente masculino, 22 anos, portador de
Agamaglobulinemia de Bruton, em uso de gamaglobulina endovenosa desde
os dois anos de idade, comegou a apresentar quadros recorrentes de infeccoes
respiratérias, mesmo em uso da terapia imunolégica. Devido a isso, em 2011,
2012 e 2013 realizou provas de fungdo pulmonar que evidenciaram um disturbio
ventilatério obstrutivo (DVO) moderado, responsivo a broncodilatador (BD). Ainda
sem sinais obstrutivos na radiografia de térax e sem sintomatologia caracteristica.
Porém, em 2014, iniciou quadro de dispneia e hipersecre¢ao bréonquica que o
paciente associava a pratica de exercicios fisicos. Por ndo remeter tal quadro as
possiveis complicagbes ventilatérias, apenas em 2016 foi realizada nova prova de
funcao pulmonar, que continuou evidenciando um DVO moderado responsivo a
BD, e uma tomografia de térax, no qual foi visualizada atenuagéo em mosaico de
parénquima pulmonar, com areas de represamento aereo, redu¢ao volumétrica
do lobo inferior direito e do subsegmento medial do lobo médio direito e lobo
inferior esquerdo, onde observou um espessamento das paredes bronquicas, e
presenca de bronquiectasias sugestivas de broncopatia inflamatéria crénica. Ao
exame fisico, ha murmurios vesiculares bilaterais, e estertores crepitantes em
base pulmonar esquerda. Desde o diagnéstico da bronquiectasia, o paciente faz
uso de salbutamol nas crises de dispneia. Discussao: A Doencga de Bruton é
uma imunodeficiéncia primaria (PID) rara que interfere na producao de células
B e desencadeia infeccdes de repeti¢cdo. Ja as bronquiectasias se manifestam
com dilatacGes dos brénquios e deformidades estruturais progressivas, e sao
consequéncia das infecgdes pulmonares cronicas. Comentarios finais: Apesar
das bronquiectasias serem as principais complicagdes respiratdrias na doenca
de Bruton, o diagndstico e tratamento precoce da agamaglobulinemia e o cor-
reto manejo das infecgdes respiratdrias, podem evitar esse comprometimento
pulmonar.

* Faculdade de Ciéncias Médicas de Campina Grande.
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Canaquinumabe é eficaz para tratar
os pacientes com DIRA?

Rhaianny Gomes de Souza, Luciana Araujo Oliveira Cunha, Thalita Rodrigues Dias,
Fernanda Minafra Silveira Santos, Adrianne Mary Leao Sette e Oliveira,
Roberta da Silva D‘Alessandro Tonello, Jaisson Gustavo da Fonseca,
Natalia Duarte Linhares, Sérgio D. J. Pena, Jorge Andrade Pinto*

Apresentacao do caso: As sindromes autoinflamatérias sdo um grupo de
condig¢des caracterizadas por episodios recorrentes de febre, erupgéao cutanea
e serosite. Em muitas das sindromes autoinflamatdrias, as anormalidades
genéticas e consequente desordem da regulagcdo do sistema imune inato le-
vam a hiperatividade de citocinas pré-inflamatérias e subsequentes sintomas
inflamatdrios. Relatamos o caso de uma crianga, filho de pais consanguineos,
que apresentou no periodo neonatal imediato erupgéo pustular, edema articu-
lar, lesGes osteoliticas, dificuldades respiratérias e coagulopatia generalizada.
Discussao: Os dados laboratoriais demostraram leucocitose persistente e au-
mento da proteina C-reativa. O paciente evoluiu, exigindo suporte ventilatério
intermitente e ndo-invasivo e o uso de corticosteroides para melhorar a erupcéo
cuténea. Realizado sequenciamento genético, através de exoma completo, que
demonstrou mutagdo homozigoética do gene IL1RN, sendo diagnostica DIRA -
Deficiéncia no antagonista do receptor de interleucina 1. Iniciado tratamento com
canaquinumabe (inibidor IL-1p), a unica droga disponivel no Brasil aos 9 meses
de idade, administrada a uma dose de 8 mg/kg a cada 4 semanas. Houve uma
melhora progressiva na inflamacao da pele, articulagoes, disturbios respiratérios,
obstrucao nasal, aspecto das secrec¢oes das vias aéreas superiores (podendo
suspender a ventilagado invasiva) e redugéo dos niveis de interleucina-13. Com
1 ano e 2 meses de idade, o paciente apresentou infecg¢éo viral aguda, evoluiu
com dificuldade respiratoria grave e inflamagao sistémica grave, sem resposta
as medidas adotadas e morreu menos de 24 horas apos a descompensacao.
Comentarios finais: As sindromes autoinflamatérias de inicio precoce devem
ser consideradas no diagndstico diferencial da sepse. Canaquinumabe parece
ser eficaz para controlar os sintomas no paciente desse DIRA.

* Hospital das Clinicas - UFMG.
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Candidiase mucocutanea crénica (CMC)
associada a ganho de funcao (GOF) de STAT 1:
relato de caso

Renan Augusto Pereira, Samara Guerra Carneiro Turci Ribeiro,
Anna Paula Marques Mambriz, Barbara Luiza de Britto Cancado,
Julio Cesar Gontijo Junior, Renata Guardiano Dias, Gesmar Rodrigues Segundo,
Juliana Themudo Lessa Mazzucchelli, Beatriz Tavares Costa Carvalho*

Relato de caso: H.C.S., 24 anos, masculino. Apresenta candidiase oral recor-
rente desde 1 ano de idade e resistente ao tratamento padrao. A histéria familiar
€ desconhecida, uma vez que o paciente é adotado. Como antecedente, otites
médias recorrentes desde 2 anos de idade, um episddio de hespes zoster aos
trés anos e erisipela aos 8. A investigacao inicial mostrou hipergamaglobulinemia
(IgA 183 mg/dL; IgG 1972 mg/dL; IgM 167 mg/dL), com linfécitos B e T normais.
Devido ao uso de drogas, apresentou deficiéncia de vitamina B12 e, como con-
sequéncia, pancitopenia (Hb 7.1 g/dL; plaquetas 38000; CD3: 926 mm3; CD4:
382 mm3). Apds reposicao de vitamina B12, os valores foram normalizados.
Devido a sintomas digestivos, realizou-se uma endoscopia digestiva alta, que
evidenciou moniliase esofagica, esofagite erosiva distal e pangastrite intensa.
Sequenciamento genético identificou a mutagdo homozigdtica no transdutor
de sinal e ativador da transcricao (STAT 1) GOF posi¢ao C.800C> CT: p.267A>
A/V. Atualmente, esta em uso de nistatina oral, sem melhora. Discussao:
Mutagdes de ganho de fungdo no STAT 1 causam desregulagéo imunoldgica e
imunodeficiéncia. E caracterizada, na maioria das vezes, por susceptibilidade
a infeccdes recorrentes por virus e por Candida. Diversas mutacoes genéticas
implicam quadros clinicos heterogéneos. Estudos recentes enfatizam que o
ganho de fungéo do STAT 1 prejudica a via de sinalizagdo Th17 e suas citocinas
IL-17 e IL-22, essenciais para a defesa mucocuténea antifungica e antiviral do
hospedeiro. Comentarios finais: Devido a alta frequéncia de mutagdes STAT
1 em pacientes que sofrem de CMC, propde-se que realize 0 sequenciamento
genético de STAT 1 em individuos que apresentam susceptibilidade a infec¢oes
recorrentes por Candida.

* UNIFESP/EPM.

Arq Asma Alerg Imunol. 2017;1(Supl 1):S191.

S191



< 3 ARQUIVOS DE  ©2017 AsBAI

ASMA, ALERGIA P147

Imunodeficiéncias

EIMUNOLOGIA

Deficiéncia de IgA
em paciente com fibrose cistica
Priscila Veiga Kezam Gabriel, Taluana Bueno Morandim, Tiago Arruda Maximo, Nathaly Tubel,

Neiva Damaceno, Patricia Cristina Loureiro Dionigi, Maria da Concei¢do Santos de Menezes,
Luiz Fernando Bacarini Leite, Wilma Carvalho Neves Forte*

Relato: Menino de 8 anos, natural e procedente de Sao Paulo, histdria de trés
internacoes antes dos 6 meses de vida devido broncoespasmo. Aos 7 meses
foram solicitados dosagens de cloro no suor (90 e 106 meq/L), confirmando o
diagndstico de fibrose cistica (FC). Na ocasiao em que foi realizado o teste do
pezinho no paciente, a triagem neonatal nao incluia a dosagem de tripsina imu-
norreativa. Possui teste genético que confirma FC (homozigoze para Phe508del).
Recebe enzimas pancredticas desde 7 meses, ursacol, taurina, inalagdo com
alfa-dornase e corticoide inalatério. Apesar de nao apresentar diarreia crénica,
otites, amigdalites ou pneumonias de repeticao, aos 7 anos foram solicitadas
imunoglobulinas séricas: IgA <5, IgG 1009 e IgM 255 mg/dL (valores minimos
para a faixa etaria IgA 47, 1gG 665 e IgM 49 mg/dL). Teve diagnéstico de deficién-
cia de IgA e orientacao sobre higiene pessoal, ambiental e alimentar. Apresenta
boa evolugéo, sem infecgbes de repeticao. Discussao: Os valores de IgA sérica
encontrados no paciente foram coerentes com o conceito da deficiéncia de IgA:
< 7 mg/dL em criangas maiores de 4 anos, com IgG e IgM normais. Tal defici-
éncia no paciente é primaria, uma vez que até o momento, ndo ha descri¢cao
na literatura de deficiéncia de IgA adquirida por uso de enzimas pancreaticas
ou qualquer outra medicacdo que o paciente faz uso devido FC. Conclusao:
Paciente é portador de FC e deficiéncia de IgA. A suspeita de FC no paciente
ocorreu devido episdédios de broncoespasmo e foi confirmada apos dosagem
de cloro no suor e teste genético. Foi feito o diagndstico de deficiéncia de IgA,
apesar do paciente ndo apresentar quadros infecciosos de repeticdo. A ocor-
réncia concomitante de FC e deficiéncia de IgA é pouco descrita na literatura,
motivo pelo qual apresentamos o presente relato. Salientamos ser importante a
lembranca de FC diante de episédios de broncoespasmo em lactentes sibilantes
e a lembranca da imunodeficiéncia primaria nos pacientes com FC.

* Irmandade da Santa Casa de Misericérdia de Sao Paulo.
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Deficiéncia de IgA na infancia:
sempre uma doenca benigna?

Myllena de Andrade Cunha, Cristiane de Jesus Nunes dos Santos, Mayra de Barros Dorna,
Ana Paula B. Moschione Castro, Antonio Carlos Pastorino, Tatiana Paskin da Rosa Martins,
Caroline Ivone Fontana Formigari*

Introducao: A deficiéncia de IgA (DIgA) é a imunodeficiéncia primaria mais co-
mum. A maioria dos pacientes é assintomatica, mas alguns podem apresentar
infeccdes recorrentes, alergias, doencas autoimunes, neoplasias e evolugéo para
imunodeficiéncia comum variavel (IDCV). Objetivo: Avaliar a frequéncia de aler-
gias, manifestacdes autoimunes,neoplasias e evolugao para IDCV em criangas
e adolescentes com DIgA. Métodos: Avaliagao retrospectiva de prontuarios de
pacientes com DIgA seguidos em servigo de referéncia entre os anos de 2016
e 2017. Definiu-se DIgA como a presenga de niveis séricos de IgA < 7 mg/dL
em criancas acima de 4 anos de idade,excluidas outras anormalidades imuno-
I6gicas. Resultado: Foram incluidos 38 pacientes (20M), entre 4-20 a (mediana
15,3a), com mediana de idade ao diagndstico de 6,41a (4 14a) e de tempo de
seguimento 8,5a (4m 18a3m). Asma estava presente em 52,6% (20/38), rinite
alérgica em 73,7% (28/38) e dermatite atopica em 21% (8/38). Nenhum paciente
foi diagnosticado com alergia alimentar. Uma paciente evoluiu para IDCV aos
18a. Autoimunidades estavam presentes em 23,7% dos pacientes (9/38), com
mediana de idade ao diagndstico de 6,9a: Tireoidite de Hashimoto n=3, doenca
de Graves n=1 e tireoidite a esclarecer n=1; Diabetes Mellitus tipo | n=1; Artrite
Idiopatica Juvenil n=1; vitiligo n=1; Lupus eritematoso sistémico (LES) n=1 e
doenca celiaca n=1. Encontrou-se FAN positivo isoladamente em 5 pacientes.
Neoplasias ocorreram em 7,9% dos pacientes (3/38): linfoma de Hodgkin (n=1)
e histiocitose (n=2). A paciente com linfoma apresentava também Tireoidite de
Hashimoto e LES. Observou-se baixa estatura em 3 pacientes e puberdade
precoce em 2. Conclusao: Apesar da DIgA ser considerada frequentemen-
te assintomatica, nesse estudo houve uma elevada prevaléncia de alergia.
Autoimunidades e neoplasias, raras na populagao pediatrica, foram também
frequentes. Ressalta-se a importancia do diagndstico precoce e monitorizacao
desses pacientes desde a infancia.

