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A importancia da triagem neonatal para
imunodeficiéncias primarias - relato de caso

Natasha Reboucas Ferraroni', Luiza Lobao Raulino Silva?,

Justificativa: As imunodeficiéncias primarias (IDP) ou erros inatos do sistema
imune sdo doencas geneticamente determinadas e causam alteracdes no sis-
tema imunolégico. Em geral, as IDPs ndo apresentam sinais da patologia ao
nascimento, no entanto, necessitam de diagndstico precoce, através do Teste
do pezinho para SCID (Severe Combined Immunodeficiency), a fim de evitar
infeccdes graves e com potencial de letalidade e de proporcionar tratamento
precoce. Relato de caso: L.R.G., feminino, 2 anos, residente de Brasilia-DF,
portadora de Trissomia do 21, nascida de 38 semanas e 3 dias, evoluiu com
desconforto respiratério em sala de parto e foi encaminhada para a UTI neonatal.
Foi realizado um ECO inicial, que detectou hipertensao pulmonar e persisténcia
do canal arterial. Foi implantada antibioticoterapia de amplo espectro devido a
gravidade do caso. Paciente evoluiu com diversas intercorréncias respiratorias,
renais e hemodinamicas. Coleta de urocultura, hemocultura e cultura de liqui-
do peritoneal devido a um aumento no PCR. Identificou-se crescimento de C.
albicans em todos os sitios. Iniciou-se investigacao de imunodeficiéncia devido
aos quadros recorrentes de infeccao e ao histérico familiar de IDP (pai com
Imunodeficiéncia Comum Variavel). Foi realizado screening neonatal para IDPs
com resultado positivo para KREK. Identificada baixa de IgG: 144 mg/dL, e de
IgM, 20 mg/dL, sugestivo de IDP humoral. Foi iniciada reposicao de gamaglobu-
lina humana com melhora do IgG: 415 mg/dL. Diagndstico de hipogamaglobuli-
nemia. Discussao: O Teste do pezinho para SCID ja esta disponivel no Brasil.
Assim, com historico familiar positivo e com maior prevaléncia de imunodefici-
éncia celular em pacientes portadores de Trissomia do 21, o rastreio de outros
erros inatos do sistema imune é imprescindivel. Assim, identificar disturbios e
doencgas precocemente trara a oportunidade para intervencao, tratamento e
acompanhamento adequados.

1. Clinica Ferraroni.

2. UniCeub.
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Agamaglobulinemia ligada ao X e COVID-19:
relato de caso de melhora apés uso
do plasma convalescente

Marilia Fernanda Santos Cardoso', Gabriela Assuncdo Goebel',
Fernanda Gontijo Minafra Silveira Santos', Jorge Andrade Pinto?,
Raquel Ferreira Queiroz de Melo', Karen de Lima Prata2, Helena Duani’,
Samila Araljo Santana?, Luciana Aratijo Oliveira Cunha', Marcelo Froes Assuncao?

Justificativa: Os anticorpos neutralizantes especificos direcionados contra virus
sao importantes para recuperagao de doencgas nos pacientes com Imunodeficiéncia
Humoral. Relatamos caso de paciente com Agamaglobulinemia ligada ao X (ALX)
e diagndstico de COVID-19 com rapida melhora clinica e laboratorial apés uso
de plasma hiperimune derivado de pacientes convalescentes. Relato do caso:
S.R.J., 29 anos de idade, masculino, sem doenga pulmonar crdnica, iniciou qua-
dro de coriza e tosse seca em junho de 2020. Fez uso de ivermectina dose unica
e amoxicilina com clavulanato por 8 dias antes do atendimento no servico de
referéncia.Evoluiu com febre, desconforto respiratério, pneumonia grave e alte-
racdes tomograficas bilaterais tipicas com acometimento pulmonar de cerca de
50%. Apresentou dois RT-PCR positivos para SARS-CoV-2 (25/06 e 07/07/2020).
Necessitou de internagdo na UTI e de suporte ventilatério ndo invasivo com altas
concentracdes de oxigénio. Manteve linfopenia persistente e relevante elevagao de
proteina C-reativa, LDH e RNI. Evolugao clinica refrataria ao uso de azitromicina,
dexametasona, anticoagulagao profilatica, pronagéo espontanea e imunoglobulina
dose habitual. No vigésimo-quinto dia dos sintomas, foi administrado plasma con-
valescente para COVID-19, uma dose de 90 mL e outra de 200 mL com intervalo
de 60 horas entre elas. Apos a segunda infusdo de plasma, houve melhora clinica
e aumento significativo dos linfécitos, de 520/uL para 1000/uL, alcangando o valor
de 1960/pL no décimo dia quando recebeu alta hospitalar com boas condicées
clinicas. Discussao: Observa-se uma evolucao favoravel em pacientes com ALX
infectados por SARS-CoV-2 possivelmente devido a uma resposta T celular que
independe de producéao de anticorpos. No entanto, como descrito acima, alguns
pacientes podem evoluir com exaustao linfocitaria com consequente quadro clinico
grave e prolongado. A transfusédo de plasma convalescente é uma potencial opcéao
terapéutica para reducao da mortalidade nesses casos.

1. Hospital das Clinicas da Universidade Federal de Minas Gerais.
2. Fundagado Hemominas.
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AIDS em homossexuais e bissexuais
de 20 a 34 anos na Regiao Norte
no periodo de 2015 a 2019

Ana Flavia Silva Castro, Natéalia Barros Salgado Vieira

Justificativa: Analisar epidemiologia da Sindrome de Imunodeficiéncia Adquirida
(AIDS) em homossexuais e bissexuais de 20 a 34 anos, na regiao Norte do pais,
entre 2015 e 2019. Métodos: Trata-se de um estudo epidemiolégico de carater
descritivo e transversal, com abordagem quantitativa, elaborado a partir da
analise de dados do Sistema de Informagao de Agravos de Notificacao (SINAN).
Foram estudadas as variaveis: estado de notificagéo, sexo, faixa etaria, raca/
cor, em homossexuais e bissexuais na Regiao Norte do Brasil, no periodo de
2015 a 2019. Resultados: Processaram-se durante tal periodo 1714 casos na
Regido, as taxas de incidéncia ocorreram em maior numero no Para (41,9%),
seguido pelo Amazonas (25,9%), Rondénia (13,4%), Roraima (7,1%), Amapa
(5,7%), Tocantins (3,2%) e Acre (2,5%). Em relagéo a faixa etaria, a populagéo
de 25 a 29 anos (37,4%) esta a frente daquela de 20 a 24 anos (36,6%), seguida
pela de 30 a 34 anos (25,8%). Ja no ambito de registros por sexo, foram 1679
homens (97,9%) e 35 mulheres (2,0%) identificados com a doenga. A ocorréncia
por raga/cor foi: parda (72,1%) com maior porcentagem, branca (17,6%), preta
(4,6%), sem informacéo (4,2%), indigena (1,1%) e amarela (0,2%). Conclusoes:
Destaca-se a importancia de tal tema, o qual retrata uma realidade sociocultural
impactante, que reforca questdes histdricas, principalmente entre os homens
homossexuais pardos da Regiao referida. Ademais, observa-se a urgéncia de
medidas e estudos deste tipo para que haja um melhor mapeamento da doenca
e, entéo, possibilitar o manejo mais eficiente de prevencao, cuidados e combate
a AIDS.

UniCeub.
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Alteracoes otoldgicas e audiologicas em pacientes
com deficiéncia de IgA, imunodeficiéncia comum
variavel e agamaglobulinemia

Fatima Teresa Lacerda Brito de Oliveira', Pérsio Roxo Junior?,
Andreia Ardevino de Oliveira', Pamela Papile Lunardelo?, Myriam de Lima Isaac’,
Larissa Camargos Guedes', Daniane Moreira de Oliveiral, Barbara Cristina Santana Mello?,
Leticia Thais de Oliveira Alves?, Luiza Gabriela Noronha Santiago?

Justificativa: As imunodeficiéncias primarias (IDP) sdo um conjunto de doencgas
com apresentagoes clinicas heterogéneas, nas quais os defeitos da imunidade
humoral representam o grupo mais frequente. As principais manifestagées clinicas
sao infecgdes de repeticao de vias respiratdrias. O presente estudo tem o objetivo
de identificar a ocorréncia de alteragdes otorrinolaringoldgicas e audioldgicas em
pacientes com agamaglobulinemia, imunodeficiéncia comum variavel e deficiéncia
de IgA (seletiva e parcial). Métodos: Os pacientes foram submetidos a otoscopia,
a audiometria tonal, ao limiar de recepc¢éao de fala, a medidas de imiténcia acustica
e ao registro de Potencial Evocado Auditivo de Tronco Encefalico (PEATE) estimulo
clique. Resultados: Foram avaliados 30 pacientes, sendo 19 do sexo masculino.
Destes, 4 apresentaram altera¢gdes auditivas identificados na audiometria, sendo
estes excluidos da avaliagao eletrofisiologica - PEATE. A faixa etaria variou entre
10-47 anos (média 22,4 anos), sendo a maioria acima de 15 anos. A otoscopia,
identificaram-se 2 pacientes com otite média aguda, um paciente com otite média
serosa e 5 pacientes com perfuragcdo em membrana timpéanica em pelo menos
uma das orelhas. Na analise de PEATE, houve diferenca estatistica entre os sexos
na comparacgao eletrofisioldgica das laténcias absolutas de onda | e Il da orelha
direita (OD) e da onda Il e interpico I-Ill da orelha esquerda (OE). Ao comparar
pacientes submetidos ao tratamento com imunoglobulinas, observou-se diferenca
estatisticamente significativa no PEATE na laténcia absoluta de onda Ill da OE; o
mesmo foi observado para pacientes com agamaglobulinemia. Conclusées: Os
achados deste estudo evidenciam a necessidade de atencado a esta populacao,
por meio de protocolos clinicos de avaliagéo otoldgica e audioldgica de rotina.
Considerando a importancia do diagnéstico precoce das IDP, novos estudos para
avaliagdo do comprometimento auditivo central e subcortical serdo necessarios.

1. Hospital das Clinicas de Ribeirdo Preto - Universidade de Sao Paulo.
2. Universidade Federal de Sao Joao del-Rei Campus Centro-Oeste.
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Analise do nivel de conhecimento
de internos de Medicina de uma instituicao
de ensino superior de Sergipe sobre os
10 sinais de alerta para erros inatos da imunidade

Gabriela Neves Costa Leao, Isabel Ribeiro Santana Lopes, Lais Fé Matos Galvao, Davi Moreira Santana,
Matheus Sanjuan Netis Teles Cardoso, Ménica Tayane Brasil Araujo, Mateus Bezerra de Figueiredo,
Otavio Matheus Torres Apoldnio Silva, Barbara Lima Sousa, Maria Eduarda Pontes Cunha de Castro

Justificativa: Os erros inatos da imunidade (Ell) sdo mais de 300 defeitos ge-
néticos que afetam a imunidade do portador. Estudos apontam que um fator
para o atraso no diagnostico é a falta de entendimento médico sobre sinais de
alerta. Logo, o estudo visa avaliar o conhecimento de internos de medicina da
Universidade Federal de Sergipe. Métodos: Pesquisa transversal, quantitativo-
analitico, amostra individuada nao probabilistica por conveniéncia conjecturada
de um questiondrio com 15 questbes sobre Ell enviado via e-mail aos internos.
Resultados: Dos 70 participantes, 75,7% dizem saber sobre Ell. Do 1° ano do
internato, 48,9% aprenderam sobre na graduacgao e do 2° ano, 76,1% (p < 0,05).
78,6% nao conhecem os sinais de alerta para Ell e 82,9% nao sabem como
avaliar o sistema imune. 82,9% sabem a contraindicagdo as vacinas atenuadas,
61,4% acham que tem tratamento e 90% nao veem o portador de Ell como
gravemente enfermo. Das situagbes clinica suspeitas de ser Ell: as infecgdes
recorrentes/prolongadas associadas a retardo do crescimento foram consideradas
por 94,3%, ja as recorrentes pelos mesmos microrganismos ou por patégenos de
baixa viruléncia por 81,4%, as infec¢bes causadas por vacinas por 68,6%, uma
resposta lenta/inadequada ao antibiético de escolha por 68,6%, o0 uso frequente
de antibidtico por 65,7%, riscos de complica¢des devido as infec¢des por 64,3%
e 34,3% ponderaram as infec¢gbes invasivas ou fatais. A maioria dos internos
(87%) nunca investigou para Ell, mas 54,9% atenderam pacientes com infec¢ao
de repeticao e 71,4%, pacientes com uso usual de antibiético. Apds saberem os
sinais de alarme, 61,4% dos internos acreditam ter tido paciente que merecia
investigagao. Nao houve diferenca estatisticamente relevante entre os internos do
1° e 2° ano. Conclusao: Apesar do contato na graduagao e bom conhecimento
tedrico, existe déficit na identificacao e triagem dos Ell, bem como na vivéncia
clinica. Assim, é relevante uma agao para ampliar o dominio sobre o tema.

Universidade Federal de Sergipe.
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Ataxia-telangiectasia apos 20 anos de evolucao.
Um novo desafio

Raissa Monteiro Soares dos Anjos Roque, Nathalia Sousa Vital,
Caroline dos Santos Cezar Ferreira, Luiza Salvador Schmid, Rafaela Rola Leite Guimaraes,
Ligia Maria de Oliveira Machado, Mariana de Gouveia Pereira Pimentel,
Maria Candida Rizzo Candida Rizzo, Carolina Sanchez Aranda, Dirceu Solé

Justificativa: A ataxia-telangiectasia (AT) € uma doenca de heranca autossé-
mica recessiva devido a uma mutagéo no gene ATM do cromossomo 11g22.23.
Pacientes com AT apresentam manifestagdes de multiplos sistemas, incluindo
ataxia cerebelar progressiva, telangiectasia ocular-cutanea, apraxia ocular,
infeccbes sinopulmonares recorrentes, imunodeficiéncia, hipersensibilidade
a radiagao ionizante e risco aumentado de desenvolver doengas malignas. O
objetivo foi descrever dois pacientes com AT com mais de 20 anos. Métodos: A
analise retrospectiva dos prontuarios eletrénicos das criangas foi realizada em
um servico de referéncia de imunologia, em 2020. Resultados: P.R.P,, 31 anos
e E.FA., 20 anos, ambos do sexo masculino. Ambos em reposicéo regular de
imunoglobulina humana a cada 4 semanas por baixa resposta ao pneumococo,
o que diminuiu consideravelmente a suscetibilidade a infec¢des sinopulmonares
graves. Os pacientes sao submetidos a fisioterapia e fonoaudiologia e acompa-
nhamento com nutricionista. Ambos se alimentam por via oral e séo eutrdéficos,
com fala compreensivel e alguma autonomia motora. Também sao regularmente
rastreados para doencas linfoproliferativas, através de consultas regulares e
exames complementares, nunca diagnosticadas. Por outro lado, foi evidenciado
através do rastreio de possiveis doencas metabdlicas, que ambos evoluiram
com casos semelhantes de fibrose hepatica, diagnosticada por elastografia, e
esteatose hepatica. Também foi evidenciado hiperinsulinismo em ambos, pelo
teste de tolerancia oral a glicose, levando a indicagao de hipoglicemiantes orais.
Conclusoes: A evolugao do conhecimento sobre a AT e suas provaveis compli-
cagdes multissistémicas, nos permitiu um melhor acompanhamento e suporte
aos pacientes, a medida que envelhecem.

Universidade Federal de Sao Paulo.

Arq Asma Alerg Imunol. 2020;4(Supl 1):S146.

S146



< 3 ARQUIVOS DE  ©2020 ASBAI

ASMA, ALERGIA PE135

Imunodeficiéncias

EIMUNOLOGIA

Ataxia-telangiectasia: série de casos

Igor Vicente Silva de Siqueira', Ana Carla Augusto Moura?2, Paula Teixera Lyra2,
Joana Serpa Brandao de Andrade Lima', Vanessa Agra de Araujo!, Erika Furtado de Azevedo?,
Mariana Andrade Gama de Oliveira2, Mecneide Mendes Lins2, Edvaldo da Silva Souza?

Justificativa: Ataxia-telangiectasia (AT), sindrome neurodegenerativa autosso-
mica recessiva, € multissistémica, rara e risco de malignizacao. Relatar uma série
de casos de pacientes com AT. Métodos: Andlise de prontuarios de criancas e
adolescentes portadores de AT atendidos em centro de referéncia em Imunologia
entre 2006 a 2020. Avaliados idade, género, consanguinidade, idade diagndstico,
manifestagcéo clinica inicial, ressonancia nuclear magnética (RNM) de créanio,
alfafetoproteina (AFP), sequenciamento gene ATM, imunofenotipagem linfécitos
T e B, imunoglobulinas, resposta vacinal, neoplasias, terapias antimicrobiana
profilatica e de reposicao de gamaglobulina humana. Resultados: Avaliados seis
pacientes, 66,6% sexo masculino, mediana de idade de nove anos e 11 meses
(trés anos e quatro meses a 24 anos) e média de idade para o diagndstico de
quatro anos e um més. Histéria familiar de consanguinidade em 50%. Hipotonia
foi manifestacao inicial em 33,3% casos. Reduc¢éo volume cerebelar em quatro
pacientes e elevacdo da AFP em todos. Sequenciamento genético — mutacao
gene ATM C > T em homozigose em um caso. Imunofenotipagem (n = 5) — dimi-
nuicdo de CD4+ e CD8+ em 100% e 80%, respectivamente; e CD19+ inalterado.
Imunoglobulinas G e A < percentil 3 em mais de 50% dos pacientes e imunoglu-
bina M > percentil 97 em 100%. Resposta vacinal antigeno proteico ausente em
dois pacientes e ausente para antigeno polissacarideo em um. Autoimunidade
(vitiligo) e leucemia linfoide aguda células B em um paciente — 13 anos, e outros
dois — linfoma de Burkitt — 14 anos e leucemia mieloide aguda — 12 anos. Taxa
de mortalidade 16,6%. Terapia antimicrobiana profilatica em todos e reposi¢ao
de gamaglobulina em 1 caso. Conclusées: Observou-se maior ocorréncia de
neoplasias hematoldgicas na adolescéncia; linfopenia, diminuicao de resposta
vacinal e profilaxia antimicrobiana no grupo de AT estudado. Importantes diag-
nostico precoce, seguimento multidisciplinar e investigagao imunolégica.