* Instituto da Crianga - ICR.
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Deficiéncia de IgG1 e IgG2 em gémeas univitelinas:
efeito da imunoestimulacao com extrato bacteriano

de corpo total inativado por via sublingual

Fernando Monteiro Aarestrup, Lourenco Carlos de Mello e Souza,
Luiz lidegardes Alves de Alencar, Luiz Carlos Fernandes, Roberto Souza Lima,
Eduardo Souza Lima, Ingrid Souza Lima*

A incidéncia de imunodeficiéncia humoral corresponde a aproximadamente 60%
das imunodeficiéncias primarias. Neste estudo, apresentamos um caso de géme-
as univitelinas com deficiéncia de IgG1 e IgG2. S.D.C.P.e A.D.C.P,, sexo feminino,
7 anos, foram encaminhadas ao servigo de alergia e imunologia, com quadro
de infecgdes recorrentes (rinossinusites, amigdalites e otites). Foi necessario o
emprego de antibioticoterapia repetidas vezes com frequéncia quinzenal/mensal.
O prick test para aeroalérgenos e alérgenos alimentares nao revelou sensibi-
lizagdo. A citometria de fluxo com marcadores celulares para subpopulacdes
de linfocitos (CD3+, CD4+, CD8+,CD16/56+ e CD19+) n&o revelou alteragcbes
de imunidade celular e/ou inata. A dosagem de imunoglobulinas revelou niveis
séricos de IgG1 e IgG2 abaixo dos valores de referéncia em exames realizados
em duas ocasides diferentes. O emprego de quimioprofilaxia com azitromicina 3
vezes por semana e mupirocina nasal diariamente foi instituido por 8 semanas.
Concomitantemente, foi iniciado imunoterapia via sublingual com extrato bacte-
riano de corpo total inativado em alta concentragéo, com previsao de tratamento
por periodo de 3 anos, contendo os seguintes patégenos: Strepococcus pneu-
moniae, Moraxella catarrhalis, Staphylococcus aureus, Haemophilus influenzae,
Streptococcus faecalis e Klebsiella pneumoniae. O controle clinico revelou que
as gémeas permaneceram assintomaticas sem historia de infecgbes bacterianas
de vias aéreas superiores (IVAS) ha aproximadamente 1 ano apds o término da
quimioprofilaxia antibidtica. A literatura apresenta estudos com desfecho clinico
positivo quanto o emprego de imunoterapia via sublingual com extrato bacteriano
de corpo total na prevencgao de IVAS de repeticao. No presente estudo de controle
de casos, foi demonstrado que a imunoestimulacao com extrato bacteriano de
corpo total em formulagéo e dose adequadas pode contribuir no tratamento de
deficiéncias de subclasses de IgG.

* Consultério.
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Diagnéstico tardio de Sindrome de Comel-Netherton
em uma menina de dois anos

Julio Cesar Gontijo Junior, Jessica Loekmanwidjaja, Daniela Armonia Munhoes,
Carolina Aranda, Barbara Luiza de Britto Cancado, Renan Augusto Pereira,
Renata Guardiano Dias, Beatriz Tavares Costa-Carvalho, Juliana Themudo Lessa Mazzucchelli*

Apresentacao do caso: Paciente do sexo feminino, nascida a termo, apre-
senta dificuldade de ganho de peso desde o nascimento. Com 40 dias de vida,
iniciou quadro de eritrodermia com descamagao e prurido. Diversos alergistas
e dermatologistas avaliaram o caso, com diagnédstico de dermatite atopica e
alergia alimentar. Hidratantes, dieta de exclusé@o de leite de vaca e ovo foram
prescritos, porém nao foi vista melhora nas lesdes de pele. Tal tratamento foi
mantido por mais de dois anos, inclusive com hospitalizacao devido a piora das
lesbGes de pele. Durante esse periodo, nao apresentou quadro de infeccgoes,
mas seu cabelo sempre quebradico, nunca atingindo mais de 1 cm. Seu peso e
estatura estavam sempre abaixo do percentil 3. Aos dois anos foi encaminhada
a imunologista e sindrome de Comel-Netherton foi confirmada por capilaros-
copia que evidenciou os cabelos em bambu. Apresenta niveis normais de IgG,
IgA e IgM com IgE elevada (1475 Ul/mL). Seus niveis de IgG vem decrescendo:
com um ano de idade era de 814 mg/gL e atualmente é de 567 mg/dl. Possui
resposta a antigenos vacinais e contagem de linfocitos T normais. Reposi¢ao de
imunoglobulina endovenosa (500 mg/kg/més) foi iniciada. Atualmente apresenta
reducao do eritema e prurido cutédneos e peso no percentil 10. Discussao: A
sindrome de Comel-Netherton é uma doenga autossémica recessiva rara carac-
terizada por ictiose congénita, cabelos em bambu e sintomas atépicos. Outras
manifestacgdes clinicas incluem déficit de ganho ponderoestatural, enteropatia e
imunodeficiéncia. Cabelos em bambu séo sinais patognomdnicos dessa doencga
e mostram um defeito estrutural dos fios de cabelo. Comentarios: Apesar de
nao apresentar anormalidades em exames laboratoriais, decidimos iniciar IGIV,
pois estudos mostram que tais pacientes podem obter uma melhora clinica
com a terapia. No curto periodo em que vem repondo imunoglobulina, sua pele
aparenta ter melhora.

* Universidade Federal de Sao Paulo - UNIFESP.
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Evolucao de pacientes com hipogamaglobulinemia
secundaria ao uso de rituximabe acompanhados
em ambulatério de hospital terciario
Larissa Prando Cau, Joao Paulo de Assis, Octavio Grecco, Raisa Borges de Castro,

Rebeca Mussi Brugnolli, Claudia Castilho Mouco, Myrthes Toledo Barros, Jorge Kalil,
Ana Karolina Barreto Berselli Marinho, Cristina Maria Kokron*

Introducao: O Rituximabe (RTM) & um anticorpo monoclonal especifico dirigido
as células B (anti-CD20). E usado no tratamento de doencas linfoproliferativas
e em disturbios autoimunes selecionados. A deplecao prolongada de células B
esta associada ao risco de efeitos adversos, incluindo hipogamaglobulinemia,
aumento do risco de infecgdes, falha no desenvolvimento de respostas imunes
apos a vacinagao e neutropenia. Objetivo: Avaliar a evolucao dos pacientes com
hipogamaglobulinemia secundaria ao uso de RTM no Servico de Imunologia
Clinica e Alergia do HC-FMUSP. Método: Estudo retrospectivo, com revisao de
prontuarios médicos e exames laboratoriais de nove pacientes que fizeram uso
de RTM e apresentaram hipogamaglobulinemia nos periodos anos de 2004 a
2017. Resultados: Em nossa amostra todos os pacientes que evoluiram para
hipogamaglobulinemia estavam em tratamento de linfomas. N&o ha registro de
dosagem de imunoglobulinas antes do tratamento. Dos 9 casos, a média de idade
foi de 52 anos (4 homens e 5 mulheres), 2 perderam o acompanhamento, sendo
que 1 deles também apresentou neutropenia. Os sete pacientes que continuaram
em seguimento necessitaram de reposicao de IglV, devido exacerbagdes infec-
ciosas, principalmente, pneumonias e sinusites. A média da dosagem sérica de
IgG no momento da indicagao do inicio de reposi¢cao de IglV foi de 491 g/dL. A
média de tempo entre a primeira dose de RTM e a necessidade de reposicéo de
IglV variou de 2 a 8 anos, com média de 5 anos. A dosagem de IgA foi utilizada
como parametro de recuperacao da hipogamaglobulinemia, sendo observado
que somente 1 dos 7 pacientes apresentaram recuperacao do quadro até o
momento. Conclusao: Diante dos dados, consideramos importante a dosagem
de imunoglobulinas antes de iniciar o tratamento com RTM e periodicamente,
com a finalidade de indicar a reposicao de IglV ou IgSC em tempo adequado
evitando complicagdes como infecgdes potencialmente graves.

* Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina da USP.
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Febre recorrente e sua
complexa investigacao diagnostica
Hannah Bryskier Gleitzmann, Cassia Gobara e Faria, Aline de Souza e Mendes,

Camila Koeler Lira, Vanessa Koepke Soares, Naira Vanessa Anomal Gonzalez, Maria Fernanda Melo Motta,
Fernanda Pinto Mariz, Ekaterini Goudouris, Heloiza Helena Nunes da Silveira, Evandro Prado*

Caso clinico: Paciente masculino, 3 anos, com quadro de febre recorrente desde
o primeiro més de vida, inicialmente associada a vacinagao. Episddios febris
mensais, com duragéo de cerca de 5 dias, com comprometimento do estado
geral. Ao exame fisico, somente linfonodomegalias cervicais em vigéncia da
febre. Dosagem de IgD sérica e pesquisa de acidos organicos urinarios nor-
mais. Nao apresentou melhora do quadro febril com uso de corticoide oral. Mais
recentemente passou a apresenta dor abdominal intermitente. Consideramos a
hipétese diagndstica de Febre Familiar do Mediterraneo (FFM) e realizamos pro-
va terapéutica com colchicina, que resultou na diminuigc&do do numero e duracao
dos episoddios febris e melhora do estado geral durante as crises. Entretanto, a
pesquisa genética evidenciou mutacao heterozigética e ndo patogénica do gene
MEFYV e o paciente passou a apresentar febre didria mesmo em uso da colchici-
na. Discussao: A hipotese diagndstica inicial neste caso foi Sindrome de hiper
IgD, que foi descartada. Aventada a hipétese de Febre Familiar do Mediterraneo,
esta foi fortalecida com a resposta positiva ao tratamento com colchicina. A FFM
caracteriza-se por febre recorrente de curta duracao e periodicidade irregular,
sendo a dor abdominal o sintoma mais frequentemente associado. O estudo
genético do MEFV apresenta mutagéao homozigética em 60% dos casos, porém
30% tem uma unica mutacao. Neste caso, encontramos uma mutac¢ao nao pa-
togénica. No momento, o quadro clinico nao nos direciona para outras hipéte-
ses diagndsticas. Comentarios finais: A investigacao de pacientes com febre
recorrente € complexa, mesmo contando com exames genéticos, requerendo
muitas vezes longo acompanhamento dos pacientes.

* Instituto de Puericultura e Pediatria Martagao Gesteira.
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G-CSF no tratamento da candidiase
mucocutanea cronica: relato de um paciente
com mutacao em STAT1 com ganho de funcao

Pamela Fernanda Alves Barbosa, Antonio Carlos Pastorino, Ana Paula Beltran Moschione Castro,
Cristiane de Jesus Nunes dos Santos, Mayra de Barros Dorna, Gislane de Sousa Juliao,
Nathalia Maria da Mota Souza, Mariana Castiglioni, Cristiana M. Nascimento-Carvalho*

Apresentacao do caso: Paciente de 12a, masculino, pais consanguineos, ado-
tado com 1a3m. Desde entdo apresenta infec¢des fungicas cronicas extensas
e deformantes: candidiase oral e cutdnea, onicomicose com distrofia ungueal
grave, osteomielite fungica com sequelas em falanges. Referia ainda otite média
supurativa, piodermite com abscessos cutaneos, infecgdes sino-pulmonares recor-
rentes, com diversas internacdes em UTI. Na avaliacdo inicial apresentava apatia,
déficit pondero-estatural, moniliase oral, lesdes cutaneas e ungueais (crostosas,
espessas e descamativas) e deformidades em falanges. Micoldgico direto da pele
mostrou blastoconidios e pseudofilamentos de leveduras com cultura positiva para
Trichophyton rubrum. Exames laboratorias evidenciaram TSH=816,6 pU/mL e T4
livre < 0,1 ng/dL. Triagem para autoimunidade foi negativa, incluindo anticorpos
antitireoidianos. Apresentava imunoglobulinas normais, imunofenotipagem com
CD4, CD19 e NK abaixo do normal e cultura de linfécitos alterada para candida,
toxoide teténico e pokeweed mitdgeno. Analise genética (exoma) encontrou mu-
tacao heterozigdtica no gene STAT1 (c.1061T>C) e o estudo funcional mostrou
aumento da fosforilacao de STAT1, confirmando hipétese de CMC por mutagéo
do tipo ganho de funcado (GOF) em STAT1 autossémica dominante. Iniciou-se
reposicao de levotiroxina e tratamento antifungico IV, sem resposta. Acrescentado
G-CSF como terapia adjuvante (5 pg/kg subcuténeo, 1x/semana), com melhora
significativa das lesdes, sem reagdes adversas e sem infecgdes no ultimo ano.
Discussao: A candidiase mucocutanea crénica (CMC) é uma manifestacéo de
dificil manejo em diversas imunodeficiéncias primarias e o G-CSF mostrou-se
eficaz como terapia adjuvante em alguns casos. Comentarios finais: O uso de
G-CSF associado a antifungico foi eficaz e seguro. Comparado a outros trata-
mentos, apresenta menor custo, podendo representar uma valiosa alternativa
terapéutica nos pacientes com CMC por mutagcdo GOF-STAT1.