1. Faculdade Pernambucana de Saude.
2. Instituto de Medicina Integral Prof. Fernando Figueira.
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Avaliacao da gravidade através do
“Escore de Ameratunga — EA” em pacientes
com imunodeficiéncia comum variavel (ICV)

Rafaela Rola Leite Guimaraes, Luiza Salvador Schmid,
Mariana de Gouveia Pereira Pimentel, Ligia Maria de Oliveira Machado,
Maria Candida Rizzo, Isabella Burla Malhaes, Carolina Sanchez Aranda, Dirceu Solé

Justificativa: A ICV é o erro inato da imunidade (Ell) mais comum em adultos
e uma proporc¢ao de pacientes evolui com um defeito proeminente nas células
T que leva a um fendtipo mais grave com infecgdes oportunistas, sendo con-
siderada por parte de especialistas como uma imunodeficiéncia combinada
de inicio tardio (LOCID). A identificagdo deste grupo de paciente com maior
gravidade é indispensavel para o melhor acompanhamento e determinacao do
prognostico. O objetivo do estudo foi avaliar a gravidade da ICV através do EA
baseado nos danos cumulativos em érgéos e sistemas causados por infeccoes,
autoimunidade e inflamacao associados a este Ell. Métodos: Foram analisados
retrospectivamente os prontuarios eletrénicos dos pacientes com ICV de um
servico de referéncia e aplicado o EA. Nesta avaliacao é realizada a somatodria
da pontuagao de acordo com a gravidade das complicacées de cada 6rgao e
sistema, classificadas em leve = 1 ponto (sem morbidade a longo prazo), mode-
rada = 5 pontos (morbidade a curto e longo prazo) e grave = 10 pontos (fatais
ou com potencial para deficiéncia grave). Resultados: Avaliamos 29 prontua-
rios (69% masculino), com mediana de 36,3 anos. O pulméo foi o érgdo com
maior comprometimento, com manifestacdes em 69% dos pacientes, sendo a
principal as bronquiectasias (58,6%). O sistema gastrointestinal foi o segundo
mais afetado (20,7%) com complicagbes como enterite grave. As manifestagcoes
autoimunes estavam presentes em 12 pacientes (41,4%), principalmente cito-
penias. Trés pacientes apresentaram algum tipo de malignidade. A pontuagéo
total na populacéo analisada variou de 0 a 47. Dos pacientes com pontuacao
acima de 35, 75% apresentou linfopenia CD4 durante a evolugéo. Conclusoes:
Desta forma, o EA pode ser uma ferramenta util para a identificacao de pacientes
com LOCID. Além de proporcionar uma avaliagao linear da evolugéo de cada
paciente, pode ser uma estratégia até o esclarecimento genético para diferenciar
as ICV das ICV-/ike monogénicas.

UNIFESP.
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Candidiase mucocutanea cronica devido
mutacao em heterozigose em STAT 1 com
ganho de funcao (STAT1 GOF): relato de dois casos

Julia Oliveira Vieira Basili, Guacira Rovigatti Franco, Thais Santos de Sousa,
Grazielly de Fatima Pereira, Alex Isidoro Ferreira Prado, Jorge Kalil, Myrthes Toledo Barros,
Octavio Grecco, Ana Karolina Barreto Berselli Marinho, Cristina Maria Kokron

Justificativa: A mutagéo no gene Stat 1 com ganho de funcao (STAT1 GOF)
€ caracterizada tipicamente por candidiase mucocutédnea (CMC) persistente
e/ou de repeticao, infecgdes recorrentes em trato respiratério e/ou pele por
agentes bacterianos, micobactérias, virus e outros fungos; associada a outras
manifestagdes sistémicas como doengas autoimunes, aneurismas cerebrais e
neoplasias malignas. Relato dos casos: O primeiro caso € uma paciente do
sexo feminino, 21 anos de idade, com CMC em orofaringe de repeticéao e in-
feccdes bacterianas de vias aéreas inferiores recorrentes com bronquiectasias
sequelares. Além disso, apresentou um episodio de micobacteriose pulmonar e
tuberculose miliar com acometimento hepatoesplénico. A paciente tem também
manifestagdes autoimunes: lupus cutaneo, hipotireoidismo, anemia hemolitica
e enterite. Desenvolveu aneurisma em artéria cerebral média com necessidade
de clipagem. Até o momento n&o evoluiu com neoplasias. O segundo caso é
um paciente do sexo masculino, 33 anos de idade, com CMC em orofaringe e
esOfago persistente. Apresentou infecgdes fungicas em pele e unhas, além de
invasivas como pneumocistose e histoplasmose. Manifestou infec¢des bacteria-
nas de vias aéreas inferiores de repeticéo, incluindo micobacteriose pulmonar;
infeccéo viral por Herpes Zoster e verrugas disseminadas. Desenvolveu diabetes
mellitus tipo 1. Evoluiu com subestenose esofagica e carcinoma epidermoide bem
diferenciado. Até o momento ndo evidenciou aneurismas. Discussao: STAT1
GOF é uma deficiéncia rara com manifesta¢des diversas levando a demora
no diagnaostico e instituicao de tratamento, propiciando o desenvolvimento de
sequelas e reduzindo qualidade de vida. Ambos os pacientes necessitaram de
internagdes repetidas e diversos exames complementares até o diagnéstico
através do exoma. Embora ndo haja tratamento curativo, o estabelecimento do
diagnéstico genético assegura intervengéo precoce nas manifestagdes clinicas
e melhora no prognostico.

Servigo de Imunologia Clinica e Alergia do HC-FMUSP.
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Caracteristicas clinicas e alteracoes pulmonares
em pacientes com imunodeficiéncia comum variavel —
Uma coorte de 182 pacientes
de um hospital terciario brasileiro

Priscila Franco, Rosana Camara Agondi, Grazielly de Fatima Pereira,
Ana Karolina B. B. Marinho, Myrthes Toledo Barros, Octavio Grecco, Jorge Kalil, Cristina M. Kokron

Justificativa: A imunodeficiéncia comum variavel (ICV) é a deficiéncia de anti-
corpos mais prevalente, cujo tratamento € a terapia de reposicao de imunoglo-
bulina (IGIV). Uma das principais manifestacdes clinicas € a predisposi¢ao a
infeccdes sinopulmonares recorrentes que podem levar a doenga pulmonar es-
trutural persistente, como bronquiectasias. Estes pacientes também apresentam
suscetibilidade a complica¢des néo infecciosas, como autoimunidade, doencas
malignas, linfoproliferagcéo policlonal e enteropatia. Métodos: Realizado estudo
observacional retrospectivo de prontuarios de pacientes com ICV acompanha-
dos em um centro terciario brasileiro entre 1999 e 2020. Foram avaliados dados
demogréficos, caracteristicas clinicas, niveis de imunoglobulina, complicagcbes
infecciosas e nao infecciosas. Resultados: Entre os 182 pacientes desta co-
orte, 56,6% eram do sexo feminino e a idade média dos pacientes foi de 43,8
anos. A idade de inicio dos sintomas foi de 16,5 anos, com tempo médio para
o diagnostico de 14 anos e duragao da doencga de 27,3 anos. Os niveis médios
de imunoglobulina antes da IGIV foram: IgG 252,9, IgA 16,3, IgM 23,6 (mg/dL)
e a lgG pos-IGIV foi de 609,4 mg/dL. Em relacdo as doengas sinopulmonares,
68,1% apresentaram sinusite, 30,2% asma, 2,7% DPOC. A primeira tomografia
computadorizada (TC) do térax mostrou que 40,1% apresentavam bronquiecta-
sia, 41,8% espessamento bronquico e micronédulos e 3,8% doencga pulmonar
intersticial. As complicacbes nao infecciosas observadas foram diarreia crénica
em 39,6% dos pacientes, seguida de esplenomegalia em 34,6%, autoimunidade
em 26,4% e malignidade em 13,2%. Conclusao: Apenas 7,1% dos pacientes
néo apresentaram achados significativos na primeira TC do térax realizada em
nosso servigo. Provavelmente, esse achado se deve ao atraso no diagnéstico,
que também esta associado a um aumento da morbimortalidade, principalmente
associado as bronquiectasias.

Servigo de Imunologia Clinica e Alergia do Hospital das Clinicas da FMUSP.
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Caso de disseminacao de
Mycobacterium do complexo tuberculosis
na imunodeficiéncia combinada grave

Elen Raquel Trinca, Camila Fernanda Cantillo Villota,
Vivian Bruschini Packer, Jorgete Maria e Silva, Pérsio Roxo Junior

Justificativa: Reconhecimento precoce de Imunodeficiéncia combinada grave
(SCID) e associacdo com reagdo grave pos-vacinagédo de BCG. Relato do
caso: Primogénito, nascido a termo em boas condigdes. Recebeu vacina BCG
ao nascimento. Com 5 meses apresentou leséo ulcerada no local da aplicagéo
da vacina com drenagem purulenta associada a febre e linfonodomegalia axilar
ipslateral. Tratou com oxacilina, ceftriaxona e isoniazida por 10 dias com resolu-
¢do. Aos 7 meses chegou ao servico de Alergia e Imunologia com taquipneia,
necessidade de oxigénio em cateter nasal, diarreia persistente, febre, candidiase
oral e perineal com ulceragdes em regiao anal, aumento do volume do linfonodo
axilar direito com flogose. Iniciado vancomicina, sulfametoxazol + trimetropina,
fluconazol. Apds o 8° dia do término do tratamento apresentou taquidispneia e
febre. Tomografia de térax evidenciou pneumopatia (pneumocistose? tubercu-
lose?). Realizado lavado gastrico isolado agente do complexo Mycobacterium
tuberculosis. Iniciado isoniazida, rifampicina e claritromicina, com boa resposta
clinica. Investigacao laboratorial: hemograma: anemia e linfopenia; imunofenoti-
pagem: reducdo acentuada de células T e B (CD4+, CD8+ e CD19+), dosagem
de imunoglobulinas: IgG: 23,3, IgA : 6,4 e IgM: 4,5 mg/dL.Confirmado diagnos-
tico de SCID T- B- NK+, iniciado reposicdo com gamaglobulina intravenosa e
transplante de medula 6ssea haploidéntico. Atualmente estd com 1 ano e 10
meses em desmame de corticoide oral, reposi¢cao de gamaglobulina e processo
de cicatrizagéo do BCG. Discussao: Pensar em SCID na presenca de reagdes
graves a vacina BCG facilita o diagndstico precoce, uma vez que a quantificagdo
dos TREC néo estd inclusa no teste de triagem neonatal no Brasil. Portanto,
reforcar a importancia deste teste na triagem neonatal e realizagédo da BCG
somente apos essa confirmacao poderia melhorar o prognéstico dos pacientes
com SCID.

FMRP USP.
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Como a imunoglobulina intravenosa
pode ajudar na doenca de Pompe?

Gabriela Campello Fanti, Rafael Pimentel Saldanha, Barbara Cristina Ferreira Ramos,
Luiza Salvador Schmid, Rafaela Rola Leite Guimaraes, Ligia Maria de Oliveira Machado,
Mariana de Gouveia Pereira Pimentel, Maria Candida Rizzo, Carolina Sanchez Aranda, Dirceu Solé

Justificativa: Apresentamos nossa experiéncia com trés criangas com o
diagndstico de doenca de Pompe e que receberam imunoglobulina intravenosa
(IVIG) para diminuir a formacao de anticorpos neutralizantes (IgG anti-enzima
recombinante) devido terapia de reposicao enzimatica (TRE). Relato de caso:
NOs descrevemos trés lactentes do sexo masculino diagnosticados com doenca
de Pompe antes dos trés meses de idade. O primeiro caso € CRIM (cross reactive
immunological material) negativo, enquanto o segundo e terceiro casos sao
CRIM positivo. Esses pacientes receberam a infusdao da enzima recombinante
(alglucosidase alfa - rhGAA) com o protocolo de imunoglobulina intravenosa
(IVIG) com doses elevadas (2 g/kg/més). As dosagens de anti-rhGAA IgG foram
realizadas no primeiro, segundo e sexto meses apos o inicio da infuséo, tendo
resultados considerados ndo dignos de nota. Observou-se que o estado clinico
dos trés pacientes era estavel e ndo havia evidéncias de uma redugao na eficacia
da TRE. Discussao: Embora nao tenha sido descrita como a primeira opgao
terapéutica, o uso de altas doses de IVIG isoladamente foi eficaz e com baixos
riscos para 0s nossos pacientes. Até onde sabemos, estes séo os trés primeiros
lactentes diagnosticados com a Doenca de Pompe a serem tratados inicialmente
com IGIV para reduzir a produgéo de anticorpos neutralizantes.

Universidade Federal de Sao Paulo.
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Diarreia cronica em um paciente
com deficiéncia parcial de IgA: relato de caso

Daniel Nazario Goncalves, Livia Larissa Lima Franca,
Claudia Regina Barros Cordeiro de Andrade

Justificativa: A deficiéncia parcial de Imunoglobulina A (DplgA) pode levar ao
comprometimento da mucosa gastrointestinal através de varios mecanismos.
Apesar de ser um sintoma comum entre os pacientes, a diarreia crdnica pode
advir de condicdes clinicas associadas, como hiperplasia nodular linfoide (HNL),
doenca celiaca (DC) e parasitose persistente. Relato do caso: Paciente mas-
culino, 30 anos, emagrecido, procurou atendimento por quadro diarreico diario
(3-4 evacuacdes/dia) de aspecto mucoso, associado a dor abdominal mode-
rada e flatuléncias ha cerca de 25 anos. Apds piora do quadro em 2018, com
intensificacao dos episddios, procurou gastroenterologista. Colonoscopia: ileite
nodular inespecifica. Histopatoldgico: comprometimento inflamatdrio em mucosa
ileal, coldnica (colite relacionada a linfocitose T intraepitelial) e retal. Fez uso
de maleato de trimebutina, sem melhora. Em 2019, buscou atendimento com
alergologista. Testes cutdneos para alergia alimentar negativos. Anticorpos para
DC néo reagentes. Dosagem total de IgA baixa (15 mg/dL, por turbidimetria),
IgM e 1gG totais normais, subpopulagéao linfocitaria normal, exceto relagédo CD4/
CD8 (0,70). Calprotectina fecal elevada (217mcg/g), pesquisa de gordura fecal
positiva e parasitoldgico de fezes positivo para Giardia lamblia. Foi instituido
tratamento com metronidazol, sem sucesso. Orientou-se exclusao dietética de
gluten e laticinios, resultando em melhora do quadro diarreico (1 evacuagao/dia),
com consisténcia normal. Discussao: Para o caso, a diarreia apresenta como
hipoteses etioldgicas: giardiase de dificil tratamento, HNL e doenca “celiaca-
like”, que se relacionam com a DplgA. Os achados apontam para cronicidade de
diarreia e sindrome disabsortiva por comprometimento multifatorial de superfi-
cies mucosas. Logo, cabe destacar a importancia de analisar aspectos clinico-
laboratoriais de hipoglobulinemias a fim de reconhecer e tratar precocemente
condigdes clinicas associadas.

Universidade de Pernambuco.
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Diarreia cronica na infancia: um alerta

Caroline dos Santos Cezar Ferreira, Pedro Henrique de Angeli Bubach,
Luana Cézar Melquiades de Medeiros, Luiza Salvador Schmid, Rafaela Rola Leite Guimaraes,
Ligia Maria de Oliveira Machado, Mariana de Gouveia Pereira Pimentel,
Maria Candida Rizzo, Carolina Sanchez Aranda, Dirceu Solé

Justificativa: A diarreia crénica na primeira infancia pode ser um sintoma comum
de diferentes doencas, incluindo alergia a proteina do leite de vaca, doenga
celiaca e doencgas inflamatdrias intestinais de inicio muito precoce (VEO-IBD).
VEO-IBD sao um grupo de doengas que apresentam um fenétipo clinico seme-
lhante a doenca de Crohn ou colite ulcerosa. Este estudo teve como objetivo
descrever uma crianga com diarreia crénica precoce. Relato do caso: Menina
de 3 anos apresentou diarreia desde 1 més de vida. Aos 3 meses, apresentou
fissura anal evoluindo para infec¢@o bacteriana com necessidade de antibiotico-
terapia e hospitalizagédo. A colonoscopia com bidpsia revelou proctocolite erosiva
e fistula. Apds cirurgia de fistula aos 6 meses de idade, a paciente apresentou
sepse, necessitando de Unidade de Terapia Intensiva. Hemograma completo,
imunoglobulinas e atividade da NADPH oxidase em neutrdfilos foram feitos,
e todos os resultados foram normais. Desse modo, a deficiéncia do receptor
de interleucina 10 (IL-10R) foi hipotetizada e realizada o sequenciamento de
Sanger na amostra de DNA. No inicio deste ano, uma variante patogénica no
gene IL-10RA (c.426C> T, por exemplo, Arg117Cys) foi identificada e o paciente
evoluiu com linfoma ndo-hodking de grandes células e iniciou quimioterapia.
Depois de tratada, ela sera encaminhada para um transplante de células-tronco
hematopoéticas. Discussao: A diarreia crdnica precoce deve ser avaliada de
forma mais ampla e completa, com atencao as doencas raras. Eu me pergunto
se essas doencas sdo raras porque raramente sao investigadas. A avaliagao
genética precisa é necessaria em pacientes com diarreia crdnica precoce que
nao respondem ao tratamento usual.

Universidade Federal de Sao Paulo.
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Doenca granulomatosa créonica com diagnoéstico
em adolescente e adulto: relato de trés casos

Paula Teixeira Lyra', Ana Carla Augusto Moura Falcao', Edvaldo da Silva Souzal,
Leuridan Cavalcante Torres', Joakim Cunha Rego?, Andre Ferreira’

Justificativa: A doenca granulomatosa cronica (DGC), erro inato da imunidade
por defeito na funcao oxidativa do fagdcito, pode se manifestar em qualquer idade
e, embora a maioria do diagndstico ocorra até os 5 anos, deve ser investigada
em adolescentes e adultos com quadro clinico compativel. Relato de casos:
P1, sexo feminino, 14 anos, pais ndo consanguineos, furunculose desde os dois
anos, trés episodios de pneumonia e trés de abscesso hepatico, evoluiu com
tireoidite auto-imune e purprura trombocitopénica idiopatica, diagnostico aos 16
anos por teste da diidrorodamina (DHR) 123 com indice de oxidagao de neutro-
filos (ION) = 10 (valor de referéncia > 80). P2, sexo masculino, pais primos em
1° grau, admitido aos 15 anos, antecedente de abscesso frio e adenite cervical
por BCG aos cinco anos (22 dose), tuberculose pulmonar recorrente aos 12 e 14
anos, evoluiu com botriomicose aos 16 anos, diagnostico por DHR aos 22 anos
com ION = 5. P3, sexo feminino, admitida aos 31 anos com quadro de absces-
so hepatico (cultura positiva para Proteus mirabilis € Enterobacter cloacae) e
pneumonia com derrame pleural, filha de pais ndo consanguineos, antecedente
de otite média aguda de repeticdo na adolescéncia, osteomielite recorrente
aos 14 anos com cultura positiva para S. aureus, Pseudomonas aeruginosa e
Klebsiela pneumoniae, abscesso muscular apds medicacao injetavel, estomatite
e diarreia recorrente, dificuldade de cicatrizagao e infecg¢ao recidivante de ferida
operatéria, evoluiu com diarreia e hematoquezia, colonoscopia evidenciando
retite ulcerativa intensa com granuloma e presenca de eosinofilos. Teste do DHR
nao disponivel, IgG e IGM aumentadas, IgE e IgA normais, HIV ndo reagente,
imunofenotipagem normal. Discussao: Pacientes 1 e 2 sintomatologia iniciada
na infancia, com maior expressao clinica na adolescéncia, denotando a impor-
tancia de persisténcia para diagnéstico da DGC, com diagndstico também no
adulto, ultrapassando limite da clinica pediatrica (P2 e P3, fenotipico).

1. Instituto de Medicina Integral Prof. Fernando Figueira - IMIP.
2. Hospital Otavio de Freitas.
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Doenca granulomatosa cronica grave
e precoce em menina: um relato de caso

Ana Carolina Lima de Carvalho, Ligia Oliveira Almeida,
Tathiana Silva de Santana Constantino, Renata Cury Ribeiro, Gisele Salles Correa,

Najla Rocha Ximenes de Mendonca, Barbara Rezende de Andrade Pereira, Ekaterini Simées Goudouris,

Evandro Alves do Padro, Maria Fernanda de Andrade Melo de Araudjo Motta

Justificativa: Doenca Granulomatosa Crénica (DGC) é uma doencga genética
rara com alteracao na NADPH oxidase em fagdcitos, comprometendo destruicéo
intracelular de microorganismos. O mais comum é a herancga ligada ao X, mas
ha formas autossdmicas recessivas. A doenca ligada ao X se apresenta com
reagao vacinal localizada ou disseminada a BCG, infecgdes piogénicas graves,
de inicio no primeiro ano de vida, sendo os principais 6rgaos acometidos: pul-
mao, pele, linfonodos e figado. Em geral, no sexo feminino o quadro se inicia
apos os dois anos com infecgbes mais localizadas. Diagndstico é confirmado
pela avaliagcao da funcao oxidativa dos fagocitos pelo teste da dihidrorodamina
(DHR). Relato de caso: Menina encaminhada ao servigo de Imunologia aos nove
meses. Aos 15 dias de vida, apresentou lesédo eritemato-papular em quirodac-
tilo direito, tratada com corticosteroide tépico por 2 semanas, sem resposta, e
surgimento de febre moderada. Foi iniciada, entao, cefalexina V.O., com melhora
do quadro. Ao fim do tratamento, retornaram febre e leséo de pele. Apds novo
esquema de antibidtico, foi realizada bidpsia da lesdo cutdnea com isolamento
de Serratia spp e identificada osteomielite associada. Aos 6 meses de vida,
apresentou lesao no local da vacina BCG, com adenomegalias disseminadas.
Diagnosticada BCGiite e iniciado esquema de rifampicina, isoniazida, pirazinami-
da e etambutol. Resultados de exames: IgA: 238 mg/dL, IgE: 11 (unidade), IgM:
323 mg/dL, IgG: 2173 mg/dL, CD3: 3435 (67,7%), CD4: 2575 (51%), CD8: 833
(16,5%), CD19: 1263 (24,8%), CD56: 358 (7%) e DHR alterado. Diagnosticada
DGC e iniciados sulfametoxazol+ trimetoprima e itraconazol profilaticos, e acido
folico. Discussao: Menina com DGC, com caracteristicas graves, de inicio no
primeiro ano de vida, quadro mais comumente encontrado na forma ligada ao
X. Investigacao para DGC deve ser feita para todos os pacientes com clinica
sugestiva da doenca, independentemente de sexo e faixa etaria.

IPPMG.
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Epidemiologia da AIDS em homossexuais
e bissexuais de 20 a 34 anos
na Regiao Centro-Oeste de 2015 a 2019

Natalia Barros Salgado Vieira, Ana Flavia Silva Castro

Justificativa: Avaliar a epidemiologia da Sindrome de Imunodeficiéncia Adquirida
(AIDS) em homossexuais e bissexuais de 20 a 34 anos, na Regiao Centro-Oeste
do Brasil, entre 2015 e 2019. Métodos: Refere-se a um estudo com abordagem
quantitativa, de carater descritivo e transversal, realizado por meio da compi-
lacdo de dados disponibilizados pelo Sistema de Informacao de Agravos de
Notificacdo (SINAN). Foram utilizadas as variaveis: estado de notificac¢ao, faixa
etéria, sexo e raga/cor em relacdo a casos de AIDS em homossexuais e bisse-
xuais na Regiao Centro-Oeste do pais no periodo de 2015 a 2019. Resultados:
Durante o periodo descrito, foram identificados 1362 casos na Regiao, em sua
maioria no Distrito Federal (34,6%), seguido por Goias (29,9%), Mato Grosso
(19,5%) e Mato Grosso do Sul (15,8%). No que tange a faixa etaria, foi observa-
da maior ocorréncia entre a populagédo de 25 a 29 anos (38,7%) frente a de 20
a 24 anos (33,3%) e a de 30 a 34 anos (27,9%). A quantidade de registros por
sexo é discrepante, sendo 1345 (98,8%) por homens e 17 (1,2%) por mulheres.
Em relacéo a incidéncia por raga/cor, verifica-se uma prevaléncia entre pessoas
autodeclaradas pardas (46,8%), seguidas por brancas (39,0%), pretas (8,0%),
sem informacao (4,4%), amarelas (1,1%) e indigenas (0,5%). Desse modo,
é possivel aferir que a AIDS ainda é consideravelmente presente em adultos
homossexuais e bissexuais da regiao Centro-Oeste, especialmente homens
pardos. Conclusao: De acordo com os dados obtidos, o perfil predominante
da AIDS entre homossexuais e bissexuais do Centro-Oeste reflete um quadro
sociocultural fragilizado ja associado a doenca, devido a estigmas e a herancas
histéricas. Dessa forma, deve-se ressaltar a importancia de mecanismos pre-
ventivos e combativos para a AIDS, principalmente direcionados a populagdes
vulneraveis, além de estratégias para evitar a subnotificacao dos casos.

UniCEUB.
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Erros inatos da imunidade e biologia molecular:
complementar ou obrigatoria?

Rafaela Rola Leite Guimaraes, Mariana de Gouveia Pereira Pimentel,
Luiza Salvador Schmid, Ligia Maria de Oliveira Machado, Maria Candida Rizzo,
Carolina Sanchez Aranda, Dirceu Solé

Justificativa: A biologia molecular (BM) tornou-se um componente importante
da avaliacao diagndstica de paciente com erros inatos da imunidade (Ell). A
deficiéncia de MHC de classe Il € uma imunodeficiéncia combinada rara e fatal
com heranga autossdmica recessiva. O objetivo do estudo foi discutir dois ca-
sos de possiveis deficiéncia de MHC classe Il, com quadro clinico compativel,
mas estudo genético inicial inconclusivo Relato do caso: Dois irm&os (18/13
anos), com pais saudaveis nao consanguineos, iniciaram quadro de doenca
inflamatdria intestinal de inicio muito precoce (VEO-IBD) aos 6 meses € 2 anos
respectivamente, com diarreia cronica de grande monta, sem melhora com
terapias habituais. Evoluiram com desnutricao muito grave e baixa estatura. O
mais velho foi diagnosticado aos 3 anos de artrite idiopatica juvenil, aos 9 anos
apresentou uveite anterior no olho direito e aos 14 anos apresentou cancer gas-
trico. O mais jovem iniciou infec¢des sinopulmonares de repeticao aos 4 anos,
com necessidade de inumeras internagées em UTI. Foi realizado painel gené-
tico com a detec¢ao de uma variante no gene RFXANK em heterozigose. Seu
irmao posteriormente realizou o sequenciamento deste gene com a detecg¢éo da
mesma variante. Ambos apresentavam hipogamaglobulinemia e linfopenia CD4
e atualmente estao recebendo imunoglobulina intravenosa e oral e profilaxias
para infeccoes, sendo que o mais novo esta internado ha 10 meses na UTI.
Devido a gravidade extrema dos casos e apesar do estudo genético inconclusivo,
os pacientes foram encaminhados para TCTH. Discussao: O gene RFXANK
codifica um fator regulador da transcrigcdo para os genes do MHC de classe |I.
Nossos pacientes possuem uma clinica compativel com essa doenca, mas as
variantes genéticas detectadas nao completam o diagndstico. Concluimos que
as manifestacoes clinicas superam a avaliagado molecular e advertem que apesar
do avanco imensuravel que a BM trouxe a ciéncia, limitacoes sdo inerentes e o
raciocinio clinico ainda prevalece para que nao haja atraso no tratamento.

UNIFESP.
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Erros inatos da imunidade
mediada pelos linfécitos TH17 e IL-17

Mariana Jobim, Jefferson Piva, Tais Sica da Rocha

O diagndstico de infec¢des fungicas graves néo contemplava a doenca de ba-
se. A mutacao autossémica dominante com ganho de fungéo (GOF) no gene
STAT1 (Signal Transducer and Activator of Transcription-1) € uma das doencas
responsaveis por candidiase mucocuténea sindrémica (CMCS) por disfuncao
células Th17. Os pacientes tém infec¢bes pelo aumento da fosforilagao do STAT1
e deficiéncia da desfosforilacdo nuclear, levando a diminuigdo da transcrigao
que afeta a liberacéo de IL-17A e IL-17F. A CMCS pode tb ocorrer na Sindrome
de Hiper-IgE pela mutacdo no gene STAT3 com diminuicdo de Th17, IL-17A
por ma sinalizagéo. Existem infecces da pele, pulmao, eczema, IgE elevada,
retencao dentaria e face caracteristica. Caso 1: Feminina, 7 a. com candidiase
de unhas e mucosa e dermatofitose (Microspora gypseum). Recuperou-se de
meningite por Cryptococcus sp. Discreta linfopenia (CD3, CD4, CD8 e NK) e
imunoglobulinas normais. O sequenciamento do DNA identificou nova mutagéao
GOF no exon 14 do dominio de ligagdo com o DNA do gene STAT1 (Gly384Val).
Caso 2: Feminina, 12 a., internada aos 3 m. por bronquiolite. Aos 8 m. eczema
generalizado, prurido e infeccao. Aos 24 m. facie sindrémica, infecgdes respi-
ratorias. Aos 10 a. alteracOes Osseas, baixa estatura, retencdo de dentes. IgE
57.000 UI/L e o sequenciamento mutagédo em STAT3 ¢.1859C>T. Recentemente,
massa tumoral retroperitoneal (criptococoma) e infec¢éo generalizada vindo a
falecer com S. Hiper IgE. O tratamento com TMO impedido por falta de doador
e risco. Para mutagdo STAT1 pode-se usar Ruxolitinib, inibidora de JAK1/2.
Ambas funcionamento inadequado do linfécito Th17, inibindo produgéo IL-17A e
F. Essas citocinas, em situagbes normais, sao liberadas no extracelular, ligam-se
a receptores na membrana de fagocitos, estimulando a producgéo de citocinas
pré inflamatérias e proteinas antimicrobianas. Ressaltamos a importancia da
avaliacdo clinica e genética desses doentes para o diagndstico desses novos
erros da imunidade.

Hospital de Clinicas de Porto Alegre, Servigo de Imunologia.
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Erros inatos da imunidade, autoimunidade
e neoplasias: qual a associacao?
Roberta Roldi, Pamela Formici Balista ignacio, Raphael Filipe de Campos Batista,

Kaline Thais Fernandes Barros, Renato Leao Praxedes Araujo,
Maria Elisa Bertocco Andrade, Fatima Rodrigues Fernandes

Justificativa: Correlacionar a presenca de autoimunidade e neoplasias nos
pacientes com diagndstico de erro inato da imunidade (Ell). Métodos: Analise
retrospectiva de prontuarios de 158 pacientes que receberam os CIDs-10 de imu-
nodeficiéncia: D80.8, D81.1, D81.2, D81.8, D81.9, D83.9 e D84.9, no periodo de
01/2018 a 12/2019. Foram avaliados a presenca de neoplasias e autoimunidade.
Resultados: Descartamos 108 pacientes por ndo apresentarem imunodeficién-
cia primaria ou ainda estarem em investiga¢ao. Dos 50 pacientes avaliados, 64%
eram do género feminino, a média de idade do diagndstico foi de 46,1 anos (1 a
77 anos) e o tempo médio entre o inicio dos sintomas e o diagndstico de 5,4 anos.
As infec¢des mais encontradas foram as sinopulmonares (60%). Autoimunidade
foi identificado em 11 pacientes (22%), sendo plaquetopenia autoimune a mais
comum (27,2% das autoimunidades), seguido de doenca celiaca (18,2%). O
diagnéstico da autoimunidade precedeu o diagnéstico do Ell em 54,5% dos ca-
sos e em 27,3% ocorreu em conjunto. Dos pacientes com doenga autoimune, 23
(46%) apresentavam imunodeficiéncia humoral, 18 (36%) combinada e apenas
8 (16%) celular. Neoplasia maligna foi verificada em 2 pacientes (4%), sendo
linfoma nao Hodgkin e carcinoma basocelular, ambos com diagndstico prévio ao
Ell. Neoplasia benigna (esclerose tuberosa) foi vista em apenas 1 paciente (2%),
sendo o seu diagndstico simultédneo ao diagnostico do Ell. Conclusdes: Apesar
da literatura demonstrar uma maior chance de desenvolvimento de neoplasias
linfoproliferativas nos pacientes com Ell, na nossa amostra apenas 1 paciente
apresentava linfoma nao Hodgkin (2%). A prevaléncia de autoimunidade nos
pacientes com Ell no presente estudo foi maior (22%) em comparag¢do com a
populacao em geral (5%). A maioria dos diagndsticos de doencgas autoimunes
precedeu ou ocorreu de forma concomitante ao Ell, demonstrando a importancia
da conscientizagéo das outras especialidades médicas sobre a correlagéo do
Ell e autoimunidade.