* Instituto da Crianga - FMUSP.

Arq Asma Alerg Imunol. 2017;1(Supl 1):5198.

S198



< 3 ARQUIVOS DE  ©2017 ASBAI

ASMA, ALERGIA P154

Imunodeficiéncias

\
N

il

aseal | L IMUNOLOGIA

Hipogamaglobulinemia em crianca associada
a Sindrome de delecao do cromosso 18Q

Ana Carolina da Matta Ain, Thays Brito Silva, Thais de Barros Silva*

Apresentacao do caso: Crianca do sexo masculino, 4 anos € 9 meses de
idade, caucasiano, filho unico de pais ndo consanguineos, pré-natal sem in-
tercorréncias, mae secundigesta com um aborto anterior. Nascido a termo de
parto cesareo, com 50 cm de comprimento e peso de 3.530 g. Ao nascimento,
apresentava labio leporino e fenda palatina, pé torto congénito, cardiopatia con-
génita, desenvolvimento neuroldgico com atraso global, sindrome convulsiva,
hipotireoidismo secundario. Primeira internacao aos 3 meses de vida devido
quadro de febre de origem indeterminada permanecendo 2 dias em UTI pedia-
trica e 10 dias em enfermaria. Evoluiu com internagdes frequentes por quadros
febris e infec¢des, sendo quatro episddios de pneumonia, um de ITU associada
a sepse no primeiro ano de vida. Nos anos subsequentes foi uma vez por quadro
de febre de origem indeterminada, uma por otite e cinco por pneumonia. A analise
cromossOmica em linfécitos com a técnica de banda G revelou 46 XY, der (18)
t (8;18) (q24.1; g21) de origem paterna, o que confere deleg¢ao parcial do brago
longo do cromossomo 18 e duplicagao parcial do brago longo do cromossomo
8. Inicialmente, seus exames laboratoriais ndo apresentavam niveis reduzidos
de imunoglobulinas plasmaticas, porém com 1 ano de idade houve reducgéo.
Desde o diagnéstico de hipogamaglobulinemia (HA), esteve em terapia de re-
posicao de imunoglobulina IV apresentando melhora drastica. Ficou 2 meses
sem receber imunoglobulina e apresentou otite e pneumonia com internagdes
no periodo. Discussao do caso: A Sindrome de delecao do cromossomo 18 é
uma desordem com multiplas anormalidades caracterizada por baixa estatura,
atresia congénita do tubo auditivo, fissuras orofaciais, cardiopatias, pé torto
congénito, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e desordens enddcrinas,
podendo vir acompanhado de doencas autoimunes. No caso relatado, o paciente
apresenta algumas das caracteristicas citadas, além da HA.

* Universidade de Taubaté.
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Hipogamaglobulinemia
secundaria a Sindrome nefroética

Soraya Regina Abu Jamra, Leticia Matushita, Patricia Faddul de Almeida,
Paula Alves Penna Correa, Larissa da Silva Redondo, Pérsio Roxo Junior*

Apresentacao do caso: Paciente, sexo masculino, 12 anos, apresenta diagnos-
tico de sindrome nefrética com componente nefritico desde 2015 e encontra-se
em dialise devido a insuficiéncia renal. Em 2015 apresentou pneumonia que
evoluiu com insuficiéncia respiratdria aguda, derrames intra-cavitarios (pleural
bilateral, pericardico e ascite volumosa) e parada cardiorrespiratéria. No mes-
mo ano, apresentou ainda nova pneumonia bacteriana, bacteremia sem foco
e celulite periorbitaria, tratadas em ambiente hospitalar. Devido aos quadros
infecciosos graves iniciou investigacao para imunodeficiéncia que evidenciou
hipogamaglobulinemia (IgG 206 mg/dL, IgA 46,4 mg/dL, IgM 122 mg/dL). Foi
indicado reposic¢ao de imunoglobulina humana 100 mg/kg/semana por via subcu-
tanea (IGSC), uma vez que a hipogamaglobulinemia foi atribuida a insuficiéncia
renal. A reposicéo de IGSC foi realizada por 7 meses, ocorrendo normalizagéo
dos niveis de IgG 1140 mg/dL e auséncia de infecgbes recorrentes. Apos a sus-
pensao da IGSC, o paciente manteve-se clinicamente bem e com niveis estaveis
de IgG. Atualmente o paciente mantém-se em didlise e aguarda transplante
renal. Discussao: A imunodeficiéncia secundaria € um comprometimento do
sistema imune em individuo previamente normal. O comprometimento frequen-
temente é reversivel apos o tratamento da doenga de base. Dentre as imuno-
deficéncias secundarias, a hipogamaglobulinemia secundaria a doenca renal
ocorre por perda proteica pelos rins, acarretando em infec¢des recorrentes, na
dependéncia da gravidade da hipogamaglobulinemia. Casos graves devem ser
tratados com terapia de reposicao de gamaglobulina, especialmente na forma
subcutanea. Comentarios finais: Nosso paciente apresentou uma evolugao
clinica satisfatéria, com normalizag@o dos niveis de imunoglobulina apds a re-
posicéo de IGSC e com a estabilizagdo do quadro renal houve a possibilidade
de suspensao da infusdo de IGSC, com manutencao de niveis aceitaveis de
IgG sérica e auséncia de infeccoes.

* Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto.
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Importancia da historia familiar para o
diagndstico de imunodeficiéncia combinada grave

Patricia Faddul de Almeida, Pérsio Roxo Junior, Leticia Matushita,
Soraya Regina Abu Jamra, Paula Alves Penna Correa, Mariana Peres de Lima Arcala Rossini*

Apresentacao do caso: Paciente do sexo feminino, aos 8 meses de vida iniciou
quadro de infec¢ao de via aérea superior, evoluiu para pneumonia, n&o respon-
dendo aos antibidticos habituais. Foi internada em hospital terciario, levantou-se
a suspeita de imunodeficiéncia combinada grave, devido a histéria familiar do
irmao falecido com hipétese nao confirmada desta doenca. Foi realizado lavado
brénquico, com cultura positiva para Pneumocystis jiroveci. Com tratamento
especifico, evoluiu com melhora clinica. Encaminhada a hospital de referéncia
para investigacao de imunodeficiéncia. Realizada imunofenotipagem para subpo-
pulacdes de linfécitos, que evidenciou niveis indetectaveis de células CD4, CD8
e NK. Avaliagdo genética mostrou mutagéo patogénica no gene Janus Kinase 3
(JAK-3). Aos 11 meses, apresentou reacao local ao BCG, iniciando tratamento
com isoniazida. Com 1 ano e 4 meses foi submetida ao transplante de células
tronco hematopoéticas parentado, sem intercorréncias. Duas semanas apoés o
transplante, apresentou neutropenia. Atualmente encontra-se em seguimento
clinico ambulatorial semanal, com evolucao satisfatoria. Discussao: A imunodefi-
ciéncia combinada grave é representada por um grupo heterogéneo de doengas,
com diferentes defeitos genéticos, resultando em deficiéncia grave no nimero e/
ou funcao desempenhada por linfocitos T e/ou B e/ou NK. Pacientes acometidos
apresentam quadros infecciosos graves, com evolugao fatal antes do primeiro
ano de idade, caso nao sejam diagnosticados precocemente. Comentarios
finais: A histdria familiar sugestiva de imunodeficiéncia foi o principal sinal de
alerta que conduziu a hipétese diagnéstica levantada. O pediatra deve, portanto,
estar atento aos sinais de alerta para imunodeficiéncias primarias.

* Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto/Universidade de Sao Paulo.
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Imunodeficiéncia combinada grave (SCID):
a importancia do diagnostico e tratamento precoces

Samara Guerra Carneiro Turci Ribeiro, Anna Paula Marques Mambriz,
Andréa Penha Rocha, Maria Isabel Moraes Pinto, Antonio Condino Neto,
Juliana Themudo Lessa Mazzucchelli, Beatriz Tavares Costa Carvalho*

Apresentacao do caso: E.S.B.A., masculino, pardo, nascido em 11/02/2016,
pais ndo consanguineos. A partir de 8 meses de vida, apresentou sete episodios
de pneumonia, todas com necessidade de internagdo. Nega outras infecgoes.
Apresentava todas as imunoglobulinas abaixo do percentil 3, IgG 211 mg/dL,
IgM 35 mg/dL e IgA 10 mg/dL. Sombra timica ausente no RX de térax. Apesar da
contagem normal de linfécitos (2760 cel/mm3) no hemograma, a imunofenotipa-
gem evidenciou auséncia de células naive T e B, com presenca de células NK.
Realizado TREC (T cell Receptor Excision Circles) com valor indetectavel, sendo
o normal maior que 25 plL/sangue. Iniciou-se pesquisa do doador para transplante
de células tronco hematopoiéticas. O tratamento recomendado foi imunoglobu-
lina humana, além de profilaxia com isoniazida e sulfametaxazol+trimetoprim.
Discussao: SCID é uma imunodeficiéncia primaria com diversas causas ge-
néticas que comprometem a reposta imune envolvendo linfécitos T e/ou B e/ou
NK, levando a maior susceptibilidade a infeccoes e alta taxa de mortalidade.
Apesar dos avangos no entendimento desta doenga, o diagnostico precoce
da SCID ainda representa um desafio. Progressos realizados no tratamento e
diagndstico contribuem para o controle dos sintomas e aumento da expectativa
de vida desses pacientes. Comentarios finais: Dificuldades na interpretagéo
dos sintomas clinicos, tais como infec¢des precoces e graves de repeticao, e a
inacessibilidade a exames laboratoriais como imunofenotipagem de linfocitos e
identificagdo de mutagdes genéticas representam obstaculos para o diagnds-
tico. O atraso no diagnéstico ou na realizagdo do transplante de medula éssea
pode comprometer o sucesso deste, devido a deterioracao clinica progressiva
do paciente.

* Universidade Federal de Sao Paulo - UNIFESP.
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Imunodeficiéncia combinada:
relato de caso de mutacao no MALT 1

Rhaianny Gomes de Souza, Luciana Araujo Oliveira Cunha,
Fernanda Gontijo Minafra Silveira Santos, Thalita Rodrigues Dias, Cezar Antonio Abreu de Souza,
Natélia Duarte Linhares, Sérgio D. J. Pena, Franciane Aparecida Coelho Cruz, Jorge Andrade Pinto*

Apresentacao do caso: Trata-se de relato de caso de uma imunodeficiéncia
combinada grave devido a mutacao MALT 1. Paciente do sexo masculino, filho
de pais ndo consanguineos, apresentando xerose cutanea importante, eritema
difuso e eczema grave. Discussao: Histdria familiar de 2 irm&os com eczema
semelhante, desnutricdo e infecgbes recorrentes faleidos aos 5 e 8 meses de
idade. Testes de laboratério revelaram hipogamaglobulinemia, neutropenia grave,
albumina sérica normal, imunofenotipagem de linfécitos normais e medula éssea
com disgranulopoiese. A reposicdo da imunoglobulina humana e a profilaxia
antibidtica foram iniciadas aos 3 meses de idade. Evoluiu com atraso progres-
sivo do desenvolvimento neuropsicomotor, diarreia crénica ndo sanguinolenta e
melhora da neutropenia apés o0 manejo médico inicial. Ele foi hospitalizado por
varias vezes no Servigo de Imunologia, em alguns episédios com admissdes na
UTI, devido ao baixo ganho de peso, infec¢oes dificeis de controlar e disturbios
hidroeletroliticos. Realizada sequenciamento genético por Whole Exome que
encontrou uma mutagédo em MALT1 homozigoto (gene da proteina de translo-
cacgao do linfoma linfatico associado a mucosa 1) localizado no cromossomo 18,
posicao p. Asp471His. Transplante de medula 6ssea indicada, como tratamento
curativo, mas o paciente morreu devido a complicacdes da doenca, antes que
isso acontecesse. Comentarios finais: A deficiéncia de MALT-1 pode levar a
complicagbes fatais como desnutricdo grave e disturbios hidroeletroliticos que
necessitam de pronta intervengao para preservar a vida do paciente.