HSPE Francisco Morato de Oliveira/ IAMSPE.
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Eventos adversos relacionados
a vacina BCG e os erros inatos da imunidade

Thais Costa Lima de Moura, André Augusto Simdes Manso,
Maria Andreina Cabrera Dominguez, Mayra de Barros Dorna,
Ana Paula Beltran Moschione Castro, Antonio Carlos Pastorino

Justificativa: A vacina com o bacilo de Calmette-Guérin (BCG) é segura para
a maioria das criancas. Eventos adversos (EAV) podem ocorrer a depender
da cepa, técnica de aplicacao e integridade do sistema imune, podendo ser a
primeira manifestagéo de erros inatos da imunidade (Ell). O objetivo do estudo
€ descrever o perfil clinico e imunolégico de pacientes com EAV BCG, bem
como os Ell associados. Métodos: Estudo retrospectivo dos prontuarios de
pacientes acompanhados em um ambulatério de imunologia entre 2011 e 2020.
Foram avaliados todos os que apresentaram EAV BCG e descritas manifes-
tacbes e desfecho clinicos, investigacao imunoldgica e diagndstico definitivo.
Resultados: Foram revisados 149 prontudrios. Dez pacientes tiveram EAV BCG:
7 com doenga loco-regional e 3 disseminada. Todos realizaram hemograma,
dosagem de imunoglobulinas, avaliacao de resposta vacinal, subpopulagdes
linfocitarias e DHR. O eixo INF-y/IL-12 foi estudado apds triagem inicial normal.
Ell foi confirmado em 6 pacientes: 3 DGC, 2 defeitos do eixo INF-y/IL-12 e 1
SCID. Doenca disseminada ocorreu em 2 pacientes DGC e no paciente SCID.
Em relacdo ao desfecho, 3 concluiram tratamento com sucesso, 2 continuam
em tratamento e o paciente SCID faleceu 7 meses apds transplante de células-
tronco hematopoiéticas. Entre os 4 pacientes sem diagndstico definitivo de Ell,
apenas 1 completou a investigagdo com estudo do eixo INF-y/IL-12, sem alte-
racdes. Dentre os demais, 1 tem sindrome genética e doenga renal crénica, 1
tem CD8 baixo e 1 tem investigacao inicial normal. O paciente com CD8 baixo
apresentou remissao espontanea e os outros 3 foram tratados com sucesso.
Conclusao: Os EAV BCG nao foram frequentes entre os pacientes, porém sua
ocorréncia representa importante sinal de alerta para Ell. Apesar da literatura
sugerir maior associagao dos Ell com quadros disseminados ou refratarios ao
tratamento, a boa evolugdo ndo afasta essa possibilidade, tornando a ampla
investigacédo imunoldgica fundamental.

Instituto da crianga-HCFMUSP.

Arq Asma Alerg Imunol. 2020;4(Supl 1):S161.

S161



ARQUIVOS DE  ©2020 ASBAI

ASMA, ALERGIA PE150
’ Imunodeficiéncias
EIMUNOLOGIA

Evolucao clinica de paciente
com hipogamaglobulinemia e
sindrome de Huppke-Brendel com RT-PCR
para SARS-CoV-2 detectavel — Relato de caso

Maria Leticia de Franca Oliveira, José Victor Furtado Jacé de Oliveira,
Donizete Ferreira de Sousa Junior, Yuri Vieira Leite, Luciano Germano Maximo Junior,
Mateus Bezerra de Figueiredo, Monica Tayane Brasil Araujo, Davi Moreira Santana,
Gabriela Neves Costa Leao, Maria Eduarda Pontes Cunha de Castro

Justificativa: O seguinte relato traz informagdes relevantes para pacientes
portadores de Hipogamaglobulinemia que contrairem a COVID-19 e para seus
médicos de referéncia, bem como corrobora observagdes acerca da resposta
imune ao SARS-CoV-2. Relato de caso: J. L. S., 4 anos, com diagnéstico de
sindrome de Huppke-Brendel no primeiro ano de vida, e Hipogamaglobulinemia
diagnosticada apds 3 internagdes por pneumonia com necessidade de supor-
te ventilatorio, 1 sinusite, 1 ITU por Pseudomonas sp e salmonelose crbnica.
Paciente encontra-se desde diagndstico em reposi¢cdao de Imunoglobulina sub-
cuténea, na dose de 200 mg/kg a cada 15 dias. Apds contato com paciente
positivo para SARS-CoV-2, a paciente apresentou 2 picos febris, intercalados
por 1 dia afebril, evoluindo com leve desconforto respiratdrio no terceiro dia,
sem necessidade de aumento da oferta de oxigénio que ja utiliza em domicilio.
Coletado RT-PCR no terceiro dia de doenga, com resultado positivo. Iniciado uso
de azitromicina por 5 dias e cefuroxima por 14 dias por suspeita de pneumonia
bacteriana associada. A paciente obteve boa evolugéo do quadro clinico, sem
necessidade de internamento, e encontra-se ha 2 meses sem outros sintomas
ou sequelas. Discussao: Embora a paciente seja portadora de uma imunode-
ficiéncia primaria, condicao que predispde o individuo a infec¢cbes e desfechos
mais desfavoraveis, a mesma apresentou boa evolugao clinica durante o quadro
de infecgéo por SARS-CoV-2. Como os pacientes com hipogamaglobulinemia
podem apresentar menor numero de linfocitos B, como é o caso da paciente em
questao, a boa evolugao dessa paciente pode sugerir que a resposta inflamato-
ria exacerbada durante infeccao por SARS-CoV-2 e o pior progndstico nesses
casos estariam relacionados a um aumento na producéo de IL-6 proveniente
de linfocitos B defeituosos.

Universidade Federal de Sergipe.
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Evolucao clinica de pacientes com
sindrome de Wiskott-Aldrich acompanhados
em servico terciario de imunologia pediatrica

Wesley Geraldo dos Santos, Vivian Bruschini Packer, Luciana Rodrigues,
Olga Maria Tornelli Correa Neves, Pérsio Roxo Junior, Elen Raquel Trinca, Camila Maria Viana Batista,
Patricia Schiavotello Stefanelli, Camila Souza Lima, Camila Fernanda Cantillo Villota

Justificativa: Avaliar as caracteristicas clinicas e evolugéo dos pacientes com
sindrome de Wiskott-Aldrich (SWA). Métodos: Realizado estudo observacional
descritivo de 14 pacientes com SWA e avaliacao dos seguintes parametros:
consanguinidade, idade de inicio dos sintomas, idade do diagnostico, infecgdes
mais frequentes, deficiéncia de imunoglobulinas, necessidade de reposi¢ao de
imunoglobulinas, associagdo com doenca autoimune, alteragdo da proteina
WASD, realizagédo de teste genético e transplante de células tronco hemato-
poiéticas. Resultados: Dez pacientes (71,4%) negaram consanguinidade. A
média de idade para inicio dos sintomas foi de 2 meses e 9 dias e média de
idade do diagnostico foi de 32 meses. Entre as manifestagoes infecciosas des-
tacamos: pneumonia: 8 pacientes (57,1%), sinusite: 4 (28,6%), otite: 2 (14,3 %),
amigdalite: 1 (7,1%), abscessos: 8 (57,1%), citomegalovirus (CMV): 3 (21,42%),
meningite: 2 (14,28%), osteomielite: 1 (7,1%). A média de infec¢des por ano foi
de 2,2. Deficiéncia de anticorpos especificos para pneumococo em 4 pacientes
(28,57%). Em algum momento do seguimento 10 pacientes (71,4%) necessita-
ram de reposi¢ao de imunoglobulina. Em relagéo a autoimunidade, observou-se
nefropatia por IgA em 2 casos (14,28%), anemia hemolitica autoimune em 1 caso
(7,14%). Verificou-se auséncia da expressao da proteina WASp em 6 pacientes
(42,8%). Andlise genética comprovou presenca de mutagdes patogénicas em
2 pacientes (14,2%). Transplante de células tronco foi realizado em 7 (50%),
sendo o tipo de doador, halogénico nao aparentado 2 (14,28%), haploidéntico
1(7,14%) e 4 (28,57%) sem relato. Duas criangas (14,2%) evoluiram para 6bito
devido infeccdo. Conclusao: A SWA acomete pacientes do sexo masculino,
devido alteragéao genética ligada ao X. O diagnéstico precoce é essencial para
0 progndstico e deve ser baseado na avaliagéo clinica, exames laboratoriais
iniciais (hemograma e detecgéo da proteina WASp) e, sempre que possivel,
teste genético.

FMRP USP.
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Febre de origem obscura:
um relato de caso p6s COVID-19
em paciente com imunodeficiéncia primaria

Ligia Oliveira de Almeida, Tathiana Silva de Santana Constantino, Renata Cury Riberto,
Gustavo Abuassi, Luciana de Souza Moreira, Gisele Salles Correa, Camila Koeler Lira,
Heloiza Helena Nunes da Silveira, Fernanda Pinto Mariz, Ekaterini Simoes Goudouris

Justificativa: Resposta inflamatoria exacerbada relacionada a infecgéao pelo
SARS-CoV-2 tem sido bastante descrita, sob a forma de infecgéo severa e da
sindrome inflamatdria multissistémica em criangcas (MIS-C). Relato do caso:
Menina, 7 anos, diagndstico provavel de defeito de imunidade inata (IRAK4/
MyD88), recebe Imunoglobulina humana IV mensalmente. Na infusdo em 01/06,
apresentava febre baixa sem foco. Uma semana depois mantinha febre e apre-
sentou hiperemia palpebral unilateral e otalgia, tendo procurado emergéncia em
8/6. Internada para antibioticoterapia IV, com a diagnéstico de celulite periorbita-
ria (melhora antes de 24h) e OMA. Manteve febre e foi trocada antibioticoterapia
2 vezes. Afebril por 48 horas apds ultima troca, voltou a ter febre, mantendo
bom estado geral. Recebeu alta apds 20 dias de internagéo. Retorna 48 horas
depois, por febre alta e calafrios. Evoluiu com hipoxemia em ar ambiente, sem
dispneia ou disturbio de perfusado. Afastadas patologias cardiacas, tuberculose,
virus comuns da infancia e hemofagocitose, 2 PCRs para COVID-19 negativos.
Tomografia com consolidagdo em base, broncograma aéreo central e atelec-
tasias periféricas, derrame pleural leve bilateral e derrame pericardico e ascite
leves. Febre e calafrios mantidos, com provas inflamatdrias elevadas, apos an-
tibioticoterapia de amplo espectro e antifungico. Recebeu Imunoglobulina 2 g/
kg, sem resposta. Iniciada corticoterapia (2 mg/Kg/dia), com melhora no estado
geral, mas persisténcia da febre. IgG para SARS-CoV-2 100 UA/mL em 01/08.
Material armazenado de 8/6 revelou IgG SARS-CoV-2 135 UA/mL e de 14/7
103 UA/mL. Dosagem de citocinas revelou aumento importante de IL-6 e IL-10,
sem aumento de IL1beta. Realizado tocilizumabe IV com melhora da febre e
dos marcadores inflamatérios. Discussao: Paciente com provavel defeito de
imunidade inata apresentando resposta inflamatéria exacerbada e prolongada
apos infecgao por SARS-CoV-2, com perfil de citocinas encontrado no MIS-C
(aumento de IL10).

IPPMG/UFRJ.
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Furunculose de repeticao e abscesso frio
de couro cabeludo: provavel sindrome de Job?

Luis Felipe Ramos Berbel Angulski

Justificativa: A sindrome de Job (Sindrome de Hiper-IgE com heranga
autossGmica dominante) é um erro inato da imunidade incomum, causada por
mutagdes LOF do gene STAT3, caracterizada pela associagdo de infeccoes
bacterianas e fungicas recorrentes, eczema crénico e niveis elevados de IgE
total sérica. Relato do caso: Menina de 10 anos, atendida no pronto-socorro
pediatrico com histéria de aparecimento de tumoracao no couro cabeludo ha
15 dias, associado com apolecia local. Foi inicialmente tratada com Cefalexina,
sem boa resposta. Apds reavaliagao, foi internada com hipétese de abscesso e
realizada drenagem da lesao. Nao havia sinais flogisticos ou supuracgao no local.
Tem histérico de crises de sibilancia, perda dos incisivos superiores por caries
extensas, furunculose de repeticao, xerodermia difusa, hipermobilidade articular
e pneumonias recorrentes. Tem facies grosseira (fronte e arcos superciliares
proeminentes, base nasal alargada e afilamento dos labios). De histérico
familiar, o pai e os 2 irmaos tém furunculose de repeticdo e os irmaos tém
asma. Exames relevantes: eosinofilia periférica de 1.320 células/mm3, IgE sérica
total 1.322 Ul/mL, cultura de secregao positivo para Staphylococcus aureus
Oxacilina-Resistente (MRSA) e ultrassom de couro cabeludo evidenciando
colecao hipoecoica medindo 3,4 x 0,8 x 3,5 cm (volume 5 cm3). Permaneceu
internada por 15 dias, tratada com Clindamicina. Pontuou 55 no NIH Score
para Sindrome de Hiper-IgE. Discussao: A paciente estd em seguimento com
a especialidade de Alergia e Imunologia Pediatrica, aguardando investigacao
genética especifica. O caso acima demonstra a importéncia de se atentar para
os sinais de alerta para Imunodeficiéncias Primarias. O espectro destas doencas
€ grande e os pacientes podem apresentar os achados descritos de forma
evolutiva. No caso da sindrome de Job, a doenca traz o risco para infeccoes
graves e desenvolvimento de neoplasias linfo-hematoldgicas, necessitando de
seguimento especializado.

UNESP.
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Hipogamaglobulinemia persistente
apos uso de anticorpo monoclonal

Lara Emilia Balarini Viana, Priscila D’aquanno Pévoas,
Andrezza Gongalves Figueira, Gabriela Favarin Soares, Camila Cristina Lacerda,
Taina Mosca, Luiz Fernando Bacarini Leite, Wilma Carvalho Neves Forte

Justificativa: Relatar caso de hipogamaglobulinemia persistente depois de 11
anos do término do tratamento com anticorpo monoclonal anti-CD20 para lin-
foma. Relato do caso: Paciente masculino,18 anos, com histéria de ser higido
até 9 anos, quando apresentou linfoma ndo Hodgkin de células B com infiltracdo
medular. Recebeu tratamento com rituximabe por 6 meses. Seis meses apés o
término do tratamento comegou com infecgdes graves e repetitivas: pneumonias,
otites e sinusites complicadas com mastoidite. Apds 7 anos de sucessivas infec-
¢cOes e internagdes foi iniciada investigacao imunoldgica: IgA 6,5 (VR acima de
7 mg/dL); IgE < 2 (abaixo de 156 mg/dL); IgG 142 (739-1390); IgM 671 (81-167);
imunofenotipagem: diminui¢cdo de linfécitos B de memdria (51,5 céls/mm3);
CD40 e CD40L normais; CD16/56 65 (134-545 céls/mm3). Iniciada reposicao
com imunoglobulina humana endovenosa (IglV), com remissao das infecgoes.
Apos 2 anos de IglV sem infecgdes, foi suspensa a terapia por 6 meses. Apos
3 meses sem IglV voltou a apresentar sinusites de repeticdo. Os exames mos-
traram diminuicao de IgG sérica, sendo reintroduzida IglV (400 mg/kg a cada
28 dias), com remissao das infec¢des. Paciente sem dosagens de Igs prévias
ao inicio de rituximabe, aventando-se a hipétese de Erro Inato da Imunidade
(Ell): exames genéticos sem altera¢cdes até o momento; segue aguardando
mais exames genéticos. Discussao: O paciente recebeu rituximabe, anticorpo
monoclonal anti-CD20 (contra células B), resultando hipogamaglobulinemia, que
geralmente é transitéria, diferente do caso atual. E descrito hipogamaglobuline-
mia persistente em pequeno niumero de pacientes geneticamente predispostos.
O paciente nao apresentava Igs séricas prévias e nao é possivel descartar Ell,
como sindrome linfoproliferativa ligada ao X, que pode ter inicio tardio, com
disgamaglobulinemias e doengas neoplasicas. Por tais razdes concluimos ser
imprescindivel a avaliagao imunoldgica para pacientes que irdo receber anticorpo
monoclonal anti-CD20.

Setor de Alergia e Imunodeficiéncias da Santa Casa de Sao Paulo /
Imunologia da Faculdade de Ciéncias Médicas da Santa Casa de Sao Paulo.
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Identificacao da vulnerabilidade
dos imunodeficientes perante o surto
de sarampo no Brasil

Julia Oliveira Vieira Basili, Jessica Camargo Pastana,
Isadora Franca de Almeida Oliveira, Grazielly de Fatima Pereira, Jorge Kalil, Myrthes Toledo Barros,
Octavio Grecco, Cristina Maria Kokron, Ana Karolina Barreto Berselli Marinho

Justificativa: O Brasil esteve livre do sarampo de meados de 2015 até inicio
de 2018, quando identificou casos de sarampo gendtipo D8, importados da
Venezuela. O objetivo é demonstrar a presenga de anticorpos da classe IgG
contra o sarampo em pacientes com Erros Inatos da Imunidade (Ell) e imuno-
deficiéncias secundarias em reposi¢cao de imunoglobulina humana IV (IglV).
Métodos: Estudo retrospectivo onde os dados foram coletados a partir da revisao
de prontuario eletrdnico dos pacientes em acompanhamento em servigo terciario
que recebem reposicao mensal de IglV de 01/01/2018 a 21/08/2020. Resultado:
Foram analisados 184 prontuarios, sendo 13 excluidos, por nao se enquadrarem
nos critérios deste estudo. Totalizando 171 prontuarios validos que nos levaram
a seguinte estatistica em relagéo a IgG especifica para sarampo: dos pacien-
tes com Agamaglobulinemia, 100% apresentou IgG reagente para sarampo e
apenas um (8,4%) apresentou IgG nao reagente quando estava com IgG total
em 271 mg/dL. Dentre os com Hipogamaglobulimenia, 100% apresentou 1gG
reagente para sarampo e 04 (16%) apresentaram IgG nao reagente em alguma
analise laboratorial, mas, suas IgG totais estavam 168, 90, 138, 678, respectiva-
mente. Pacientes com Imunodeficiéncia Comum Variavel (ICV) apresentaram IgG
reagente para sarampo em 97,68% dos casos, no entanto, 33 deles (25,79%)
também apresentaram IgG n&o reagente para sarampo em alguma das amostras
laboratoriais. Dentre os pacientes com outros diagndsticos, 100% apresentou
IgG reagente para sarampo, mas, um deles (16,67%) com Sindrome de Hiper
IgE com IgG total de 1323 mg/dL também apresentou IgG nao reagente para
sarampo. Conclusao: Para mantermos os pacientes imunodeficientes protegidos
contra o sarampo, precisamos manter a IgG total a niveis razoaveis e para isto é
necessario que continuem recebendo IglV com regularidade aproximada de 28
dias; e que situagdes pontuais com IgG total adequada, com IgG ndo reagente
para sarampo, devem ser estudadas individualmente.

Servico de Imunologia Clinica e Alergia do HC-FMUSP.
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Imunidade celular e humoral
em pacientes infectados pelo virus SARS-CoV-2
em um hospital geral em Sao Paulo, Brasil

Valéria Lemos Brandao, Thais Tiemi Saito, Débora Shibayama Guterres,
Grasiele de Oliveira de Lima, Sara Ramilo Tencarte, Ana Carolina Monteiro Brunetti dos Santos,
Marina de Almeida Prado Meireles Laubi, Roselene Lourenco, Ana Karolina Barreto Berselli Marinho

Justificativa: A resposta imune celular parece ter papel central na fisiopatologia
da COVID-19. Poucos estudos analisaram subpopulagdes linfocitarias e des-
fechos clinicos. Avaliamos caracteristicas clinicas e imunoldgicas de pacientes
infectados pelo virus SARS-CoV-2 e descrevemos os desfechos durante interna-
¢ao hospitalar. Métodos: Estudo prospectivo e descritivo realizado entre abril e
junho de 2020, com pacientes adultos, internados com diagnéstico de COVID-19
confirmados por RT-PCR. Avaliamos os linfécitos T (CD3, CD4, CD8, CD19),
dosagem de imunoglobulinas séricas (1gG, IgM, IgA) e descrevemos os desfe-
chos de média de internagéo hospitalar, necessidade de cuidados intensivos,
ventilagcdo mecéanica e 6ébito. Resultados: Dos 165 pacientes incluidos, 65%
eram do género masculino, com média de 58,7 anos. Os sintomas iniciais mais
frequentes foram dispneia (80%), febre (74%) e tosse (70%). Entre as comorbi-
dades reportadas, 58% tinham obesidade, 47% hipertensao arterial sistémica
e 25% diabetes. Observamos que 40% apresentaram linfopenia periférica, 43%
reducao de CD3+, 46% reducao de CD4+, 50% reducao de CD8+ e 39% redu-
¢ao de CD19+. Os niveis médios de 1gG, IgM e IgA foram 1.285, 121 e 296 mg/
dL, respectivamente. Identificamos 3 pacientes com deficiéncia seletiva de IgA
e todos receberam alta hospitalar. Em relagéo ao desfecho, 28% necessitaram
de UTI, 24% de ventilagdo mecéanica e 23% dos pacientes evoluiram a 6bito.
Conclusoes: Identificamos trés pacientes com deficiéncia seletiva de IgA cujo
desfecho foi a alta hospitalar. Linfopenia, reducao de linfécitos CD8+, CD4+ e
CD3+ foram frequentes em pacientes internados, inferindo maior gravidade
clinica no grupo estudado.

Conjunto Hospitalar do Mandaqui.
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Imunodeficiéncia combinada grave como diagndstico
diferencial de eczema grave de inicio precoce

Leticia Thais de Oliveira Alves', Luiza Gabriela Noronha Santiago', Priscila Cristian do Amaral’,
Maria Luzia Cordeiro Almeida2, Marilia Fernanda Santos Cardoso?, Cindy Antunes e Andrade?,
Fernanda Gontijo Minafra Silveira Santos3, Débora Deise Fernandes Rocha?,

Isabel Cristina Santos Maia2, Larissa Camargos Guedes®

Justificativa: As Imunodeficiéncias Combinadas Graves (SCID) sdo doengas gené-
ticas com comprometimento grave no desenvolvimento e na fungéo de linfécitos T
e/ou B e/ou células natural killer (NK). Sdo emergéncias pediatricas resultando em
infecgbes graves e recorrentes, com mortalidade proxima de 100% nos 2 primeiros
anos na auséncia de diagnostico e tratamento precoces. Relato do caso: E.C.M.F,,
masculino, com eczema difuso desde o nascimento. Entre 2 e 3 meses de vida,
apresentou eritrodermia difusa, dermatite seborreica e 2 internagdes por diarreia
intensa, desidratacao e hematoquezia com choque hipovolémico em um dos quadros.
Diagnosticado com Alergia a Proteina do Leite de Vaca (APLV) e, apds exclusao da
proteina na dieta, melhorou parcialmente os sintomas. Com 1 ano de vida, apresentou
BCGite e apds 6 meses internou para tratar varicela iniciada 1 més apés vacinacao
contra virus Varicela-zoster, quando suspeitou-se de Imunodeficiéncia Primaria (IDP)
e foi transferido ao servico especializado. Realizou-se quantificacdo do TREC (T-cell
Receptor Excision Circles), resultado de zero copias e imunofenotipagem com baixos
niveis de linfécitos T (CD3 267/mm3, CD4 10,5/mm3, CD8 60/mm3) e B (CD19 25/
mm3), NK (462/mm3) normal. Evoluiu com citomegalovirose pulmonar e dissemina-
da, iniciou-se terapéutica, obtendo resposta insatisfatoria. Apresentou insuficiéncia
hepatica e veio a 6bito com 1 ano e 8 meses. Discussao: Manifesta¢des cutaneas
precoces e graves podem relacionar-se a apresentacgao clinica de SCID e as derma-
toses comuns na infancia, como eczema atépico. Nesse caso, a crianga teve lesdes
sugestivas de eczema junto a quadro de diarreia cronica e infeccao grave a agente
vacinal, ndo comumente vistas em quadros predominantemente atdpicos. Portanto,
na presenga do eczema precoce com escassa resposta terapéutica habitual é essen-
cial o diagnéstico diferencial com IDP e realizar o encaminhamento para avaliagéo
imunoldgica especializada para inicio do tratamento adequado.

1. Universidade Federal de S&@o Joao del-Rei - Campus Centro-Oeste.
2. Complexo de Saude Sao Joao de Deus.

3. Universidade Federal de Minas Gerais.

4. Hospital Infantil Sdo Camilo.

5. Universidade de Sao Paulo - Ribeirao Preto.
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Imunodeficiéncia comum variavel e neoplasia:
importancia do protocolo de seguimento

Aline Niero de Carvalho, Carolina Peterle Santana Vaccari, Karina Michelin Andreassa,
Leticia Leme Resende, Naiana Quadros Rodrigues de Almeida, Marina Teixeira Henriques,
Willy Peinado Castro, Sandra Mitie Ueta, Anete Sevciovic Grumach

Paciente masculino, 51 anos, com astenia, diarreia cronica e sinusites desde a
adolescéncia. Com 44 anos iniciou quadros de pneumonia, trés com derrame
pleural. Aos 46 anos, as dosagens de imunoglobulinas mostraram IgA = 28 mg/
dL, IgG = 30 mg/dL, IgM = 10 mg/dL e diagnosticado com imunodeficiéncia
comum variavel. Iniciou imunoglobulina endovenosa (600 mg/kg) e antibiético
profilatico. A tomografia de térax mostrou linfonodos benignos em térax, discreta
linfonodomegalia em cadeias cervicais bilaterais e sequelas. A endoscopia diges-
tiva mostrava: gastrite e retite cronica. Durante o seguimento, os niveis séricos
de IgG reduziram mesmo com dose otimizada de imunoglobulina. Iniciada a
imunoglobulina subcutanea (hyqvia10%) na dose 650 a 700 mg/kg em agosto
de 2019. Dois meses apés iniciar a hyqvia apresentou perda de 10 kg, fraqueza,
dores abdominais diarias de forte intensidade, com regiao endurecida e dolorosa
em flanco esquerdo e ganglios infartados, indolores na regiao cervical. Realizou
endoscopia digestiva alta constatando-se linfoma nao Hodgkin difuso de grandes
células. Feito quimioterapia e cirurgia para remog¢ao da neoplasia. Atualmente,
com ganho de peso e em uso de imunoglobulina subcutadnea 600 mg/kg, sob
monitoramento. Discussao: A imunodeficiéncia comum varidvel é a imuno-
deficiéncia primaria sintomatica mais comum, sua incidéncia é de 1:50.000 a
1:25.000. Critérios diagndsticos incluem dosagem da IgG e IgA ou IgM abaixo
em pelo menos 2 desvios padrao dos niveis de referéncia apropriados a idade
acompanhado por producéo de anticorpos comprometida ou ausente. Pacientes
adultos sdo diagnosticados com atraso. Apresentam maior suscetibilidade a
infeccdes sinopulmonares, porém 30-50% tem condi¢des inflamatdrias ndo in-
fecciosas, como autoimunidade, tumores e linfoproliferagéo. E ainda com maior
incidéncia de linfoma, leucemia, cancer gastrico e cancer de pele. Este paciente
exemplifica a necessidade de um protocolo de seguimento para o diagndstico
precoce de comorbidades durante a evolucao.

Faculdade de Medicina ABC.
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Imunodeficiéncias durante a pandemia da COVID-19:

uma coorte de 243 pacientes de um hospital terciario

Bruna Gehlen, Mariana Lima Mousinho Fernandes, Priscila Franco, Alex Prado,
Lais Lourencao Garcia da Cunha, Grazielly de Fatima Pereira, Octavio Grecco,
Myrthes Toledo Barros, Jorge Kalil, Cristina M. Kokron

Justificativa: A pandemia da COVID-19 gerou duvidas sobre a susceptibilidade
de pacientes com imunodeficiéncias (IDF) contrairem a doenca e terem pior prog-
néstico em relagao a populagéo geral. O objetivo foi avaliar o perfil dos pacientes
com IDF e seu comportamento durante a pandemia da COVID-19. Métodos:
Estudo retrospectivo com analise de prontuarios de 243 pacientes atendidos por
tele orientacao ou presencialmente de margo a julho de 2020. Avaliadas condi¢des
socioecondmicas, adesao as orientagdes de distanciamento social, sintomato-
logia e comorbidades. Consideramos o diagnéstico da COVID-19 a presenga de
sintomas e PCR positivo. Resultados: Dos pacientes, 58% eram mulheres, com
média de idade de 42,3 anos. A maioria tinha imunodeficiéncia comum variavel
(48,2%), seguido por deficiéncia de IgA (14,8%), imunodeficiéncias secundarias
(14,4%) e agamaglobulinemia (4,1%). Bronquiectasia presente em 22,6%, asma
em 20,2% e DPOC em 9,5% dos pacientes. HAS em 17,7%, obesidade em 14%,
diabetes mellitus em 7,8% e doengas cardiovasculares em 5% dos pacientes. A
COVID-19 foi confirmada em 10 (4,1%) pacientes, dos quais 55,6% tiveram IgG
positivo. Viviam na cidade 94,2%, residiam em casas 72%, com média de 6,3
cémodos e 3,1 moradores/domicilio. Durante a pandemia, sairam do domicilio
uma média de 7 vezes/més, sendo que 93,4% fizeram uso de mascara, 63,4% uso
de carro préprio e 23,9% uso de transporte publico. Os infectados por COVID-19
apresentaram maior média de frequentadores nao regulares na residéncia em
relagédo a coorte total (2,4x1,4), moravam mais em apartamentos (50%x27,6%),
sairam mais do domicilio (8,8x7,0 vezes/més) e eram mais obesos (60%x14%).
Conclusao: A porcentagem de pacientes portadores de IDF que contrairam
COVID-19 (4,1%) foi menor do que a da populagao da cidade de Sao Paulo (11%),
possivelmente por maior isolamento e receio em serem infectados. Os infectados
aderiram menos as medidas preventivas e apresentavam maior incidéncia de
comorbidade relacionada a pior prognostico da COVID-19.

Servigo de Imunologia Clinica e Alergia do Hospital das Clinicas da FMUSP.
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Imunoglobulina humana chinesa:
experiéncia de um centro de referéncia

Caroline dos Santos Cezar Ferreira, Nathalia Souza Vital, Pedro Henrique de Angeli,
Luiza Salvador Schmid, Rafaela Rola Leite Guimaraes, Ligia Maria de Oliveira Machado,
Mariana de Gouveia Pereira Pimentel, Maria Candido Rizzo, Carolina Sanchez Aranda, Dirceu Solé

Justificativa: As imunodeficiéncias primarias compdem um grupo heterogéneo
com mais de 400 doencgas causadas por mutacdes genéticas, que ocasionam
alteragdes no sistema imunolégico. Desde a década de 1960, diferentes prepa-
rados de anticorpos foram desenvolvidos e passaram a ser utilizados. Desde o
final de 2019, um nova imunoglobulina humana intravenosa foi disponibilizada
pelo SUS. O nosso objetivo foi descrever a seguranca e eficacia da mesma.
Métodos: Estudo prospectivo realizado entre maio e junho de 2020, com
seguimento de pacientes no centro de infusdo. Foram avaliadas as variaveis:
doencas, idades, tempo de infusdo, sintomas subjetivos (angustia e medo) e
objetivos como pressao arterial, temperatura. Os pacientes ficaram em obser-
vacédo durante 60 minutos apds término do procedimento. A média da dose
da imunoglobulina utilizada foi 600 mg/dL. Resultados: Foram realizadas 82
infusdes na velocidade previamente preconizada no servico e em bomba de
infusdo. Apenas uma parcela dos nossos pacientes (n=22) receberam o0 novo
produto, entre eles: pacientes com agamaglobulinemia (n=6), APDS (n=3),
Sindrome de Hiper-IgM (n=1), ataxia-telangiectasia (n=3) e imunodeficiéncia
comum variavel (n=7) e imunodeficiéncia 2% (n=2). A idade foi variavel entre 4
e 67 anos. Todos os pacientes e familiares estavam angustiados e com medo
da nova imunoglobulina. Os meio-vales (14 dias apds a infusdo) e o vale de
28 dias apresentaram valores superiores a 500 mg/dL. Houve reacao imediata
(nauseas, diarreia, cefaleia e febre) durante ou imediatamente apods 9 infusdes
(10,9%), frequéncia estatisticamente maior com valor ja avaliado e publicado
do nosso servico (2,1%) com outras imunoglobulinas (p < 0.001). Conclusao:
A imunoglobulina intravenosa é cada vez mais recomendada para muitas doen-
¢as além das doencgas da imunodeficiéncia primaria. Embora eficaz e segura,
reacoes adversas podem ocorrer. Estudos mais prolongados sdo necessarios
para avaliar a eficacia e a seguranca desse novo produto.

Universidade Federal de Sao Paulo.
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Infeccao por Pseudomonas em lactente
com possivel defeito de receptor de IL-12:
relato de caso

Ligia Oliveira de Almeida, Tathiana Silva de Santana Constantino, Renata Cury Riberto, Gustavo Abuassi,
Najla Rocha Ximenes de Mendonca, Gisele Salles Correa, Fernanda Pinto Mariz, Camila Koeler Lira,
Heloiza Helena Nunes da Silveira, Ekaterini Simoes Goudouris

Justificativa: Pseudomonas sp. sdo bacilos gram-negativos relacionadas a
infecgbes oportunistas. Quadros de infeccao de foco cutaneo extenso, como
celulite, sdo mais associados a comorbidades, internacdes prolongadas ou imu-
nocomprometimento, como erros inatos da imunidade (Ell). A quebra de barreira
epitelial por essas bactérias esta mais relacionada a defeitos da imunidade inata,
principalmente envolvendo fagdcitos e receptores Toll-like (TLR). Os defeitos no
eixo IFN-y/IL12 s&o geralmente relacionados a infeccao por micobactérias ou
Salmonela sp. Relato de caso: Menina, 6 meses, vacinacao sem rea¢des adver-
sas, apresentou febre alta e lesdes ulceradas em perineo apds diarreia aquosa.
Apos seis dias, evoluiu com celulite e extenso abscesso perineal, tendo sido
internada para antibioticoterapia venosa e abordagem cirurgica. Identificacao
de P aeruginosa em cultura de secregcao. Apresentou resposta tardia a antibi-
otico de largo espectro e neutropenia em hemograma. Recebeu alta apos 21
dias com melhora das lesdes, mantendo neutropenia leve até 3 meses depois.
Imunoglobulinas normais. Teste da diidrorodamina negativo (Immunogenic).
Imunofenotipagem de linfocitos com subpopulagées normais. Ensaio funcional
do eixo INF-y/IL12 (LIH ICB USP) sugeriu possivel defeito parcial na resposta de
IL12. Com azitromicina profilatica e sem infec¢des, aguarda oportunidade de con-
firmacao genética. Discussao: Infeccoes cutédneas extensas por Pseudomonas
sp., de dificil resposta a tratamento, em pacientes nao internados, de baixa faixa
etaria, devem levar a suspeita de Ell. Defeitos imunolégicos mais associados
séo os de imunidade inata, principalmente por neutropenias e defeitos nas vias
de sinalizacao do TLR, como MyD88/IRAK. Infec¢des por Pseudomonas sao
raramente descritas em pacientes com defeitos do eixo IFN-y/IL12, devendo ser
considerados mesmo em alteragdes hipomorficas.