* Hospital das Clinicas - UFMG.
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Imunodeficiéncia comum variavel: diagndéstico
diferencial da pneumopatia - Relato de caso

Ana Flavia Bernardes de Sousa, Marina Costa Paschoalini,
Marcia Buzolin, Eli Mansur*

Apresentacao do caso: Paciente do sexo masculino, 32 anos, e histéria de
pneumonias de repeticdo desde os 11 anos de idade, diagnosticado com imuno-
deficiéncia comum variavel (IDCV) ha 5 anos. Em investigagao de linfadenopatia
generalizada, feita esplenectomia eletiva, cujo anatomopatoldgico evidenciou
infiltracao esplénica e de linfonodo de artéria esplénica por linfoma de Hodgkin
classico, celularidade mista, com invasdo medular e Imuno-histoquimica
compativel. Realizada quimioterapia por 6 ciclos - Adriamicina/Doxorrubicina,
Bleomicina. Dacarbazina, Vimblastina (final em dezembro de 2015). Desde
janeiro de 2016 evoluindo com tosse e dispneia recorrentes, afebril, varios cur-
sos de antibioticoterapia. Tomografia de térax mostrando presencga de nodulos
solidos (< 3 cm), opacidades em vidro fosco, mediastino alargado. PET-CT
mostra nddulos pulmonares hipermetabdlicos e em varias cadeias linfonodais,
com aspecto de infiltracao linfomatosa (Score de Deauville: V). Espirometria
normal. Biopsia de linfonodo cervical mostrou linfadenite crénica com hiperpla-
sia linfoide folicular, microgranulomas de células epitelioides e expansao focal
de células monocitoides, sem evidencia de malignidade. Discussao: Visto
quadro de pneumopatia e linfonodopatia disseminada, aventadas as seguintes
possibilidades diagndsticas: recidiva do linfoma, pneumopatia secundaria a
Bleomicina, Doenga granulomatosa-linfocitica intersticial (GLILD), pneumonia
organizante, pneumonia linfoide intersticial ou sarcoidose. Em pacientes com
IDCV é esperada uma prevaléncia de GLILD entre 8% e 22% consistindo em
acometimento multissistémico, podendo incluir pneumopatia, esplenomegalia,
linfadenopatia e/ou doencga hepatica granulomatosas. Aguardamos a realizacao
biopsia de parénquima pulmonar.

* Universidade Estadual de Campinas.
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Imunodeficiéncia primaria - 20 anos de tratamento
com imunoglubulina endovenosa: relato de caso

Lucas Alves Costa, Maria do Socorro Viana Silva de Sa, Breno Mangueira Dantas,
Jonas Silva Andrade, Maria Rafaela Viana de Sa, Kaio Henrique Queiroz de Oliveira,
Tarsila Livia Paz e Albuquerque, Maria Gabriela Viana de S&*

Apresentacao do caso: Paciente, sexo masculino, 24 anos, natural e proce-
dente do interior da Paraiba, iniciou quadro de pneumonias, sinusites, otites,
dentre outras infecgdes de repeticéo a partir dos 9 meses de vida. Nao houveram
outras intercorréncias significativas antes dessa idade. Aos 9 meses, desenvol-
veu uma enterocolite aguda, com necessidade de internagédo em CTI. Evoluiu
para septicemia, a qual foi revertida com antibidticos, e aos 3 anos foi submeti-
do a pesquisa para imunodeficiéncias, com os seguintes resultados: Linfocitos
T CD2 positivos:92,4% (Normal: 51 a 81%); Linfécitos B (Marcador CD-19):0,1%
(Normal: 9-29%); 1gG1:2,020 G/L (Normal: 3,81-8,84); 1gG2:0,676 G/L (Normal:
0,70-4,43); 1gG3:0,326 G/L (Normal: 0,17-0,90); 1gG4:0,001 G/L (Normal:
0,01-1,16); Sorologia HIV: negativa. Logo, com base nesses dados, recebeu
diagnostico de Agamaglobulinemia e iniciou a terapéutica com Imunoglobulina
endovenosa (IGEV). Apds 6 meses de tratamento foi demonstrada significativa
melhora clinica e laboratorial, com os seguintes valores: 1gG:2,78 G/L (Normal:
2,28-9,29); IgM:0,48 G/L (Normal: 0,18-0,56); IgA:0,24 G/L (Normal: 0,27-0,93).
Ao longo dos 20 anos a melhora clinica se manteve, com controle dos pro-
cessos infecciosos e incremento nos niveis séricos das Imunoglobulinas(IGs).
Discussao: O uso de IGEV tornou-se o tratamento padrao para pacientes com
deficiéncia grave de anticorpos. Sua eficacia esta bem documentada e esses
produtos contém anticorpos da classe IgG com fungbes preservadas e tracos
de IgM e IgA. A possibilidade de tratamento desses pacientes com a reposi¢ao
de IGs melhorou muito o progndstico das e nenhuma outra forma de tratamen-
to se mostrou tao eficaz no controle dos processos infecciosos. Comentarios
finais: E inegavel que o tratamento com IGEV possibilita aos portadores de
Imunodeficiéncia humoral boa qualidade de vida, sem alteragdes fisiolégicas
ou estruturais que determinem debilidade ou alguma impoténcia para suas
atividades rotineiras.

* UNIFACISA.
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Imunodeficiéncia primaria e a importancia
no diagnoéstico precoce: relato de caso

Lucas Alves Costa, Maria do Socorro Viana Silva de Sa,
Ana Carolina Brandao de Sousa Barbosa, Maria Rafaela Viana de Sa, Breno Mangueira Dantas,
Julia de Azevedo Jacobina, Nikolas Georg Hluchan, Douglas Miguel do Prado*

Apresentacao do caso: L.A.C., 24 anos, masculino, estudante, natural e pro-
cedente de Campina Grande/PB. Histdria de pneumonias, sinusites, otites e
gastroenterites, de frequéncia mensal e inicio aos 9 meses de vida. Episddio de
sepse de foco gastrointestinal ainda aos 9 meses de idade. Devido ao quadro
de infecgdes de repeticao, aos 3 anos de idade foi submetido a exames com os
seguintes resultados: IgE monoclonal: 66,20 (até 20-Normal); Linfécitos T-CD2
positivos: 92,4% (51 a 81%); Linfocitos B (Marcador CD 19): 0,1% (Normal:
9 29%); 1gG1: 2,020 G/L (Normal: 3,81 8,84); IgG2: 0,676 G/L (Normal: 0,70
4,43);19G3: 0,326 G/L (Normal:0,17 0,90);1gG4: 0,001 G/L (Normal: 0,01 1,16);
Sorologia HIV: negativo. A partir dai o diagnostico de Agamaglobulinemia de
Bruton foi firmado e iniciado o tratamento imediato com imunoglobulina endo-
venosa (IGEV). Apés 6 meses de tratamento, novos exames evidenciaram: IgG:
2,78 G/L (Normal: 2,28 - 9,29 para 3 a 5 anos); IgM: 0,48 G/L (Normal: 0,18 0,56
para 3 a 5 anos); IgA: 0,24 G/L (Normal: 0,27 — 0,93 para 3 a 5 anos). Paciente
apresentou melhora significativa dos quadros de infec¢gdes de repeti¢do e pros-
segue até o momento no tratamento com IGEV, bastante eficaz na manutengéao
da sua qualidade de vida. Discussao: A Agamaglobulinemia é uma imunodefi-
ciéncia primaria decorrente de um defeito da maturacao da célula B que resulta
em diminuicdo do numero de linfécitos B maduros e consequente produgéao
inadequada de imunoglobulinas. A forma mais comum desta doenca é a aga-
maglobulinemia ligada ao X causada por mutagdes na enzima Bruton tirosina
quinase(Btk). Comentarios finais: Percebe-se que o diagndstico precoce e a
utilizacao de imunoglobulina endovenosa proporcionaram um aumento dos niveis
de IG sérica, refletindo melhora clinica, aumento de sobrevida e incremento na
qualidade de vida, sustentada durante décadas pelo paciente em estudo.

* UNIFACISA.
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Incidéncia de imunodeficiéncia
em pacientes com Sindrome de DiGeorge

Soraya Regina Abu Jamra, Leticia Matushita, Paula Alves Penna Correa,
Patricia Faddul de Almeida, Marina Silva Campos, Pérsio Roxo Junior*

Introducgao: A sindrome de delegéo 22q11.2 (229q11.2DS) é o mais frequente
transtorno de microdele¢dao de cromossomo, afetando aproximadamente 1 em
3.000 fetos. A primeira descri¢ao realizada na década de 1960 em criangas com
sindrome de DiGeorge (SDG) apresentou a triade clinica de imunodeficiéncia,
hipoparatiroidismo e cardiopatia congénita. A imunodeficiéncia afeta até 75%
dos pacientes pediatricos com 22q11.2DS, devido a aplasia/hipoplasia timica
e comprometimento de células T. A sindrome é conhecida por ter apresentagéao
heterogénea que inclui varias anomalias congénitas adicionais e condi¢oes
subsequentes de inicio, como anomalias gastrointestinais ou renais, doencas
autoimunes, atraso cognitivo variavel e disturbios comportamentais e psiquiatri-
cos. O manejo requer abordagem multidisciplinar. Objetivo: Avaliar a incidéncia
de imunodeficiéncia em pacientes com SDG. Métodos: Andlise retrospectiva
dos prontuarios de pacientes com SDG. Resultados Foram avaliados 28 pa-
cientes com SDG. Destes, 11 (39%) morreram entre 4-7 meses de vida devido
complicag6es da cirurgia cardiaca (infec¢cao ou choque cardiogénico); 3 (10%)
perderam o seguimento; 14 (50%) mantem acompanhamento com equipes de
Imunologia Pediatrica e Genética. Em 5 pacientes (17.8%) nao foi encontrado
registro de avaliacao imunolégica devido a 6bito precoce. Dos pacientes com
avaliacao imunoldgica realizada, 8 pacientes (35%) tiveram alguma imunodefici-
éncia confirmada. Conclusdo Em nosso servico, foi observada uma incidéncia de
imunodeficiéncia inferior a descrita na literatura em pacientes com SDG. Embora
seja frequente, a falta de reconhecimento da sindrome e/ou falta de familiaridade
com o teste genético, juntamente com a ampla variabilidade da apresentacao
clinica, resultam no atraso diagndstico. Diagndstico precoce pré-natal ou no
periodo neonatal poderia melhorar o progndstico, reduzindo a mortalidade.

* Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto.
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Infeccao pelo virus HIV em paciente
com hipogamaglobulinemia, evoluindo com infeccoes
oportunistas graves: relato de dois casos

Raisa Borges de Castro, Rebeca Mussi Brugnolli, Joao Paulo de Assis,
Antonio Paulo Costa Penido, Octavio Grecco, Jorge Kalil, Marcelo Vivolo Aun,
Cristina Maria Kokron, Ana Karolina Barreto Berselli Marinho,

Luiz Augusto Marcondes Fonseca, Myrthes Toledo Barros*

Introducao: As imunodeficiéncias de anticorpos cursam com infecgdes recor-
rentes, autoimunidade, neoplasias, doencas inflamatdrias e alergias. O aumento
da frequéncia, da gravidade de infec¢des ou a ocorréncia de micro-organismos
oportunistas, mesmo em reposi¢ao regular de imunoglobulina humana (lglv), de-
ve alertar para a associagao comimunodeficiéncia celular. Objetivo: apresentar
dois casos de pacientes com hipogamaglobulinemia em reposicado mensal de
IglV que evoluiram com sindrome da imunodeficiéncia humana adquirida. Casos:
Paciente 1: mulher, 33 anos, em seguimento por Imunodeficiéncia comum vari-
avel desde 2000. Apresentou boa resposta terapéutica a reposicao de IglV. Em
2006, ocorreu queda de estado geral com perda ponderal (IMC=14 kg/m?2). Em
2007, foi hospitalizada com febre, hepatomegalia, candidiase esofagica, ulcera
perineal e retinitepor citomegalovirus; sorologia positiva para HIV com carga viral
acima de 750.000 cépias/mm?3 e CD4+=15 células/mm3. Reportou contato se-
xual com individuo HIV+ em 2004. Iniciado esquema antirretroviral e tratamento
das infecgbes oportunistas, com melhora clinica e laboratorial. Porém, evoluiu
com 6bito em 2015, devido embolia pulmonar macica. Paciente 2: homem, 64
anos portador de lupus eritematoso sistémico e sindrome antifosfolipide, com
hipogamaglobulinemia secunddria ao uso de imunossupressores(diagnosticos
em 2015). Iniciou reposicao de IglV em maio de 2016. Em outubro de 2016,
iniciou quadro de infecgbes, febre, moniliase oral e perda ponderal. Tinha
teste imunocromatografico para HIV com resultado positivo e contagem de
CD4+=425 células/mm3. Iniciado tratamento antirretroviral, com controle das
infecgbes oportunistas. Conclusao: A presencga de infecgdes oportunistas gra-
ves, queda brusca de CD4 e piora clinica em pacientes sob reposi¢ao regular
de IglV podem indicar infecgéo por HIV. Esse diagndstico pode exigir, nesses
casos, pesquisa do virus por PCR mesmo na presenga de sorologia negativa.