IPPMG/UFRJ.
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Infusao de imunoglobulina subcutanea em paciente
com hipogamaglobulinemia secundaria a sindrome
nefrética — Sucesso na manutencao de niveis séricos
de anticorpos especificos: relato de caso

Aline Mara Morais Pereira Machado, Marjorie Araujo Monteiro, Sheila Viviane Assuncao Nobrega,
Flaviane Rabelo Junqueira, Jeane da Silva Rocha Martins, Maria Rosa Rego de Oliveira,
Camila Teles Machado Pereira, Karina Mescouto de Melo,

Claudia Franca Cavalcante Valente, Fabiola Scancetti Tavares

A sindrome nefrética (SN) resulta de alteragbes na permeabilidade capilar glo-
merular que levam a proteinuria, com perda de Imunoglobulinas do isotipo G
(IgG). Pode haver dano da funcao renal e evolugéo para didlise. As infeccoes por
bactérias encapsuladas sao complicacoes frequentes e graves na SN. Relato do
caso: Paciente com diagnéstico de SN cértico-sensivel recidivante aos 2 anos,
onde iniciou infec¢des repetidas e graves, com internagdo em Unidade de Terapia
Intensiva (UTI) pelo menos 1 vez. Esclerose glomerular segmentar e focal a bidpsia
renal. Em corticoterapia sistémica desde o diagndstico. Evoluiu com Insuficiéncia
renal aguda dialitica. Durante internacdo em UTI (Dezembro 2018), por infeccao
grave, a IgG sérica foi 47 mg/dL. Indicada reposi¢cdo emergencial de Imunoglobulina
humana por via intravenosa (IglV). Exames 30 dias apés IglV: IgG menor que
200 mg/dL e auséncia de IgG para os sorotipos de Pneumococo testados. Optado
por infusdo de imunoglobulina por via subcutéanea (IgSC) dadas condi¢des clinicas,
em fevereiro de 2019. A evolucao laboratorial mostrou niveis progressivamente
mais adequados de IgG sérica, com protecao sustentada para todos os sorotipos
de Pneumococo testados, com 4 meses de uso regular de 1gSC. Desde margo
de 2019 sem necessidade de didlise. Ultima internacdo do paciente: fevereiro de
2019 por descompensacao de SN. Atualmente em reducao da dose de IgSC e
mantendo niveis de IgG sérica acima de 700 mg/dL, medidos imediatamente antes
das infusbes, sem infec¢gdes. Discussao: Nesse caso documentamos manutencao
de niveis mais elevados e estaveis de IgG sérica, com manutenc¢éo de anticorpos
protetores para antigenos testados, em paciente com SN em uso regular de IgSC,
o que nao foi evidenciado com administracao de IgEV. Chama a aten¢éo a evolugao
com controle clinico e laboratorial e remissao das complicacdes infecciosas, com
consequente diminuicdo das intervencgdes terapéuticas e melhora na qualidade
de vida do paciente.

Hospital da Crianga de Brasilia José Alencar (HCB).
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Morbidade e mortalidade em uma coorte
de pacientes com imunodeficiéncia comum variavel
de 1980 a 2019

Myrthes Toledo Barros, Ana Karolina Marinho, Bruno Sini,
Octavio Grecco, Luiz Augusto Marcondes Fonseca, Erica Maria Martins Coutinho,
Jorge Kalil, Cristina Maria Kokron

Justificativa: Mortalidade e sobrevida na imunodeficiéncia comum variavel
(ICV) estao relacionadas a variabilidade dos fenétipos clinicos associados. O
objetivo foi avaliar a morbidade e mortalidade em uma coorte de ICV entre 1980
e 2019. Métodos: Revisao de prontuarios de 192 pacientes adultos, ambos os
sexos, média de idade 42,88 anos. O diagndstico de ICV foi estabelecido de
acordo com os critérios do PAGID e ESID. Resultados: Houve 41 6bitos (63%
homens). Em relacdo a ICV: a média de idade de inicio dos sintomas foi 19,34
anos, ao diagndstico 30,58 anos e o retardo diagndstico 10,68 anos. A média
de idade de 6bito foi 40,9 anos. As morbidades nao infecciosas mais comuns
foram alteraces hepatoesplénicas (53,7%), neoplasias (43,9%) e autoimuni-
dade (39%). Entre as neoplasias (18 casos), foram mais prevalentes os linfo-
mas (38,9%) e o céancer gastrico (33,3%). Entre as doencas autoimunes (16
casos), as mais comuns foram: vitiligo (25%), tireoidite (25%), doenca celiaca
(18,75%), doencga inflamatéria intestinal (12,5%) e anemia hemolitica (12,5%).
As alteracoes hepatoesplénicas (22 casos) mais comuns foram hepatomegalia
(31,81%), esplenomegalia (22,7%), e hepatoesplenomegalia (18,18%), sendo
hipertensao portal detectada em 72,72% dos casos. As causas de morte mais
comuns de 1980 a 2019 foram: sepse (56,09%) principalmente associada a
DPOC (39,13%) e sindrome consumptiva (30,43%); neoplasias (31,70%) com
predominio de cancer gastrico (46,15%) e linfomas (38,46%). Comparando as
causas de morte por periodos, houve predominio de ébitos por cancer gastrico
(26,08%) na ultima década em relagdo aos primeiros 30 anos de seguimento
(0%), quando a causa mais prevalente de morte foi sepse (77,77%), enquanto
as mortes por linfoma baixaram de 16,66% para 8,69%. Conclusao: Sepse foi
a causa de morte mais frequente de 1980 a 2019, seguida por cancer gastrico e
linfoma. O cancer géstrico foi a principal causa de mortalidade na ultima década
o que reforga a necessidade de vigilancia para essa malignidade.

FMUSP.
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Mutacao em NEMO: relato de paciente
com disseminacao da vacina BCG

Karina Michelin Andreassa , Leticia Leme Resende, Daniele Almeida Pontarolli,
Maine Luellah Demaret Bardou, Naiana Quadros Rodrigues de Almeida,
Aline Niero de Carvalho, Carolina Peterle Santana Vaccari, Rosemeire N. Constantino,
Sandra Mitie Ueta Palma, Anete Sevciovic Grumach

Justificativa: Descrever paciente com infecgdes graves e disseminagéo da vaci-
na BCG causadas por uma variante no gene IKBKG. Relato de caso: Paciente
masculino, filho de pais ndo consanguineos nascido de parto cesarea com 31
semanas de gestacdo devido a morte intra-uterina do seu irmdo gémeo (sem
causa definida). Aos 6 meses apresentou bronquiolite evoluindo com hipoalbu-
minemia, hipogamaglobulinemia, hipocalcemia e anemia. A triagem neonatal
para IDCG feita por TREC e KREC resultou normal. Apresentou altos niveis de
IgM e a pesquisa da expressao de CD40L resultou normal. Foi Iniciado reposi-
cao de Imunoglobulina subcutanea. Com um ano, foi hospitalizado com sepse
e hemocultura positiva para Morganella morganii. Evolui com linfadenopatia
disseminada, hepatoesplenomegalia e altos valores de marcadores inflamato-
rios. A bidpsia linfonodal indicou linfadenite granulomatosa crénica com necro-
se caseosa e Micobactéria em cultura. Foi detectada uma ligeira reducao de
células T e o DHR demonstrou uma resposta ineficiente dos mondcitos, porém
normal dos neutréfilos. O exoma foi solicitado e uma variante provavelmente
patogénica em homozigose foi identificada no gene IKBKG. Apds o resultado, os
dentes eclodiram e mostraram o formato tipico de NEMO (incisivos em formato
cbnico). Discussao: O gene IKBKG esta associado a duas condi¢des distintas
cuja heranca é ligada ao cromossomo X: a displasia ectodérmica hipoidrotica
com imunodeficiéncia e a incontinéncia pigmentar. Esta imunodeficiéncia esta
associada a uma resposta celular fraca a IL-1b, IL-18, CD40 e lipoposlissa-
carideo. A producao de anticorpos é defeituosa gerando baixos niveis de 1gG
e altos de IgM. isto pode estar ligado a estimulagéo prejudicada por CD40 e
esta associado ao comprometimento das células T e problemas na ativagéo de
células NK, apesar da contagem celular ser normal. No caso acima, o exoma
fez-se necessario para a investigacao. Além disso, os dentes tipicos foram parte
importante no diagndstico definitivo.

Faculdade de Medicina ABC.
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Niveis séricos de imunoglobulina G
em pacientes pediatricos portadores
de sindrome nefrética: impacto da infusao
de imunoglobulina humana por via subcutanea

Fabiola Scancetti Tavares, Aline Mara Morais Pereira Machado,
Dilma Ferreira da Silva, Sheila Viviane Assuncéao Nobrega, Maria Rosa Régo de Oliveira,
Marjorie Araujo Monteiro, Flaviane Rabelo Siqueira, Camila Teles Machado,
Karina Mescouto Melo, Claudia Franca Cavalcante Valente

Justificativa: A sindrome nefrética (SN) resulta de alteragdes na permeabili-
dade da parede capilar glomerular. Isso provoca uma concentragéo reduzida
de imunoglobulina G (IgG) e prejuizo a producao de anticorpos especificos.
Consequentemente, ha susceptibilidade a infeccoes. A necessidade de tera-
pia imunossupressora para controle da SN, favorece também a frequéncia e
gravidade de infecgdes nos acometidos. Nosso objetivo foi estudar uma coorte
de pacientes portadores de hipogamaglobulinemia associada a SN, os quais
receberam reposi¢éo de imunoglobulina, apontando os niveis séricos de imu-
noglobulina G (IgG) antes e apds reposi¢cao de imunoglobulina humana por
via subcuténea (SC). Metodologia: Estudo longitudinal. Critérios de incluséo:
diagndstico de SN, idade entre 0 e 18 anos, medida sérica de IgG abaixo de dois
desvios padrdes da média da populagao brasileira na faixa etaria de interesse
(minimo duas aferigdes), seguimento no Ambulatério de Imunologia de hospital
pediatrico terciario, uso de imunoglobulina via SC (IgSC), no periodo entre agosto
de 2018 e agosto de 2019. Resultados: Quatro pacientes fizeram parte deste
estudo, sendo 3 masculinos e 1 feminina. A média de idade dos individuos a
admissao foi de 4 anos (minimo: 1 ano, maximo: 12 anos). Todos os pacientes
faziam uso de pelo menos 1 imunossupressor na admisséo ao ambulatério e
apresentavam niveis de IgG sérica abaixo de 200 mg/dL (média 40 mg/dL).
Medidas de IgG num intervalo médio de 4 meses pos infusdo de IgSC revela-
ram incremento em 100% dos pacientes (média de 578 mg/dL). Conclusao:
A reposicao de IgSC nos individuos estudados contribuiu para incremento nos
niveis séricos de IgG medidos, no periodo avaliado. O seguimento dessa coorte
fornecera dados acerca do impacto da terapéutica no numero e gravidade das
infeccdes apresentadas, bem como na qualidade de vida dos pacientes.

Hospital da Crianca de Brasilia.
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Nova mutacao no gene STAT1
associada com candidiase mucocutanea cronica

Mariana Jobim, Anne Puel?, Gisele Ewald', Beatriz Gil', Melanie Migaud?,
lara Fagundes', Jacqueline Cardone’, Luiz Jobim?

O diagnéstico de certas infecgdes fungicas graves, até recentemente, ndo
contemplava a doenga de base, mas somente o agente infeccioso. O caso
clinico apresentado demonstra a existéncia de imunodeficiéncia responsavel
por infecgdes fungicas graves por disfungéo do linfécito Th17 e insuficiéncia
da IL-17. Essa é a citocina que no extracelular liga-se aos seus receptores na
membrana de fagécitos, induzindo a producgéo de citocinas pré-inflamatdrias e de
proteinas antimicrobianas responsaveis pela destruicdo de fungos e bactérias.
Mutacdes no gene STAT1 (signal transducer and activator of transcription 1) tém
sido identificadas como responsaveis pela maioria dos casos sindrémicos da
candidiase mucocutanea crénica com heranga autossémica dominante. Nesse
artigo, descrevemos uma menina de 7 anos que apresentou candidiase da
mucosa oral e unhas, além de infec¢do disseminada da pele e couro cabeludo
por Microspora gipseum. Recentemente, a paciente foi diagnosticada e tratada
de meningite por Cryptococcus neoformans. A avaliagao imunoldgica incluiu a
deteccao de sub-populagdes de linfocitos (CD3, CD4, CD8, CD20 e células NK),
IgG, IgA, IgM e IgE, subclasses de IgG e autoanticorpos. Excluindo-se discreta
diminuicdo de CD3, CD4, CD8, NK e leve aumento de IgG1, os demais exames
foram normais. O sequenciamento do exoma detectou uma rara mutagédo em
heterozigose no exon 14 do dominio de ligacao do DNA (DNA-binding domain)
do gene STAT1, ocasionando um provavel ganho de funcao (GOF) responsavel
pela doenca (Gly384Asp). Essa variacao foi também identificada pelo sequen-
ciamento de Sanger, nao estando reportada nos bancos de dados publicos e
apresentando elevado potencial de dano (indice CADD=32). Sera interessante
contarmos com informagdes clinicas e estudos com outros pacientes para
conhecermos mais essa mutagéo patolégica. Além da apresentacéo do caso,
discutiremos as formas de tratamento existentes, enfatizando a importancia do
conhecimento clinico e do diagndstico genético.

1. Hospital de Clinicas de Porto Alegre, Servigo de Imunologia.
2. Laboratério de Genética Humana de Doengas Infecciosas, Universidade de Paris.
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O eixo IL12 / IFN-y e 0 manejo profilatico
da tuberculose em um pais endémico
Veridiana Verzignassi Fiorotte, Lara Novaes Teixeira, Gabriela Campello Fanti,

Luiza Salvador Schmid, Rafaela Rola Leite Guimaraes, Mariana de Gouveia Pereira Pimentel,
Ligia Maria de Oliveira Machado, Maria Candida Rizzo, Carolina Sanchez Aranda, Dirceu Solé

Justificativa: A via IL-12 / IFN-y tem um papel essencial na resposta imune a
infeccdes por micobactérias. Erros inatos de imunidade que afetam este eixo
podem causar tuberculose grave. A vacina BCG protege contra algumas formas
disseminadas de tuberculose infantil, como visto na doencga de Pott. Nosso obje-
tivo foi relatar um caso de doenga de Pott e discutir como maneja-la em um pais
onde a tuberculose é endémica, como no Brasil. Relato de caso: Este foi um
estudo transversal com analise retrospectiva do prontuario eletrénico de uma pa-
ciente do sexo feminino acompanhada em servigo de referéncia em Imunologia.
Atualmente com 19 anos, nunca teve nenhuma reagéo adversa a vacina, in-
cluindo BCG. Aos 11 meses de idade, ela teve osteomielite por Staphylococcus
aureus. Aos 9 anos, apresentou alteragdo da marcha e deformidade na regiao
cervical posterior, evoluindo para paralisia da perna esquerda. Pais referiram
contato domiciliar com doente por tuberculose. Foi diagnosticada com doenca de
Pott e feito tratamento convencional para tuberculose pelo periodo de um ano.
Aos 11 anos, foi encaminhada a Imunologia, e a avaliagéo funcional da via IL-
12 / IFN-y mostrou-se defeituosa. Apds 10 meses de uso continuo, a Isoniazida
profilatica foi suspensa, uma vez que a paciente estava clinicamente estavel.
Discussao: Defeitos na via do IFN-y/ IL-12 sdo cada vez mais reconhecidos
e o0 tempo de profilaxia € uma discussao importante no contexto endémico de
nosso pais. A paciente ndo apresentou recaida de tuberculose nos ultimos 6
anos, mas a melhor forma de lidar com este tipo de defeito ainda é uma per-
gunta ndo completamente esclarecida. O momento de introducgéo e retirada da
profilaxia com Isoniazida e quando usar a terapia com IFN-y exdgeno também
sao questionamentos recorrentes.

UNIFESP.
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O importante alerta para infeccoes por micobacterias
na doencas granulomatosa cronica
André Augusto Simoes Manso, Maria Andreina Cabrera Dominguez,

Thais Costa Lima de Moura, Mayra de Barros Dorna,
Ana Paula Beltran Moschione Castro, Antonio Carlos Pastorino

Justificativa: Pacientes com Doencga Granulomatosa Crénica (DGC) tém maior
risco de infecgbes por micobactérias (MB). A condigéao endémica para tubercu-
lose no Brasil e a aplicagéo rotineira da vacina BCG em recém-nascidos (RN),
podem aumentar a chance de reagdes adversas ao BCG. O objetivo do estudo
foi avaliar a ocorréncia e caracteristicas das infec¢goes por MB em criangas e
adolescentes com DGC com ou sem vacinacao contra tuberculose. Método:
Estudo retrospectivo em pacientes pediatricos com DGC seguidos em um
ambulatério de imunodeficiéncias entre 2011 e 2020. O diagnostico de DGC
foi realizado através de teste de oxidacdo da DHR ou reducao do NBT. Foram
avaliados: sexo, vacinagédo com BCG, micobactéria isolada, idade da infecgéao,
apresentacao clinica e tempo de tratamento. Resultados: Foram analisados 30
pacientes (28M). 22 pacientes receberam BCG e 8 n&o vacinaram por histéria
familiar (HF) de DGC. 11/30 pacientes isolaram micobactéria: 3 pacientes apre-
sentaram M. bovis vacinal (BCGite), 6 M. tuberculosis (MTB) e 2 MB do complexo
tuberculose sem tipo identificado (CMT). Todos os pacientes que isolaram MTB e
CMT apresentaram doenca pulmonar e 1 deles teve adenite cervical associada.
A mediana de idade ao diagnostico da MTB e do CMT foi de 6,4 anos (3-10,2a)
e do tempo de tratamento foi de 8,3 m (6-12m). Apenas 1 paciente com MTB
pulmonar foi vacinado. Dos 3 pacientes com infeccdo por BCGite, 2 tiveram
quadros disseminados e 1 loco-regional. A mediana de idade ao diagndstico da
BCGite foi de 3,7 meses (1-8m) e o tratamento foi realizado com pelo menos 3
drogas por no minimo 8 meses. Conclusao: Infecgdes por micobactérias foram
frequentes neste estudo e a vacinagao contra a tuberculose em pacientes com
DGC acrescentou risco para BCGite. Este estudo ressalta a importancia das
MB nas infec¢gdes pulmonares em DGC e de postergar a vacinagdao dos RN de
familias com HF até sua investigacao.

Instituto da Crianga - HCFMUSP.
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Papilomatose respiratoria recorrente
com uso de interferon alfa: relato de caso

Nathalia Sousa Vital, Caroline dos Santos Cezar Ferreira, Pedro Henrique de Angeli Bubach,
Luiza Salvador Schmid, Rafaela Rola Leite Guimaraes, Ligia Maria de Oliveira Machado,
Mariana de Gouveia Pereira Pimentel, Maria Candida Rizzo, Carolina Sanchez Aranda, Dirceu Solé

Justificativa: A Papilomatose Respiratdria Recorrente (PRR) € uma doenca rara
com lesbes papilomatosas benignas, verrucosas, no trato respiratério. A forma
Juvenil ocorre antes dos 5 anos de idade e o agente causal é o Papilomavirus
Humano (HPV), tipos 6 e 11. Nos pacientes que apresentam varias recidivas,
o interferon alfa pode ser usado como op¢éao terapéutica devido suas proprie-
dades antivirais. Nosso objetivo é apresentar uma crianga com papilomatose
submetida a terapia com interferon. Relato de caso: Feminino, 4 anos de
idade. Aos dois anos de idade apresentou episodio de infec¢do de vias aéreas
superiores, com rouquidao entre os sintomas. Este sintoma persistiu, apesar do
uso de anti-histaminicos, inalagcdo com beta-agonista e corticosteroides orais.
Evoluiu com desconforto respiratorio progressivo, sendo realizado intubagéo
orotraqueal. Apds a ocasidao procurou-se um otorrinolaringologista, que diag-
nosticou, através de nasolaringoscopia, papiloma na laringe. Progrediu com
piora do quadro, sendo realizada traqueostomia meses apds. Desde entao, foi
submetida a procedimentos cirurgicos para a retirada das lesdes. Foi optado
por iniciar o tratamento com interferon alfa 3 vezes/semana devido a suas pro-
priedades antivirais e antiproliferativas. Apds 3 meses de tratamento a paciente
nao necessitou de novos procedimentos cirurgicos. Discussao: O diagnéstico
de papilomatose em criangas deve ser ampliado, bem como estudos terapéu-
ticos. O uso de interferon alfa é satisfatorio, acredita-se que haja modulacao
da resposta imune, com producao de proteinas quinases e endonucleases, o0
que resulta na inibicdo da sintese de proteinas virais e destruicdo do DNA viral;
nosso paciente nao apresentou efeitos colaterais.

Universidade Federal de Sao Paulo.
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Paracoccidioidomicose em crianca
com deficiéncia de CD40 ligante

Adriana Regina Gongalves Nascimento', Ana Beatriz Lourenco Dantas?,
Leticia Grassi Botelho?, Cristine Secco Rosario?, Débora Carla Chong-SilvaZ2,
Carlos Antonio Riedi2, Gesmar Rodrigues Silva Segundo3, Antonio Condino-Neto?,
Herberto José Chong-Neto?, Nelson Augusto Rosario?

Justificativa: A deficiéncia de CD40L é um erro inato da imunidade grave e
representa a forma mais comum de Sindrome de Hiper-IgM. Trata-se de doenca
rara, afetando tanto imunidade celular como humoral. Apresentamos um caso
com evolugao atipica e diagnostico tardio, em que a primeira infecgéo grave se
deu por Paracoccidioides brasiliensis. Relato do caso: K.G.S.L., masculino,
6 anos, histéria de diarreia crénica desde os dois anos de idade associado a
déficit pondero estatural importante, porém sem quadros de infec¢des graves
(apenas internamentos breves por piora do quadro gastrointestinal). Aos 6 anos
internou com quadro febril a principio sem foco, evoluindo com refratariedade
a cobertura de amplo espectro. Transferido a Servico de Imunologia pela sus-
peita de erro inato de imunidade em triagem com dosagem de imunoglobulinas
(IgG A (p.Tyr5). Além da Paracoccidioidomicose o paciente desenvolveu edema
pulmonar nédo cardiogénico e Sindrome de Secrecao Inapropriada de Horménio
Antidiurético (SIADH) com importante repercussao clinica e aguarda transplante
de medula 6ssea. Discussao: No caso descrito observamos uma apresentagéo
crénica de paracoccidioidomicose infantil, infeccao que tem sido encontrada com
maior frequéncia em pacientes com Deficiéncia de CD40L na América Latina,
reforcando a necessidade de investigacao para erros inatos da imunidade em
casos semelhantes.

1. Hospital de Clinicas/ Universidade Federal do Parana.

2. Servigo de Pneumologia, Alergia e Imunologia Pediatrica/ Hospital de Clinicas/ Universidade Federal do Parana.
3. Universidade Federal de Uberlandia.

4. Departamento de Imunologia/ Universidade de Sao Paulo.
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Perfil clinico de pacientes com
doenca granulomatosa cronica acompanhados
no ambulatério de um hospital terciario

Ana Carolina de Moura Rocha Teixeira Miranda, Carolina Guimaraes Crespo,
Leandro Germano da Silva Fleury, Jayne da Silva Abdala, Raquel Grinapel,
Jaqueline Coser Vianna, Mara Morelo Rocha Felix, Monica Soares de Souza

Justificativa: A doenca granulomatosa crénica (DGC) é a imunodeficiéncia
de fagdécitos mais comum, com prejuizo na destruicdo dos microorganismos
fagocitados. Caracteriza-se por infecgdes bacterianas, micobacterianas e fun-
gicas de inicio precoce. No Brasil, associa-se a casos graves de tuberculose,
tornando fundamental seu conhecimento e investigagdo. Métodos: Estudo
transversal retrospectivo através da andlise de prontuario de pacientes pedia-
tricos acompanhados em ambulatério especializado de imunodeficiéncias de
hospital terciario. Foram avaliados dados sociodemograficos, idade de inicio dos
sintomas e de diagndstico da DGC, manifestagdes clinicas e uso de medicagao
profilatica. Resultados: Foram analisados dados de 4 pacientes (2 do sexo
feminino). A média de idade de inicio dos sintomas foi de 7 meses e 75% dos
casos iniciaram antes do primeiro ano de vida. A média de idade de diagnos-
tico foi de 2,6 anos. Nenhum possuia histéria familiar de imunodeficiéncias ou
consanguinidade. Todos 0s pacientes apresentaram pneumonia (3 com sepse
pulmonar), 2 apresentaram osteomielite, tendo 1 evoluido com cronicidade, 3
apresentaram tuberculose (2 com infec¢ao por micobactéria apos vacinagéo por
BCG, sendo 1 localizada e outra disseminada), 2 apresentaram granulomas.
Todos foram internados e 3 necessitaram de CTI. Todos tiveram alteragéo no
teste de dihidrorodamina (DHR). Apds diagndstico todos iniciaram profilaxia com
sulfametoxazol-trimetropim e itraconazol e ndo apresentaram novas infeccoes
graves. Nenhum evoluiu com 6bito. Conclusoes: O médico deve atentar para
sinais de alarme para imunodeficiéncias primarias. Na nossa casuistica, os pa-
cientes tiveram diagndstico tardio apesar das manifestacdes clinicas precoces.
Em paises subdesenvolvidos, onde ha alta prevaléncia de tuberculose, as formas
graves, de dificil resposta ao tratamento e apresentacées atipicas devem ser
investigadas para imunodeficiéncias primarias, enfatizando fungéo de fagécitos
e defeitos do eixo IFNy/IL12.

Hospital Federal dos Servidores do Estado.
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Perfil clinico e laboratorial de
pacientes com sindrome DiGeorge
em centro de imunologia

Fernanda Pires Cecchetti Vaz, Raissa Monteiro Soares dos Anjos Roque,
Barbara Cristina Ferreira Ramos, Luiza Salvador Schmid, Rafaela Rola Leite Guimaraes,
Ligia Maria de Oliveira Machado, Mariana de Gouveia Pereira Pimentel,

Maria Candida Rizzo, Carolina Sanchez Aranda, Dirceu Solé

Justificativa: A sindrome DiGeorge (SDG) é uma entidade clinica resultante
da delegdo do cromossomo 22q11.2 e é caracterizada por grande variedade
fenotipica, incluindo dimorfismo facial, anomalias cardiacas e imunodeficiéncia.
Essa heterogeneidade clinica € um desafio, levando ao atraso diagndstico. Este
estudo avalia o perfil clinico e laboratorial de pacientes com sindrome DiGeorge.
Métodos: Estudo transversal realizado a partir da analise de prontuario eletroni-
co de pacientes com diagnéstico de sindrome DiGeorge em Centro de referéncia
em Imunologia. Foram analisados niveis séricos de imunoglobulinas (IgA, 1gG e
IgM), contagem de linfocitos, manifestagdes clinicas e 0 manejo destes pacientes.
Resultados: Foram avaliados 9 pacientes com idade média atual de 6,1 anos
e mediana de 6 anos (variagdo de 1 a 16 anos). A idade média ao diagndstico
é de 2,9 anos. Sete pacientes (77,7%) tem delecao do cromossomo 22q11.2
confirmada e os outros 2 tem diagnéstico clinico aguardando teste molecular.
As manifestagdes clinicas comuns s&o dimorfismo facial (88,8%), anomalias
cardiacas (55%), atraso no desenvolvimento neuropsicomotor (100%) e infec-
¢bes sinopulmonares recorrentes (100%). Um paciente apresenta aplasia de
timo e apenas um paciente tem IgG abaixo do percentil 3, e um tem IgM abaixo
do percentil 3. A contagem de linfécitos abaixo do percentil 10 foi observada
em 57,1% dos pacientes para CD3, em 66,6% para CD4, em 71,4% para CD8
e 40% para CD19. Antibioticoprofilaxia foi prescrita para 66,6% dos pacientes
devido a infecgbes recorrentes e contagem baixa de células T e apenas dois
necessitaram reposi¢cao de imunoglobulina. Todos os pacientes apresentavam
numeros normais de célular naive e nao foram submetidos ao transplante de
células tronco hematopoiéticas e timo. Conclusoes: Existe variabilidade cinica
e laboratorial para pacientes com SDG e o diagndstico molecular é importante
na presenca das manifestagdes clinicas mais comuns.

Universidade Federal de Sao Paulo.
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Perfil de criancas com deficiéncia de IgA
atendidas em ambulatério de doencas respiratorias:
estudo transversal

Ana Clara Aragao Fernandes', Joao Paulo Queiroz Cardoso da Cunha2,
Francisco Carlos Brilhante Neto', Citara Trindade de Queiroz!, Laura Janne Lima Aragao?

Justificativa: Analisar e caracterizar os pacientes com deficiéncia seletiva de
IgA atendidos em ambulatorio de doengas respiratérias para identificar as do-
encas respiratérias e sintomas mais prevalentes neste grupo. Métodos: Estudo
transversal com abordagem qualitativa de dados de prontuarios dos pacientes
atendidos em ambulatério de doencas respiratérias no periodo de 2013 a 2019.
O critério de inclusao foi baseado na presenca de deficiéncia de IgA confirma-
da laboratorialmente, sendo excluidos os prontuarios com presenca de outras
imunodeficiéncias primarias. Avaliou-se idade, sexo, sintomas, doencgas respira-
torias, doengas pregressas, exames laboratoriais e presenca de sinal de alerta
para imunodeficiéncia primaria. Resultados: Foram analisados 15 prontuarios
de criancas com idade entre 2 e 14 anos. A prevaléncia de deficiéncia seletiva
de IgA foi maior no sexo masculino. As doencgas respiratorias mais encontradas
foram, em ordem crescente: pneumonia, rinite, rinossinusite, bronquite, asma
grave e otite média. Outras condigbes prevalentes foram: alergias, dermatite
atopica, bronquite, diarreia e aftas orais. Nao houve relato de consanguinidade
entre 0s pais ou histdéria familiar de imunodeficiéncia primaria. Dentre os pron-
tuarios analisados, 10 apresentaram no minimo 1 sinal de alerta para erro inato
da imunidade, os sintomas mais comuns foram a presenca de asma grave,
infeccoes intestinais, pneumonias e estomatites recorrentes. Conclusoes: A
deficiéncia seletiva de IgA € um erro inato da imunidade e compromete a defesa
das mucosas respiratérias dos pacientes predispondo a infec¢gdes de muco-
sas. As pneumonias, rinossinusites, alergias, bronquite e asma sao achados
prevalentes nesses pacientes, principalmente as pneumonias de repeticdo. O
diagndstico precoce e 0 acompanhamento de longo prazo séao essenciais para
evitar quadros de infec¢des recorrentes, quadros alérgicos graves e complica-
¢bes nos pacientes pediatricos.

1. Universidade Potiguar.
2. Universidade Estadual do Rio Grande do Norte.
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Perfil dos pacientes com COVID-19
em uma coorte de 243 pacientes
com imunodeficiéncias

Priscila Franco, Alex Prado, Lais Lourencao Garcia da Cunha, Bruna Gehlen,
Mariana Mousinho, Grazielly de Fatima Pereira, Ana Karolina BB Marinho,
Myrthes Toledo Barros, Jorge Kalil, Cristina M. Kokron

Justificativa: A pandemia da COVID-19 gerou preocupac¢éo sobre a suscepti-
bilidade e progndstico desta infeccao nos pacientes portadores de imunodefici-
éncias (IDF). O objetivo deste estudo foi avaliar o perfil dos pacientes com IDF
e COVID-19. Métodos: Estudo retrospectivo com analise de prontudrios de 243
pacientes atendidos por tele orientagcao ou presencialmente de margo a julho de
2020. Avaliadas condi¢des socioecondmicas, adeséo as orientacoes de distan-
ciamento social, sintomatologia e comorbidades. Consideramos o diagndstico
de COVID-19 a presenca de sintomas e PCR positivo. Resultados: Dentre os
243 pacientes com IDF avaliados, 10 (4,1%) foram confirmados com COVID-19,
dos quais, 50% tiveram IgG positivo. A média de idade dos pacientes com IDF
e COVID-19 foi 48,2 anos, sendo 70% mulheres. Sintomas observados: mialgia
80%, diarreia 60%, tosse e dispneia 50%, febre e odinofagia 40% e anosmia
30%. Entre os pacientes infectados, 30% internaram em enfermaria com oxige-
noterapia nao invasiva e 20% em UTI, sendo que 10% evoluiu a 6bito. A maio-
ria (60%) tinha imunodeficiéncia comum variavel e 60% usavam azitromicina
profilatica. Asma estava presente em 40% e bronquiectasia em 20%. Obesidade
estava presente em 60%, HAS em 20% e DM em 10% dos pacientes. Todos
viviam na cidade e 50% residiam em casas, com média de 6,4 comodos e 3,2
moradores por domicilio. Durante a pandemia, sairam do domicilio uma média
de 8,8 vezes/més, 100% com uso de mascara, 80% uso de carro proprio e 30%
uso de transporte publico. Os pacientes que tiveram COVID-19 apresentaram
maior média de frequentadores néo regulares na residéncia em relagédo a coorte
total (2,4x1,4), moravam mais em apartamentos (50% x 27,6%), sairam mais
do domicilio (8,8x7vezes/més) e eram mais obesos (60% X 14%). Conclusao:
Os pacientes com IDF que foram infectados aderiram menos ao distanciamento
social e apresentavam maior incidéncia de comorbidade (obesidade) relacionada
a pior prognéstico da COVID-19.

Servigo de Imunologia Clinica e Alergia do Hospital das Clinicas da FMUSP.
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Perfil dos pacientes em reposicao
de imunoglobulina intravenosa profilatica:
0 que mudou em 15 anos?