* Hospital das Clinicas da FMUSP.
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Micobacteriose disseminada:
um sinal de alerta para imunodeficiéncia primaria

Yoriko Bacelar Kashiwabara, Franciane Aparecida Coelho Cruz,
Rhaianny Gomes de Souza, Fernanda Gontijo Minafra Silveira Santos,
Luciana Araujo Oliveira Cunha, Jorge Andrade Pinto*

Apresentacao do caso: Lactente do género masculino, cinco meses de idade,
pais ndo consanguineos, sem intercorréncias no periodo neonatal. Histérico de
febre diaria, desde os 3 meses de idade, associada a hiporexia e perda de peso.
Fez uso de antibioticoterapia oral em duas ocasides; sem relato de infeccéo res-
piratdria; vacinas atualizadas. Paciente evoluiu com les&o ulcerada exsudativa,
de crescimento progressivo, no local de administracao da BCG, sem sinais de
cicatrizagédo. Pesquisa positiva para BAAR. O diagndstico de micobacteriose
disseminada foi realizado durante a hospitalizagdo. Rastreio laboratorial para
imunodeficiéncia primaria: linfopenia absoluta associada a eosinofilia, imunofeno-
tipagem de linfécitos (T-B+ NK-) e imunoglobulinas IgA e IgM inferiores ao limite
de normalidade. Confirmado o diagndstico de imunodeficiéncia combinada grave
(SCID). Atualmente, aos 10 meses de idade (data de nascimento: 09/08/2016),
apresenta desenvolvimento neuropsicomotor adequado e ganho de peso sa-
tisfatério, em uso de: Imunoglobulina humana 1V, tuberculostéaticos e profilaxia
com Fluconazol e SMT + TMP. Paciente aguarda a realizagao do transplante,
possuindo doador alogénico relacionado. Discussao: A administragdo da vacina
BCG (composta de cepa viva e atenuada de Mycobacterium bovis), usada para
prevenir formas graves de tuberculose, logo apds o nascimento permanece con-
troversa, uma vez que pode ser dificil identificar imunodeficiéncia primaria no
periodo neonatal, o que contraindicaria a vacina. Comentarios finais: Embora
a vacina BCG seja considerada segura, existem complicacdes, desde a reagao
local até a micobacteriose disseminada, sendo a Ultima associada a uma alta
taxa de mortalidade, sugerindo uma imunodeficiéncia subjacente. Portanto, o
diagnostico precoce de SCID é crucial para a sobrevivéncia, entretanto é fre-
guentemente realizado apos historico de infecgdes graves e posteriormente a
administracao da BCG, o que piora o progndstico.

* Hospital das Clinicas da Universidade Federal de Minas Gerais.
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Mutacao de moesina levando a imunodeficiéncia
primaria: 8° caso na literatura mundial

Joao Victor Silva Teixeira, Stephanie Kim Azevedo Almeida, Ludmilla Pires,
Fernando Kok, Anete Sevciovic Grumach*

Apresentacao do caso: Paciente masculino, 9 anos, pais nao consanguine-
0s, apresentou processos infecciosos recorrentes das vias aéreas superiores,
pneumonia atipica e episodios ciclicos de linfadenopatia cervical anterior
acompanhados de quadros febril desde 4 anos de idade. Recebeu tratamento
com anti-inflamatérios, afastada neoplasia e encaminhado ao imunologista aos
7 anos de idade. Verificado refluxo gastroesofagico grave associado e tratado
com procinético e inibidores de bomba. Em consulta com especialista referiu
quadros de amigdalite, otite e sinusite e febre por 3 meses. Ao exame fisico,
0 paciente apresentava linfonodo endurecido a esquerda medindo 3 x 4 cm.
Considerando as queixas, solicitou-se avaliacao imunoldgica que ndo mostrou
alteragdes. Solicitado exame de triagem para imunodeficiéncia (77 defeitos),
que resultou negativo. A amostra de DNA foi avaliada por exoma e identificada
a variante ChrX:64.959.622 A>C (c1501A>C) em hemizigose no gene MSN
(OMIN 309845) localizado no cromossomo X. Essa variante no gene MSN
promove a substituicdo do aminoacido aspartato na posicao 534 por alanina.
Discussao: Ha descritos na literatura apenas 7 pacientes do sexo masculi-
no, de 5 familias diferentes, com mutacdes hemizigotas do gene da moesina.
Caracterizaram-se por infecgdes precoces, leucopenia persistente, hipogama-
globulinemia e proliferacdo e migracao de células T prejudicadas. Os autores
apresentam um paciente com mutag¢ao hemizigota do gene da moesina (MSN)
e trata-se do primeiro caso com a mutacao descrita sem hipogamaglobulinemia
acentuada. O paciente evolui com episodios discretos de linfonodomegalia e
febre, sem infecgdes. Comentarios finais: A moesina é uma proteina que liga
o filamento de actina & membrana plasmatica e é codificada pelo gene MSN.
Compbe o complexo ERM juntamente com a ezrina e radixina. As proteinas
desse complexo sao expressas em muitos tecidos.

* Faculdade de Medicina do ABC.
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Mutacoes no receptor de IL-10:
uma série de casos

Renan Augusto Pereira, Julio Cesar Gontijo Junior, Barbara Luiza de Britto Cancado,
Renata Guardiano Dias, Gesmar Rodrigues Segundo, Vera Lucia Sdepanian,
Juliana Themudo Lessa Mazzucchelli, Beatriz Tavares Costa Carvalho*

Apresentacao: Caso 1: L.M.M., trés anos, feminino, iniciou quadro de diarreia
sanguinolenta, febre recorrente e falha de crescimento desde os trés meses.
No exame fisico, presenca de fistula retovestibular, necessitando de interven-
¢ao cirurgica e colostomia protetora aos nove meses. A colonoscopia e bidpsia
demonstraram intensa colite ulcerativa crénica. Exames com imunoglobulinas,
hemograma e DHR normais. Prescritos azatioprina, corticoides orais, infliximab e
nutricao enteral exclusiva (NEE). Apesar do tratamento, paciente mantinha qua-
dros infecciosos recorrentes e diarreia crénica. Caso 2: L.M., nove meses, irma
da paciente do caso 1, iniciou quadro de diarreia com sangue e fistula anal aos
trés meses de vida. Hemograma, imunoglobulinas e DHR eram normais. Devido
a histéria familiar positiva e quadro clinico similar a da irma, iniciado azatioprina
e NEE aos seis meses. Apesar disto, paciente também persistia com infecgoes
recorrentes e sangramento do trato gastrointestinal. Caso 3: S.C.S.L., cinco anos,
feminino, iniciou quadro de Ulceras orais, fissuras e fistulas anais com trés meses,
seguidos de multiplas infecgdes locais. Colonoscopia e bidpsia demonstraram
panproctocolite erosiva. Investigacao laboratorial sem nenhuma anormalidade.
Azatioprina, mesalazina e infliximab foram prescritos, com boa resposta clinica.
O sequenciamento genético das trés pacientes demonstrou mutacdo no gene
codificador do receptor de IL-10. Atualmente, aguardam doador compativel para
transplante de células-tronco hematopoieticas. Discussao: Doenca inflamatdria
intestinal de inicio muito precoce é uma entidade unica com susceptibilidade
genética complexa. Técnicas de sequenciamento genético tém revelado varias
mutacdes monogénicas que contribuem para a patogénese da doenga, incluindo
mutacdes na IL-10 e no receptor de IL-10. Comentarios: Apesar do espectro
clinico semelhante a doenca inflamatdria intestinal, o diagndstico correto € um
desafio, mas necessario para o tratamento adequado.

* UNIFESP/EPM.
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NEMO: descricao de um caso atipico

Julia Ketter Pinto Vieira, Samara Guerra Carneiro Turci Ribeiro,
Anna Paula Marques Mambriz, Daniela Gerent Petry Piotto, Maria Teresa Terreri,
Juliana Themudo Lessa Mazzucchelli, Beatriz Tavares Costa Carvalho*

Apresentacao do caso: N.B.M., masculino, 6 anos. Aos 3 meses, apresentou
anemia, trombocitopenia, elevagéo de enzimas hepaticas e eritema nodoso. Aos
5 meses, apds um episdédio de hemorragia subdural idiopatica, iniciou com febre
persistente acompanhada de hepatoesplenomegalia, linfonodomegalia dissemi-
nada e aumento de provas inflamatdrias. Optou-se pelo inicio do corticoide oral.
Além disso, apresentou quatro episodios de pneumonia. A investigacao inicial
sugeriu uma doenca autoinflamatdria ndo especificada, hipogamaglobulinemia
(IgA 21 mg/dL, IgM 38 mg/dL e IgG 290 mg/dL), linfocitos abaixo do percentil 10.
A ciclosporina foi iniciada aos 2 anos de idade, mas descontinuou apés 2 anos.
O teste genético nao mostrou mutagées em PSMB4, PSMB8, PSMB9, NLRP3,
SAMHD1 e LRBA, NOMID. Foi encontrada uma nova mutacdo germinativa
decorrente de elementos reguladores no gene NEMO, IKBKG. E uma mutacéo
de novo no silenciador do splicing exdnico. Isso leva a expressdao de uma iso-
forma NEMO que néo possui o dominio codificado pelo exon 5, denominado
NEMO- ex5. Atualmente, recebendo imunoglobulina mensal e corticosteroide
oral continuo. Discussao: O gene IKBKG, também conhecido como NEMO
(modulador essencial de NF-kappa-B), esta localizado no cromossomo X e co-
difica a subunidade regulatéria do complexo IKK. Apds a ativagéo, o IKK fosforila
o inibidor da kappa, levando a sua degradacgéo e assim facilita a translocagéao
nuclear do NF-kB e a transcricdo de genes envolvidos na inflamacao, imunida-
de e sobrevida celular. Mutagdes hipomorficas no gene IKBKG, que resulta em
displasia ectodérmica anidrética acompanhada de imunodeficiéncia, ja foram
descritas e geram a forma tipica da doenca. Comentarios finais: Este paciente
com a mutagdo NEMO- ex5 apresenta doencga autoinflamatdria caracterizada
por paniculite, aumento de enzimas hepaticas e interferonopatia tipo I, mas
nao exibe uma imunodeficiéncia primaria significativa, ampliando o espectro de
doenca atribuido a mutacao NEMO.

* Universidade Federal de Sao Paulo - UNIFESP.
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Nova doenca autoinflamatoria: anemia sideroblastica,
hipogamaglobulinemia, febre e atraso de crescimento:
primeiro relato na literatura com lesoes cutaneas

Natasha Reboucas Ferraroni, Maria Cecilia da M. Rivitti Machado, Adriana Almeida de Jesus,
Raphaela Goldbach-Mansky, Joao Coralino R. Barros, Anete Sevciovic Grumach*

Introducado: A SIFD é uma sindrome caracterizada por anemia sideroblastica,
imunodeficiéncia de células B, febre periddica e atraso no desenvolvimento.
Ha associacdo com mutacdo no gene TRNT1 e foi descrita em 14 pacientes.
Manifesta-se, geralmente, aos 2 meses de vida; a crianga necessita de transfusdes
de sangue, quelagao de ferro e reposi¢éo de gamaglobulina. A sobrevida média
observada foi de 48 meses e a mortalidade tem sido relacionada a causas cardi-
acas. O transplante de medula éssea € uma opcao terapéutica. Objetivo: Alertar
para o diagnéstico de novo defeito associado a doenca autoinflamatdria. Relato
de caso: Paciente feminina avaliada aos 6m, prematura (34,5 semanas), 2.140 g,
triagem neonatal normal, porém com triagem auditiva alterada e nao confirmada
por BERA. Pais negam consanguinidade. Desde o nascimento apresenta anemia,
com queda progressiva de hemoglobina e necessidade de transfusdes sanguineas,
acompanhando febre e lesbes de pele. Os quadros febris foram interpretados como
de causa infecciosa e recebeu varios cursos de antibiéticos. Verificou-se hipoga-
maglobulinemia, sendo iniciada a infusao de Imunoglobulina (SC) quinzenalmente.
Manteve pouco ganho de peso e altura e atraso do desenvolvimento neuropsi-
comotor. A bidpsia de pele revelou diagndstico de Leucemia cutis. A Oncologia
afastou quadro leucémico. Apds pesquisa ampla de painel genético para doencas
autoinflamatorias, realizou sequenciamento exémico, identificando-se mutacao pa-
togénica no gene TRNT1. Conclusao: A mutacao bialélica na nucleotidiltranferase
RNAt 1 (TRNT1) causa anemia sideroblastica (depdsito de ferro nas mitocéndrias
e nucleo dos eritroblastos provocando baixa produg¢éao de hemoglobina), imunode-
ficiéncia humoral, febres periddicas e deficit de crescimento descrita como SIFD.
O caso ressalta as manifestacdes clinicas que podem, segundo a literatura, ser de
gravidade variavel. O estudo genético contribuiu, ndo somente para a elucidacao
da doenca, assim como para a terapéutica.

* Centro Universitario de Brasilia - UNICEUB.
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Paciente com imunodeficiéncia comum variavel
e panaricio herpético: relato de caso

Amanda P. M. Souza Lima, Norma PM Rubini, Albertina Varandas Capelo,
Eliane Miranda da Silva, Fernando Samuel Sion, Flavia Ramos Pinto,
Juliana Brito Lyra, Joao Negreiros Tebyrica*

Paciente do sexo feminino, 65 anos, com diagndstico de imunodeficiéncia comum
variavel (IDCV) aos 20 anos. Quadro inicial caracterizado por diarreia cronica,
sinusites e pneumonias de repeticao, e meningite bacteriana. Em 97, iniciou imu-
noglobulina humana endovenosa (IgEV) com boa evolugéo clinica e laboratorial.
Em 2000, apresentou infec¢ao genital por herpes virus simplex 2 (HSV-2). Apos 1
ano, surgiram lesoes vesicobolhosas dolorosas em 3° quirodactilo esquerdo, com
diagndstico de panaricio herpético (PH), que evoluiram com recorréncia anual.
Foi instituida profilaxia com aciclovir entre 2012 e 2014 com boa resposta. Em
2017, apresentou novo episodio complicado por linfangite e adenomegalia, apesar
do uso precoce de aciclovir. Apresentava também lesdes pustulosas, indicando
provavel superinfec¢do bacteriana. Foi medicada com aciclovir, cefalexina e an-
tecipacado da aplicacao de IgEV. Apds 14 dias, apresentou resolugdo completa
das lesdes. Discussao: A IDCV é a imunodeficiéncia primaria sintomatica mais
frequente, cursando com quatro fenétipos: infeccdes recorrentes, autoimunidade,
disturbios linfoproliferativos e doengas granulomatosas. Embora as infecgdes
bacterianas sejam mais frequentes, infecgbes virais podem ter curso grave. O
PH acomete a falange distal, e € causado pelo HSV, resultado da exposi¢ao
genital (HSV-2) ou oral (HSV-1). E caracterizado por dor, edema e formacao
de vesiculas, usualmente autolimitados. Porém, em imunodeprimidos, pode ter
apresentacgao atipica. No presente caso, foram consideradas no diagndstico di-
ferencial infecg&o bacteriana e fungica, contudo o historico prévio possibilitou o
diagnostico de PH grave. Considerando a IDCYV, foi prescrito, além do aciclovir,
antibioticoterapia face ao risco de superinfecgao bacteriana. Conclusao: O caso
destaca a importéancia da inclusédo do HSV no diagndstico diferencial de lesdes
periungueais em pacientes com IDCV. O diagndstico e tratamento precoce sao
fundamentais para a prevencéo de complicacdes graves.

* Clinica de Alergia e Imunologia Roberto Souza Lima.
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Resposta IgG especifica a antigenos proteicos
da rubéola e sarampo em criancas desnutridas
de uma regiao do nordeste do Brasil

Valéria Soraya de Farias Sales, Luanda Béarbara Ferreira Canario de Souza, Ana Eloisa M. Novaes,
Karoline Duarte Rego, Esaull Luciano S. C. dos Santos, Sylvyo André M. M. Dias, Melina Bezerra Loureiro,
Geraldo Barroso Cavalcanti Junior, Sarah Dantas Viana Medeiros, Paulo Alfredo Simonetti*

A desnutricdo é uma importante causa de imunodeficiéncia e pode resultar em
doencga e morte devido a infeccdes. A malnutricdo pode causar alteracao dos
mecanismos de defesa e, dependendo do grau, pode atingir todo o sistema
imune impedindo, por exemplo, a produgéo de niveis adequados de anticorpos
especificos. Objetivo: Avaliar a resposta IgG especifica contra antigenos pro-
teicos da rubéola e sarampo em criangas com desnutricao. Metodologia: Foi
realizado um estudo de casos-controles em criangas com idade de dois meses
a dez anos, de ambos os sexos, atendidas em Unidades Basicas de Saude. Foi
obtida a histdria clinica de cada crianca, realizada a avaliagao antropométrica e
a coleta de amostras de sangue por puncao venosa para a dosagem das IgGs
rubéola e sarampo especificas. O estado nutricional das criancas foi avaliado
pelos indices antropométricos da OMS (2006-2007) e classificado quanto ao
grau de desnutricdo em leve, moderada e grave. A dosagem dos anticorpos
de memoria foi realizada por ensaio imunoenzimatico, conforme instrugdes do
fabricante. Resultados: Foram avaliadas 93 criangas, das quais 45% (n = 42)
eram eutroficas e 55% (n = 51) apresentavam desnutricao leve e moderada.
Entre as criangas desnutridas, 41 (80%) apresentaram desnutricdo leve e 10
(20%) desnutricao moderada. Nenhuma crianga apresentou desnutricao severa.
Em relagdo a avaliacdo dos niveis de IgG de meméria para sarampo e rubéola
foi observado que 91,4% das criangas apresentaram niveis séricos adequados
a resposta vacinal efetiva contra esses antigenos proteicos, e somente 8 crian-
¢as (8,6%) apresentaram uma baixa concentracdo sérica desses anticorpos
especificos, com média de 37,7 mg/dL e 2,37 mg/dL para sarampo e rubéola,
respectivamente. Conclusao: Criangas desnutridas nao apresentaram diferen-
¢a na producao de anticorpos IgG especificos contras os antigenos vacinais
pesquisados.

* Universidade Federal do Rio Grande do Norte.
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Resposta insuficiente ao pneumococco
e infeccao de repeticao, trata-se de
sistema imune imaturo?

Adriana Motta Raymundo*

Introducao: Infecgbes de repeticdo de vias aéreas sdo causa comum de
consulta com especialista e motivo de angustia entre os pais. Muitas vezes a
unica alteracao encontrada é uma resposta insuficiente ao pneumococco em
pacientes previamente vacinados. Objetivo: Avaliacdo do impacto da imuni-
zagado em criancas com infeccao de repeticdo e resposta vacinal insuficiente
ao pneumococco. Método: Andlise retrospectiva de prontudrios. Resultado:
Foram avaliadas 10 criancas com infecgdes de repeticao e com média de idade
de 3,8 anos. 80% tinham OMA, 40% pneumonia e 10% sinusite. 100% tinham
rinite, 70% broncoespasmo e nenhuma com lIge total e especifica positiva.
Todas tinham 4 doses de vacina pneumo 13 € nenhuma apresentava mais de
50% dos sorotipos para pneumococco acima de 1,3 ug/mL. 60% apresentavam
resposta insuficiente para outras vacinas. Todas receberam 1 dose de pneumo
23, e 100% apresentaram positividade para mais de 70% dos sorotipos apds
6 semanas. Observou-se resolugcao das infecgdes de repeticao em 80% dos
casos. Conclusao: A imaturidade do sistema imunoldgico pode ser responsavel
por uma resposta vacinal insuficiente e infecgdes de repeticao na infancia. Um
estimulo extravacinal pode induzir a produgéo de anticorpos por diferentes vias,
com consequente melhora da resposta imune para virus e bactérias e resolucao
dos quadros infecciosos.

* Hospital Municipal Jesus.
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SCID ligado ao X:
o diagnodstico pode ser precoce

Ana Carolina da Matta Ain, Joao Carlos Diniz, Priscila D. Aquanno Povoas,
Marina Wandaleti Amoroso, Julia Renata de Moraes da Silva, Antonio Condino Neto,
Joao Bosco Gomes Pereira, Juliana Themudo Lessa Mazzucchelli,

Adriana Oliveira Ribeiro dos Santos, Stephanie Lynn Ahlgrim, Ewelina K. Mamcarz,
Beatriz Tavares Costa Carvalho, Maria Isabel de Moraes Pinto*

Caso: Menino, 3 meses, com histéria familiar sugestiva de imunodeficiéncia
primaria, recebeu vacinacao para BCG, hepatite B e VIP/VOP, sem reagdes
inicialmente. Foi internado para triagem imunoldgica e realizada pesquisa de
linfécitos T, imunoglobulinas, TREC e KREC e sorologias para HIV e CMV.
Apresentou-se abaixo do p10 e p3 para todos os linfécitos e imunoglobulinas,
respectivamente, TREC ausente e sorologias nao reagentes, confirmando o
diagndstico de imunodeficiéncia combinada grave (SCID). Durante a internacao,
evoluiu com BCGite, introduzido Isoniazida com dose de tratamento. Foi dado
seguimento em nivel ambulatorial, inserido no REREME e aceito para terapia
génica no Hospital St. Jude - EUA, onde encontra-se atualmente aguardando
tratamento. Discussao: As imunodeficiéncias primarias (IDP) afetam o desen-
volvimento e/ou a fungao do sistema imune, sdo doencgas raras, mas € um pro-
blema de saude importante ocorrendo com frequéncia comparavel a leucemia.
A SCID é a IDP mais grave, levando a profunda deficiéncia nas fun¢des imune
celular e humoral. Ao nascimento esses pacientes sdo saudaveis, mas ficam
suscetiveis a infecgdes graves causadas por agentes comuns ou vacinas vivas
atenuadas e, quando ndo tratados, vao a obito. Apesar de existir o tratamento
curativo da doenca, o diagndstico tardio inviabiliza sua realizagéo. A quantifica-
¢ao de moléculas TREC e KREC, vem sendo implantadas em diversos paises
da Europa e EUA, permitindo que essas criangas sejam diagnosticadas logo
apos o nascimento e as intervencdes necessarias realizadas precocemente.
Atualmente, o Hospital Universitario de Taubaté (HUT) faz parte dos hospitais
que incorporaram estas técnicas com RNs. Esta é uma tentativa de comprovar
a existéncia destes casos e reforgcar a importancia de implantagéo destes exa-
mes em todo o pais. Comentarios finais: SCID é considerada uma emergéncia
pediatrica. O transplante de células-tronco hematopoiéticas é curativo, desde
que o diagnostico seja feito precocemente.

* Universidade de Taubaté.
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Sindrome de ativacao de PI3KA:
uma imunodeficiéncia primaria a ser conhecida

Mariana Fernandes Barp, Paula Altenfelder, Pryscilla Fereira da Silva,
Cristiane de Jesus Nunes dos Santos, Mayra de Barros Dorna,
Ana Paula B. Moschione Castro, Antonio Carlos Pastorino*

Recentes avangos genéticos permitiram o diagndstico de novas imunodefici-
éncias primarias (IDP). Em muitas delas, autoimunidade, linfoproliferagédo e
predisposicao a neoplasias sdo manifesta¢des principais. O desconhecimento
dessas apresentacoes pode retardar o diagnostico. Relata-se evolugéo clinica
e laboratorial de 3 pacientes com uma IDP combinada recentemente descrita.
Apresentacao: Caso 1 - 10a, masc., apresenta hepatoesplenomegalia (HE)
desde 1a8m, evoluindo com anemia hemolitica e infeccdes sinopulmonares
recorrentes. Apresentava contagem de CD4 persistentemente baixa, hipoga-
maglobulinemia e diarreia crénica. Atualmente recebe gamaglobulina e antibi-
otico (ATB) profilatico com bom controle das infecgcbes. Persiste com anemia
leve. Caso 2 - 11a, fem., aos 2a iniciou infeccbes sinopulmonares recorrentes
e bronquiectasias. Evoluiu com esplenomegalia e anemia de dificil controle
sendo esplenectomizada aos 9a. Apds 1 ano desenvolveu diarreia crénica sem
etiologia infecciosa. A biépsia intestinal revelou intensa linfoproliferagao. Recebe
reposi¢cao de gamaglobulina e sirolimus. Caso 3 - 16a, masc., com 1a iniciou
infeccdes sinopulmonares recorrentes. Aos 4a, apresentou febre prolongada
sendo detectada infecgéao cronica pelo EBV, HE e linfadenopatia periférica. Na
evolugéo, diagnosticado lupus eritematoso sistémico. Aos 15 anos apresentou
AVC hemorragico, com sequelas moderadas. Apresenta CD4 e CD19 persisten-
temente baixos, e altos niveis de IgM. Recebe prednisolona, hidroxicloroquina
e ATB profilatico. Exoma dos 3 pacientes revelou variante patogénica no gene
PIK3CD (p.E1021K), mutacado associada a sindrome de ativacédo de PI3Ko
(fosfatidilinositol-3-quinase delta). Discussdo e comentarios finais: Essa
sindrome deve ser considerada em pacientes com infec¢des sinopulmonares
recorrentes ou virais cronicas, autoimunidade precoce e linfoproliferagao. Valores
de CD4 e imunoglobulinas estao geralmente baixos. O diagnéstico precoce é
fundamental para redugdo da morbimortalidade da doenca.

* Instituto da Crianga - FMUSP.

Arq Asma Alerg Imunol. 2017;1(Supl 1):5218.

S218



< 3 ARQUIVOS DE  ©2017 ASBAI

ASMA, ALERGIA P174

Imunodeficiéncias

et | FIMUNOLOGIA

Sindrome de ativacao do PIK3: relato de caso

Julio Cesar Gontijo Junior, Barbara Luiza de Britto Cancado, Renan Augusto Pereira,
Renata Guardiano Dias, Jessica Loekmanwidjaja, Gesmar Rodrigues Segundo,
Juliana Themudo Lessa Mazzucchelli, Beatriz Tavares Costa Carvalho*

Apresentacao: J.F.D.S., 12 anos, negro, filho de pais ndo consanguineos, aos
dois anos iniciou quadro de infecgdes respiratorias de repeticdo associadas a
sibilancia recorrente, por vezes com necessidade de internagéo. Aos trés anos
de idade, foi internado em UTI por choque séptico. Paciente mantinha quadro
de sibilancia persistente com dispneia variavel, sendo diagnosticado com bron-
quiolite obliterante aos quatro anos. No mesmo ano, evoluiu com varicela grave
associada a encefalite, choque séptico e hemorragia pulmonar, sendo admitido
novamente em UTI, com sequela neuroldgica (déficit cognitivo) apds internagao.
Foi referenciado a servigo de Imunologia Clinica aos cinco anos de idade, onde
foram observados linfopenia, niveis elevados de IgM e resposta humoral insa-
tisfatoria a antigenos polissacarideos. Exames laboratoriais excluiram doenca
granulomatosa crénica, deficiéncia de ligante de CD40 e deficiéncia de AID.
Realizado sequenciamento genético e identificada mutacao do tipo missense
no gene PIK3CD (C.3061G>A/p.E1021K), levando a ganho de funcao no PIK3.
Paciente encontra-se atualmente em terapia de reposicdo de imunoglobulina
humana intravenosa e em investigagcéo etioldgica de linfadenomegalia cervi-
cal observada recentemente. Infecgbes de vias aéreas superiores e diarreia
ocasional ainda ocorrem. Discussao: A Sindrome de Ativacao do PIK3 é uma
imunodeficiéncia combinada, com heranca autossémica dominante que leva
a um ganho de funcéo do gene PIK3, caracterizada por linfopenia variavel de
células B e T, hipogamaglobulinemia com niveis séricos elevados de IgM e
susceptibilidade a infecgdes virais e autoimunidade. Comentarios: Este relato
evidencia o amplo espectro clinico da sindrome de ativagdo do PIK3, no caso
manifestando-se com infecg¢des virais graves e infeccoes respiratérias de repeti-
¢ao com sequelas pulmonares. O correto diagndéstico da sindrome é desafiador
e importante na correta condugéo do paciente.

* Universidade Federal de Sao Paulo - UNIFESP.
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Sindrome de ativacao do PIK3:
relato de caso de dois irmaos

Barbara Luiza de Britto Canc¢ado, Julio Cesar Gontijo Junior, Renan Augusto Pereira,
Renata Guardiano Dias, Natalia Vieira Dias, Gesmar Rodrigues Segundo,
Juliana Themudo Lessa Mazzucchelli, Beatriz Tavares Costa Carvalho*

Apresentacao: Caso 1 - L.N.D,, nove anos, feminina, caucasiana, filha de
pais ndo consanguineos. Aos dois meses apresentou quadro de bronquiolite.
Desde entao apresentando infeccoes de vias aéreas (IVAS) de repeticdo com
necessidade de varios cursos de antibiético e diarreia crénica. Chegou ao nosso
servigo aos dois anos, sendo observados linfopenia, elevagdo de IgM sérica e
baixos niveis de IgG e IgA, TREC 10/pL (normal > 25/uL), na ocasiao feita a hi-
pétese diagndstica de hipogamaglobulinemia e iniciada reposic¢éao de IGIV. Caso
2 - L.W.D., masculino, 12 anos, caucasiano, irmao do caso 1, iniciou aos nove
anos quadros de IVAS de repeticao com uso de antibidtico recorrente. Devido a
histdria familiar, realizada investigagdo com exames laboratoriais que demons-
travam linfopenia, plaquetopenia, baixos niveis de IgA e IgG com elevacao de
IgM, auséncia de resposta a vacina pneumocadcica 23 valente. Iniciada aos nove
anos e seis meses reposicao de IGIV com melhora dos sintomas. Em ambos,
excluida deficiéncia de AID. Foi identificada mutagao do tipo missense no gene
PIK3CD (exon 24/C.3061G>A) em sequenciamento genético nos dois pacientes.
Esta mutacao leva a troca de aminoacido (p.E1021K) no dominio C na proteina
PI3 quinase p110-delta. Discussao: A Sindrome de ativagdo do PIK3 é uma
imunodeficiéncia combinada, que leva a um ganho de funcdo do gene PIK3.
Apresenta heranga autossémica dominante e é caracterizada por hipogama-
globulinemia com niveis séricos elevados de IgM, linfopenia variavel de células
B e T, autoimunidade e susceptibilidade a infecgbes virais. Comentarios: Este
relato evidencia a caracteristica de heranga autossémica dominante relacionada
a sindrome. Observamos dois irmaos com sintomas semelhantes, porém com
idades de inicio diferentes. A sindrome de ativagéo do PIK3 é ainda um desafio
clinico, devido seu amplo espectro de apresentacdo, mas seu correto diagndstico
é de grande importancia para a instituicao de um melhor tratamento.

* Universidade Federal de Sao Paulo - UNIFESP.
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Sindrome de Bloch Sulzberger
e mutacao do gene IKBKG

Amanda Costa Faillace, Edecio Armbruster de Moraes, Paulo Breinis,
Lucia Mioko Ito, Silvia Tucayna Gameiro da Cruz, Sandra Mitie Palma,
Gustavo Henrique Araujo Salomao, Anete Sevciovic Grumach*

Apresentacao do caso: Paciente do sexo feminino, 2 anos e 6 meses, natural de
Santo André, filha de pais nao consanguineos, encaminhada ao ambulatério para
investigar imunodeficiéncia devido quadro de furunculose de repeticéo (> 100
furunculos no ultimo ano). Com 2 dias de vida apresentou lesdes bolhosas que
evoluiram a verrucosas, feito diagndstico de impetigo e tratadas com antibidtico.
Aos 2 meses foi orientada a tratar com corticosteroide topico. Aos 6 meses as
lesGes comegaram a regredir. Iniciou investigagdo genética devido a erupcgéo de
dentes cbnicos. Estudo molecular revelou mutacdo do gene IKBKG/NEMO com
delecéo dos exons 4-10, recebendo o diagndstico de incontinéncia pigmentar
(Sindrome de Bloch Sulzberger). Discussao: Incontinéncia pigmentar (IP ou
Sindrome de Bloch Sulzberger) € uma genodermatose multissistémica rara, he-
reditaria, de carater dominante ligada ao X, geralmente letal no sexo masculino.
Acomete a pele em todos os pacientes, mas também outros tecidos ectodérmicos
que compreendem dentes, cabelos e unhas, olhos e sistema nervoso central. A
gravidade da doencga esta relacionada a insuficiéncia neuroldgica e/ou ocular.
A IP é causada pela mutag¢ao do gene IKBKG/NEMO no Xqg28. A exclusao dos
exons 4 a 10 representa cerca de 80% dos casos (familiares e esporadicos). Este
gene codifica para NEMO/IKKgamma uma subunidade reguladora do inibidor
do complexo kaaB (IkB) quinase (IKK) necessaria para a ativagao da via NF-kB
envolvida em muitas fungdes fisiolégicas e patoldgicas fundamentais, incluindo
a sobrevivéncia celular. Importante lembrar o comprometimento imunoldgico
associado a esta mutagdo ampla. Comentarios finais: Apesar de incomum, a
incontinéncia pigmentar deve ser lembrada entre os diagnésticos diferenciais
de lesdes vesicobolhosas e verrucosas da infancia, principalmente devido as
imunodeficiéncias que podem estar associadas e a possibilidade do mau prog-
néstico relacionado ao acometimento neuro oftalmoldgico.

* Faculdade de Medicina do ABC.
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Sindrome de hiper IgM: relato de caso

Martha Peleteiro Tourinho, Ana Claudia Lima Ferri Vasconcelos,
Leticia Nobre Torres, Flavia Andrade Romanelli Venturim, Patricia Tarifa Loureiro,
Erika Rodrigues Sundin, Lucia Maria Barbalho Guirau*

F.S.C., masculino, 17 anos, natural e procedente de Osasco. Paciente acom-
panhado em Servigo de Imunologia de hospital infantil terciario em reposi¢ao
de IGIV desde dezembro de 2014. Previamente higido, aos 8 anos evoluiu com
quadro de abdome agudo. Diagnosticado Linfoma de Burkitt (imunohistoquimica:
CD20, bcl-6 e CD10 positivos). Classificado como risco intermediario. Iniciou
protocolo de quimioterapia (QT) com ciclofosfamida, vincristina, prednisona,
methotrexate-citarabina-dexametasona (MADIT). Avaliagao controle evidenciou
2 massas abdominais > 8 cm, reclassificado como alto risco. Protocolo de QT
modificado, iniciado citarabina e etoposide. Massa reduziu pouco configurando
falha terapéutica. Infectado, evoluiu com choque séptico. TC de abdome com
massa esplénica, retroperitoneal e nédulos hepaticos. Realizou esplenectomia
e ressecacao da massa. Iniciado protocolo com rituximabe, ifosfamida, carbo-
platina, etoposide, MADIT, estando fora de tratamento em 6 meses. Apresentou
convulsodes, iniciando fenobarbital, substituido por carbamazepina e atualmente
oxcarbazepina. Um ano apds término da QT, evoluiu com infec¢des sinopulmo-
nares de repeticéo e 5 anos apds apresentou pneumonia evoluindo para choque
séptico. Anti-HIV negativo, 1gG: 127, IgM: 748, 1gA:6,3, CD3:1750, CD4:922,
CD8:795, CD19:830, CD56/16:307, C3:115, C4:16,9, CH50:<60; sorologia para
rubéola e CMV reagentes. Feito hipdtese de Sindrome de Hiper IgM. Iniciado
reposicao de IGIV, com controle das infecgbes. Realizada dosagem de CD40/
CD40-L mostrando pouca reducdao em relagéo ao controle saudavel. Estudo
genético dos éxons mais comuns ligados a sindrome de hiper IgM sem muta-
¢bes. Imunodeficiéncias primarias estdo associadas com o aparecimento de
neoplasias e autoimunidade. O uso do rituximabe, associado ou ndao a QT, em
Linfoma de Burkitt pode desencadear hipogamaglobulinemia adquirida com
IgM normal ou diminuida. Muitos casos de Sindrome de hiper IgM apresentam
estudo genético inconclusivo.

* Hospital Infantil Darcy Vargas.
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Sindrome de Kostmann

Sandra Lopes de Santana Silva, Roberto Magalhaes de Souza Lima,
Paula Wanderley Leva Martin, Amanda Pinheiro Magalhaes de Souza Lima,
Eduardo Magalhaes de Souza Lima, Ingrid Pimentel Cunha M. Souza Lima,

Luiz Claudio Fernandes, Fernando Monteiro Aarestrup*

Pré-escolar J.C.S., 4 anos de idade, sexo feminino, foi hospitalizada quando tinha
1 ano e 8 meses de idade com os diagndésticos de neutropenia a esclarecer, e
infeccdes de repeticao. Paciente apresentando quadro febril associado a tosse,
coriza hialina, letargia e recusa alimentar. Realizado hemograma apresentando
neutropenia com séries vermelha e plaquetaria normais. Com 2 anos e 9 meses
de idade foi hospitalizada por otite média aguda evoluindo com mastoidite e
resisténcia ao tratamento recebeu meropenem por pseudomonas. Fez uso de
Granulokine com boa resposta terapéutica. A Sindrome de Kostmann é uma
imunodeficiéncia primaria que ocorre de forma rara, por diferentes herangas
genéticas, com mutagdes do gene que codifica a enzima elastase neutrofilica
(ELA2). A doenca é caracterizada por inicio precoce de neutropenia grave,
geralmente abaixo de 1.000 neutréfilos/mm3 com quantidade normal para as
demais células, ocasionando infec¢coes bacterianas graves e morte do paciente
com menos de 3 anos de idade. Para o diagndstico do caso clinico foi reali-
zado mielograma com serie granulocitica exibindo parada na maturagéo do
nivel dos mielécitos e metamielécitos, biopsia de medula dssea discretamente
hipercelular e caridtipo de medula 6ssea com bandeamento G com cariétipo
feminino normal. N&o foi realizado o exame elastase neutrofilica (ELA 2) devi-
do a escassos recursos financeiros, por se tratar de um exame de alto custo,
e pelo comportamento clinico da doenca, que difere de outras neutropenias
congénitas. Foi prescrito Granulokine continuo, com boa resposta laboratorial,
sendo suspensa a indicagao de transplante de medula 6ssea até o momento.
A alta morbilidade infecciosa e mortalidade nos pacientes acometidos por es-
ta patologia foram atenuadas pelo aparecimento de terapéuticas com fatores
estimulantes de granulopoiese (G-CSF), associado ao uso de antibiéticos de
forma intermitente ou continua, dependendo do caso. O tratamento definitivo é
o transplante de medula déssea.

* Hospital Regional de Cacoal.
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Sindrome de Wiskott-Aldrich
com plaquetas de volume normal

Danddara Morena Gongcalves Silveira, Sarah Angelica Maia, Camila Forestiero,
Gesmar Rodrigues Silva Segundo, Débora Carla Chong-Silva, Herberto Jose Chong Neto,
Carlos Anténio Riedi, Nelson Augusto Rosario*

Apresentacao do caso: Paciente do género masculino com eczema, trom-
bocitopenia, infecgdes recorrentes e plaquetas com tamanho normal (volume
médio de plaquetas: 9,8 fl). Havia sido diagnosticado como sindrome de Evans
e dermatite atopica até quatro anos de idade. Apresentou infecgbes graves de
repeticao a partir do primeiro ano de vida, sendo quatro pneumonias (trés com
derrame pleural) e 1 infecgdo grave de cateter venoso central. A confirmagéao
do diagndstico de WAS foi feita por testes genéticos, demonstrando mutagéao
no gene WAS, localizacao exon 3, cDNA c.354delT, proteina p118A fsX8, tipo
frameshift. Apés o diagndstico, foi iniciado tratamento com imunoglobulina
intravenosa mensal e transplante de medula éssea, e encontra-se em boa re-
cuperacgdo. Discussao: Existem poucos relatos desta sindrome em pacientes
com plaquetas de tamanho normal, o que atrasa o diagnéstico. A partir deste,
€ possivel iniciar o tratamento com antibioticoterapia profilatica e uso de imu-
noglobulina humana, reduzindo o risco de infec¢gdes graves, além de permitir
0 encaminhamento precoce para transplante de medula dssea, considerado o
unico tratamento curativo. Comentarios finais: Deve-se suspeitar de Sindrome
de Wiskott-Aldrich em todos os pacientes que apresentem infecgdes recorrentes,
eczema e trombocitopenia, mesmo se o volume plaquetario for normal.

* Hospital das Clinicas.
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Superexpressao de TREM-1 e
Sindrome autoinflamatoéria de inicio precoce:
um novo mecanismo de doenca autoinflamatoria?

Franciane Aparecida Coelho Cruz, Yoriko Bacelar Kashiwabara, Rhaianny Gomes de Souza,
Fernanda Gontijo Minafrg Silveira Santos, Luciana Araujo Oliveira Cunha,
Ana Cristina Simoes Silva, Erica Leandro Marciano Vieira, Jorge Andrade Pinto*

Apresentacao do caso: Paciente do género masculino, trés anos de idade, filho
de pais ndo consanguineos, apresentando febre recorrente desde os dois meses
de idade associada a rinorreia, sialorreia e uUlceras dolorosas na cavidade oral.
Aos 23 meses, apresentou ceratite com opacidade e neovascularizacédo corneana
no olho esquerdo, que evoluiu para baixa acuidade visual. Apresentou aumento
das provas inflamatdrias (PCR, VHS), anemia, neutrofilia e trombocitose. Aos dois
anos de idade, foi encaminhado ao ambulatério de imunodeficiéncias primarias
em Belo Horizonte, sendo levantada a hipétese de sindrome autoinflamatdria. O
paciente ndo respondeu ao tratamento com colchicina e ciclosporina, e apresen-
tou resposta parcial ao corticosteroide. Ocorreram varias hospitalizagbes com
sintomatologia semelhante a inicial, acrescida de lesdes cutaneas necréticas
(bidpsias nao conclusivas). Apresentou esofagite grave com hematémese durante
reducao do corticosteroide. Aos 32 meses, foi internado em unidade de terapia
intensiva pediatrica (UTI) com ulceras em cavidade oral, sialorreia, queda de
saturacéo, sendo realizada pulsoterapia com imunoglobulina com boa resposta.
O paciente teve melhora consideravel com a terapia anti-TNFo associada ao corti-
costeroide. A dosagem de citocinas plasmaticas mostrou expressao muito alta de
TREM-1 e IL33 em comparagao com controles da mesma idade, permanecendo
aumentadas mesmo fora das exacerbacdes. Também foram detectados altos
niveis de IL8 durante a internacao por dificuldade respiratéria na UTI. Nao foram
encontradas mutacdes genéticas conhecidas através do exoma. Discussao:
As vias da sindrome autoinflamatdria precisam ser esclarecidas. A terapia anti-
TNF associada ao corticosteroide provavelmente exerceu efeito direto nesta via,
com reducgdo consideravel no numero de internagdes e melhora importante da
qualidade de vida do paciente. Comentarios finais: Esta é a primeira descri¢cao
deste provavel mecanismo na doenca autoinflamatoria.

* Hospital das Clinicas de Minas Gerais.
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Terapia com abatacept melhorando
o quadro clinico de uma paciente pediatrica
com mutacao no LRBA: relato de caso

Francine Correard Monteiro, Pamela Fernanda Alves Barbosa,
Cristiane de Jesus Nunes dos Santos, Mayra de Barros Dorna, Ana Paula B. Moschione Castro,
Antonio Carlos Pastorino, Ricardo Katsuya Toma*

Apresentacao do caso: C.A.F.N., 8a, F.,, pais consanguineos. Aos 8m apre-
sentou pneumonia grave, seguida de infeccdes recorrentes de vias aéreas.
Aos 4a, desenvolveu anemia hemolitica autoimune com resposta parcial a
corticoesteroides, ciclofosfamida e imunoglobulina intravenosa (IGIV), necessi-
tando de esplenectomia aos 6a. Durante imunossupressupresséo, desenvolveu
pneumonia fungica tratada com voriconazol. Desde os 4a apresenta diarreia
cronica, com piora progressiva, com necessidade de reposicdo endovenosa
de eletrdlitos aos 7a. Colonoscopia e bidpsia evidenciaram sinais de doenga
inflamatdria, sem infeccao subjacente. A paciente recebeu mesalazina, seguida
de azatioprina sem resposta. Iniciado sirolimus com controle parcial dos sin-
tomas e ulceras orais como reacao adversa. Iniciada IGIV a cada 21 dias por
hipogamaglobulinemia persistente. Apresentava sintomas respiratorios leves e
persistentes com comprometimento do CVF e VEF1. TC de térax revelou nodu-
los pulmonares e opacidades difusas em vidro fosco. Bidpsia pulmonar mostrou
infiltrado intersticial de linfocitos T e B. Infec¢éo e neoplasia foram descartadas
e caracterizou-se doenca pulmonar intersticial linfocitica granulomatosa linfo-
proliferativa. Pesquisa genética encontrou mutacao homozigética no gene LRBA
(c.5903G>A; p.W1968X). Iniciado abatacept (10 mg/kg IV) dias 1, 15, 28, entao,
a cada 4 semanas. Houve resolugéo da diarreia, melhora dos sintomas respira-
torios, da imagem e da fungao pulmonar em poucos meses de tratamento. Nao
apresentou reagoes adversas. Discussao e comentarios finais: Mutagdes no
gene LRBA levam a imunodeficiéncia caracterizada por linfoproliferacao, autoi-
munidade, hipogamaglobulinemia e infec¢des recorrentes, por comprometer a
funcdo do CTLA-4. O abatacept é um analogo do CTLA-4, sendo assim uma
terapia direcionada, podendo ser efetivo no controle das manifestagdes clinicas.
Nessa crianga o tratamento com abatacept foi seguro e rapidamente capaz de
controlar as complicagdes da doenca.

* Instituto da Crianga do Hospital das Clinicas da FMUSP.
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Introducgao: Pacientes com doenca granulomatosa crénica (DGC) apresentam
infeccoes graves e recorrentes. A transfusdo de granuldcitos (TG) pode ser
uma alternativa para pacientes com infec¢coes graves e que nao respondem ao
tratamento habitual. Objetivo: Relatar dois pacientes com DGC que receberam
TG como tratamento adjuvante para infeccoes graves que ndo responderam
ao tratamento convencional. Relato de casos: Caso 1 - W.0.A.S., masculi-
no, diagnosticado com DGC aos 3 anos de idade. Aos 10 anos apresentou
pneumonia extensa por P, aeruginosa e choque séptico, com necessidade de
ventilagao mecénica, droga vasoativa e hemodialise. Sem melhora da infecgao
com antibidticos e corticosteroides. No 34° dia de hospitaliza¢ao, foi iniciada
a TG (3 dias consecutivos, 10 mL/kg/dia). Como evento adverso, apresentou
crises hipertensivas manejadas com nitroprussiato de sédio. Dois dias apés a
ultima transfusao, apresentou melhora clinica, laboratorial e radiolégica nota-
vel, permitindo a extubacao endotraqueal e a interrupcao da dialise no mesmo
dia. Caso 2 - K.R.A.S., masculino, hospitalizado aos 5 anos para tratamento
de tuberculose pulmonar e osteomielite, inicialmente atribuida a micobactéria.
Nesta ocasiao, foi diagnosticado com DGC. No quarto més de hospitalizagéo,
apesar do tratamento, evoluiu com choque séptico, insuficiéncia renal aguda e
SARA. Evoluiu com abscesso cervical, isolado Aspergillus fumigatus. Apesar
das intervengdes cirurgicas e antibiético de amplo espectro por 7 meses, a
infeccéo persistiu. A TG foi indicada (20 mL/Kg/d, total de 8 transfusdes em 40
dias) sendo febre o unico evento adverso. O paciente apresentou melhora pro-
gressiva da infeccao até a completa resolugéo do quadro. Conclusao: Apesar
das preocupacdes relacionadas a aloimunizacao e possiveis implicagdes em
um futuro transplante de células-tronco hematopoéticas, a TG mostrou-se uma
terapia adjuvante segura e eficaz nos pacientes com DGC frente a infec¢des
refratarias ao tratamento e potencialmente fatais.

* Universidade de Sao Paulo.
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Apresentacao do caso: Paciente, 17 anos, masculino, com episddios recorren-
tes de erupgéao cutanea urticariforme, nao pruriginosa, distribuicao generalizada,
acompanhada de artralgias, sem outras queixas sistémicas, com inicio aos
10 anos. Os episédios ndo respondiam ao uso de anti-histaminicos e cediam
com corticosteroides. A avaliagéo laboratorial evidenciou varios hemogramas
com leucocitose sem desvio a esquerda, variavel entre 14.000 19.000 células/
mm3, VHS e PCR elevados persistentemente; investigagdo de triagem para
imunodeficiéncias primarias nao apresentou alteragdes significativas; FAN e
demais provas de atividade reumatica nao reativas; sorologias para HIV, EBV,
hepatites virais, toxoplasmose, CMV nao reativas e proteina amiloide A 511 mg/
dL. O sequenciamento do painel para desordens autoinflamatdrias evidenciou
mutacdo no gene MEFV: c.C524A:pP175H, em heterozigose, sendo sugerido
o diagnéstico de sindrome de Muckle-Wells (MWS). O paciente foi submetido a
tratamento com canaquinumabe, evoluindo com resolucéo completa do quadro e
normalizagéo dos marcadores de inflamacéo, sem efeitos adversos. Discussao:
A MWS é uma desordem autoinflamatéria do grupo das criopirinopatias. As ma-
nifestacdes clinicas incluem febre, rash, artralgias, dor abdominal, conjuntivite
e perda auditiva neurossensorial progressiva. A suspeita de desordem autoin-
flamatdria foi baseada na recorréncia de leucocitose e elevagéo de marcadores
de inflamacao (VHS, PCR, amiloide A), na auséncia de doengas infecciosas e
boa resposta clinica aos corticosteroides. O caso relatado descreve a eficacia
e seguranca do tratamento com anticorpo monoclonal humanizado antagonista
de IL-1 beta canaquinumabe. Comentarios finais: As desordens autoinfla-
matdrias sdo desordens raras, contudo é importante considerar esta hipdtese
diagnodstica nos casos de erupgdes urticariformes recorrentes ou persistentes
acompanhadas de um ou mais sinais de inflamagéao sistémica, na auséncia de
infecgéo ou autoimunidade.

* Universidade Federal do Estado do Rio de Janeiro - UNIRIO.
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