Victéria Maria Jardim e Jardim, Carla Andreia Kreuzberg Silva,
Isadora Carvalho Medeiros Francescantonio, José Roberto Mendes Pegler,
Ana Paula Beltran Moschione Castro, Mayra de Barros Dorna, Antonio Carlos Pastorino

Justificativa: A maior disponibilidade de estudos genéticos tem permitido o co-
nhecimento de novos Erros Inatos da Imunidade (Ell). Muitos pacientes utilizam
reposicao de imunoglobulina intravenosa (IGIV) como profilaxia contra infecgoes.
O objetivo desse estudo foi descrever e comparar o perfil dos pacientes que re-
cebem IGIV em um servigo de referéncia nos ultimos 15 anos. Métodos: Estudo
retrospectivo de analise de prontuario de todos pacientes com Ell que receberam
reposicao de IGIV em um servico pediatrico terciario entre 2005-2006 (T1) e
2019-2020 (T2). Pacientes do T1 e T2 foram descritos em relagéo a idade, sexo,
diagndstico, categoria dos Ell (IUIS, 2019), teste genético para diagnostico e
evolucgéo clinica. Resultados: Foram avaliados 43 pacientes do T1 (58,1% M) e
36 do T2 (55,5% M), com mediana de idade de T1 de 12,3 anos (0,9-22,4a) e T2
de 10,5 anos (0,8-17,8a). Em relagao as categorias de Ell, em T1 81,4% tinham
deficiéncias de anticorpos (DAC), 11,6% imunodeficiéncias combinadas (CID)
e 7% imunodeficiéncias combinadas associadas a caracteristicas sindrémica
(CIDsd). Em T2, 47,2% séao DAC, 27,8% CIDsd, 11,1% doencgas da desregulagéo
da imunidade, 8,3% CID, 2,8% defeito de fagdcitos e 2,8% erros na imunidade
inata. Testes genéticos foram realizados em 19 pacientes do T1 e contribuiram
para o diagnéstico em 73,6% dos pacientes, em 3 categorias. 58,3% dos pacien-
tes do T2 realizaram testes genéticos e contribuiram para confirmar diagnésticos
em 78,9% dos casos, em 6 categorias. Quanto a evolug¢ao de pacientes do T1,
25,5% faleceram, 2,3% foram transplantados e os demais, transferidos para o
servi¢o de imunologia de adultos. Dos pacientes de T2, 8,3% evoluiram a ébito
e os demais permanecem em seguimento. Conclusoes: O perfil de pacientes
que recebem IGIV neste servico se modificou com o tempo, com maior varia-
bilidade de categorias e de diagndsticos. Estudos genéticos sado cada vez mais
importantes, contribuindo para diagnéstico acurados e impactando diretamente
em seu tratamento e prognéstico.

USP.
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Possivel deficiéncia na producao de IFN-gama:
relato de um caso

Tathiana Silva de Santana Constantino, Ligia Oliveira de Almeida,
Renata Cury Riberto, Gustavo Abuassi, Ana Carolina Lima de Carvalho,
Gisele Salles Correa, Barbara Rezende de Andrade Pereira,
Ekaterini Simoes Goudouris, Camila Koeler Lira, Heloiza Helena Nunes da Silveira

Justificativa: A deficiéncia de componentes do eixo interferon-gama/interleucina-
12 (IFN-y/IL-12) leva a doenga da suscetibilidade mendeliana a micobacterioses
(MSMD), de rara ocorréncia, caracterizada por infe¢cdes causadas principalmente
por espécies de micobactérias e de Salmonella sp, além de outros patégenos
intracelulares. Relatamos um caso que pode se tratar de deficiéncia intrinseca
na produgao de IFN-y, descrito apenas uma vez na literatura. Relato do caso:
Menina, atualmente com 8 anos, apresentou granulomas hepatoesplénicos
aos 5 anos, com diagnéstico clinico e soroldgico de doenca da arranhadura do
gato tratada com claritromicina por 15 dias, com boa resposta. Apés um ano,
evoluiu com abscesso cutaneo e adenomegalias cervicais e retroauriculares,
refratarios a tratamento ambulatorial. Biépsia de ganglio cervical compativel
com leséo granulomatosa com BAAR negativo e auséncia de crescimento de
microrganismos. Encaminhada para servi¢o de imunologia de unidade tercidria
no Rio de Janeiro para investigar possivel erro inato da imunidade. Detectamos:
dosagem normal de imunoglobulinas, boa resposta vacinal, perfil linfocitario e
teste da diidrorodamina normais. Realizada avalia¢ao in vitro da fungdo do eixo
IFNY/IL-12, que revelou baixa producéo de IFN-y em 2 testes, realizados em
momentos diferentes. Paciente segue estavel, sem novas infec¢cbes, em uso de
antibioticoprofilaxia, aguardando oportunidade de realizar exame genético confir-
matdrio. Discussao: Tradicionalmente, os defeitos do eixo resultam de mutacéao
em 12 genes ja amplamente descritos. Um novo defeito no grupo da MSMD
ocorre no gene que codifica o IFN-y, e foi descrito pela primeira vez em 2019.
Nosso paciente apresenta baixas concentragdes de IFN-y apesar de estimulos
diversos, o que nos fez suspeitar de que apresente este novo defeito.

IPPMG/UFRJ.
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Quilotérax congeénito e
repercussoes imunologicas:
relato de caso

Amalia Eunizze dos Anjos Lins de Oliveira, Bruna de Sa Duarte Auto,
Iramirton Figuerédo Moreira

Justificativa: Quilotérax congénito consiste no acumulo de linfa no espago pleu-
ral, liquido de aspecto leitoso devido a presenga predominante de triglicerideos,
no periodo neonatal. Acomete 1 em cada 10.000 recém-nascidos (RN) e além
do comprometimento respiratdrio e nutricional, cursa com imunodeficiéncia, se-
cundaria a perda de linfocitos e imunoglobulinas para o espaco pleural. Relato
de caso: RN termo, masculino, com diagnostico pré-natal de derrame pleural
bilateral, sem outra malformagédo aparente. Nasceu de parto operatorio, com
subsequente intubacao orotraqueal. Teve o diagndstico de quilotérax congénito
confirmado no 10° dia de vida, quando foi iniciado octreotide, como base do
tratamento conservador. O RN evoluiu com sepse tardia, com pouco resposta ao
uso de antimicrobianos, associada a linfopenia - 468 linfocitos. Apos a avaliagao
do imunologista, observou-se a necessidade de reposi¢cdao de imunoglobulina,
profilaxia para infecgbes oportunistas, descartou-se também outras causas de
imunodeficiéncia a partir do TRECs e KRECs. A redugéo do débito dos drenos
pleurais se deu com 34 dias vida, permitindo o desmame da ventilagdo meca-
nica invasiva. A sepse tardia foi superada e a contagem de linfécitos aumentou
progressivamente, 4.270 linfocitos no momento da alta, com 46 dias de vida.
Discussao: O quilotorax congénito pode apresentar-se como uma malforma-
¢ao isolada no sistema linfatico e essa patologia exige um manejo conjunto
do pediatra com o especialista em imunologia, visando o equilibrio do sistema
imunoldgico, a prevencgao de processos infecciosos, além da exclusao de outras
causas de imunodeficiéncia. Ainda se faz necessario maiores estudos quanto a
abordagem do quilotérax congénito e suas implicagées imunoldgicas, porém no
caso descrito, evidenciamos que o tratamento conservador foi eficaz e resolutivo
quanto ao quilotérax e em restabelecer o sistema imunoldgico do paciente.

Universidade Federal de Alagoas.
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SCID classica versus SCID leaky

Melina Marques Gomes', Nyla Thyara Melo Lobao Fragnan', Larissa Pincerato Mastelaro’,
Carmem Bonfim?2, Samantha Nichele2, Antonio Condino Neto?, Lucila Barreiros3,
Andressa Carla Lavesso Camacho', Thieny Salviano de Oliveira Barros', Eliana Toledo'

Justificativa: Evidenciar a grande variabilidade clinica e imunofenotipica da
SCID em relato de dois casos. Relato do caso: Caso 1: J.L.P., masculino, 1,5
meses, segundo filho de pais consanguineos. Tosse produtiva e rouquiddo desde
15 dias de vida. IgG diminuida, IgA e IgM normais, linfopenia grave (171 cel/
mm?3) e auséncia de timo em radiografia de térax. TRECs e KRECs indetectaveis.
Imunofenotipagem completa: auséncia de células T, B e NK, confirmando SCID
classica, com perfil T-B-NK-. Estudo genético: variante homozigética no gene
da ADA. O transplante de medula 6ssea (TMO) com doador aparentado, HLA
idéntico, aos 3,5 meses de vida, sem intercorréncias. Caso 2: M.A.B., feminino,
2,5 meses, com sepse no pos-operatorio de cardiopatia congénita conotruncal,
faceis atipica, segunda filha de pais ndo consanguineos e irmao com a mesma
cardiopatia e 6bito por sepse no 1° ano de vida. Linfopenia moderada (573/
mm3), IgA e IgG diminuidas e IgM normal. FISH negativo. TRECs indetectaveis
e KRECs normais. Imunofenotipagem completa: células T reduzidas, B extre-
mamente reduzidas e NK préximas do normal, perfil TlowB-NK+. Painel gené-
tico para SCID associado a sindromes, negativo. Aguarda TMO haploidentico.
Discussao: SCID é um grupo heterogéneo de mais de 20 doengas monogénicas
dos Ell que apresentam em comum um defeito nas células T, acompanhado
ou ndo do comprometimento de B e NK. O caso 1 trata-se de SCID classica,
com linfopenia grave (< 300/mm3), auséncia de linfécitos naive e presenca de
células de origem materna. No caso 2, a linfopenia ndo é tdo grave e ndo ha
de células maternas, caracterizando SCID leaky, ou atipica. Esse fendtipo mais
brando de SCID é causado por mutagoes hipomdrficas nos genes causadores
da forma classica. A enumeracao de formas naive e de memoria das células
T e B séo fundamentais para a classificagdo mais atual das SCIDs. O TMO é
a unica forma de tratamento para SCID no Brasil e deve ser realizado 0 mais
rapido possivel.

1. FAMERP.
2. Hospital Nossa Senhora das Gracas - Curitiba/PR.
3. Departamento de Imunologia, Instituto de Ciéncias Biomédicas, Universidade de Sao Paulo.
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Sindrome da imunodeficiéncia adquirida
no Brasil: uma década de caracterizacao
epidemioldgica, de 2009 a 2018

Fernanda Géssica da Silva Duarte, Maria Helena Mendonca de Aratjo

Justificativa: Identificar o perfil epidemiolégico dos casos de Sindrome da
imunodeficiéncia adquirida (AIDS) no Brasil entre 2009 e 2018. Método: Estudo
descritivo, quantitativo, de carater observacional, com dados do Departamento
de Informatica do Sistema Unico de Saude. As variaveis utilizadas foram: ano
de diagndstico, regiao de residéncia, sexo, faixa etaria, raga/cor, escolaridade e
categoria de exposicao hierarquizada. Resultados: No periodo de 2009 a 2018,
foram identificados 404.938 casos de AIDS no Brasil, observando-se tendéncia
de queda a partir de 2014, com o menor numero no ultimo ano da série (37.161).
A regidao Sudeste apresentou o maior percentual (41,2%) e a regiao Centro-
Oeste 0 menor (6,93%). O sexo masculino foi mais afetado (65,5%). Cerca de
91,1% dos casos se concentraram nas idades entre 20 a 59 anos, com pico no
intervalo de 30 a 39 anos (31,6%). As etnias predominantes foram, respectiva-
mente, a branca (28,6%) e a parda (27,2%), com esse dado ignorado em 36,7%.
Maioria dos individuos acometidos possui ensino médio completo (22,8%), com
essa informagao omitida em 196.367 casos (48,5%). Com relagao a categoria
de exposi¢ao, a transmissao sexual prevaleceu (54%), predominando o contato
heterossexual (69%); seguida da forma sanguinea (2%), da transmisséao vertical
(1,18%), do acidente com material bioldgico (0,004%), e o campo ignorado repre-
sentando 42,7%. Conclusao: A epidemia de AIDS gera grandes repercussoes
nos ambitos social, cientifico e econémico. Ademais, a vigilancia epidemioldgica
é falha no pais, pois informagdes importantes para conhecimento do contexto
dos infectados sdo desvalorizadas para notificacdo. Dessa forma, torna-se sa-
lutar agdes de educagao continuada e conscientizagcao acerca da prevencgao de
infeccao pelo Virus da Imunodeficiéncia Humana (HIV), intensificar a testagem
regular e o diagnéstico precoce de HIV, instituir e incentivar o tratamento, além
de aprimorar o setor de coleta dos dados epidemioldgicos.

Universidade Federal do Amapa.
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Sindrome de desregulacao imune, poliendocrinopatia
e enteropatia ligada ao X — Uma série de casos
que ilustra as variagcoes inesperadas da gravidade

Isadora Carvalho Medeiros Francescantonio, Carla Andreia Kreuzberg Silva,
Mayra de Barros Dorna, Beni Morgenstern,
Ana Paula Beltran Moschione Castro, Antonio Carlos Pastorino

Introducao: A sindrome de desregulagdo imune, poliendocrinopatia e entero-
patia ligada ao X (IPEX) é um raro erro inato da imunidade que manifesta-se
classicamente nos primeiros meses de vida com enteropatia grave, eczema e
multiplas autoimunidades (Al). Essa série de casos retrata o espectro de gravi-
dade das manifestacdes que alertam para esse diagnostico. Relato dos casos:
Avaliagao retrospectiva dos prontuarios de pacientes com IPEX acompanhados
em um servico de referéncia entre 2008 e 2020. Todos os 6 pacientes (P1-P6)
eram do sexo masculino e apresentavam mutacao no gene FOXP3. P1-P4 eram
irmaos, sendo P1 e P2 gemelares. P1 e P2 foram diagnosticados com 11 meses,
P3 intra utero (bidpsia de vilo coriénico), P4 com 1 més, P5 com 2,3 anos e P6
com 14 anos. Todos apresentavam eczema, baixo ganho ponderal, IgE elevada
e enteropatia com variada gravidade (P1-P4 enteropatia grave com diarreia cro-
nica; P5 e P6 diarreia intermitente). Quatro pacientes apresentaram Al: diabetes
nos primeiros seis meses de vida (P1eP5); nefrite membranosa (P1, P2 e P5),
tireoidite (P1 e P5); hepatite (P1) e artrite idiopatica juvenil (P6). Os dois pacien-
tes sem Al tinham autoanticorpos positivos. Todos os pacientes apresentaram
infeccdes: pneumonias de repeticao (P1-P5); sepse (P1-P4), otite média aguda
recorrente (P6). P5 apresentou meningite e P6 herpes ocular quando em uso
de imunossupressor. P1 e P4 foram submetidos com sucesso ao transplante de
células tronco hematopoiéticas com 2,6 e 1,7 anos. P2 e P3 foram a dbito no
segundo ano de vida. P5 e P6 fazem uso de imunossupressores. Discussao:
A sindrome IPEX se manifesta geralmente de forma grave e precoce, com taxa
de sobrevida em torno de 2 anos. No entanto, esta série de casos demonstrou
variedade de manifestagdes clinicas, incluindo inicio mais tardio e apresentacao
clinica mais branda. Pode-se evidenciar que a maior disponibilidade de estudos
genéticos permite o diagndstico de casos nao classicos e contribui para uma
abordagem terapéutica assertiva com impacto positivo na expectativa de vida.

USP-SP.
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Sindrome de hiper-ilgM —
Relato de caso: um diagndstico tardio
Isabel Ribeiro Santana Lopes, Monica Tayane Brasil Araujo, Yuri Vieira Leite,

José Victor Furtado Jacoé de Oliveira, Maria Eduarda Pontes Cunha de Castro, Barbara Lima Sousa,
Matheus Sanjuan Netis Teles Cardoso, Vitor Velloso Lopes, Nathalia Santos Cunha

Justificativa: Sindrome de Hiper-IgM (SHIM) é uma desordem genética caracte-
rizada pela auséncia da proteina CD40-ligase, sendo manifestada clinicamente
por infecgdes recorrentes no primeiro ano de vida, principalmente de vias respi-
ratorias. Este € um relato de caso de uma paciente diagnosticada tardiamente.
Relato de caso: Mulher de 66 anos, com histdria de sinusites e pneumonias
de repeticdes, de intensidade variavel desde a primeira década de vida. Foi
submetida a adenoamigdalectomia na adolescéncia e tratou tuberculose aos
16 anos. Manteve episddios de pneumonia, sendo submetida a lobectomia em
pulmao direito aos 45 anos. Na mesma época, submetida a sinusectomia devido
a rinossinusite cronica, repetindo procedimento aos 63 anos, quando foi enca-
minhada a avaliacao. Inicialmente, feito diagndstico de imunodeficiéncia comum
variavel e iniciada reposi¢ao de imunoglobulina IV. Paciente apresentou melhora
dos quadros infecciosos e, apds melhor avaliacao, foi considerado o diagndstico
de SHIM. Laboratdrio: Leucograma= 5530, neutrdfilos= 1609, IGG=752 (em vi-
géncia de reposicao), IGM=775, IGA=<10, CD4=25,7%(482), CD8=50,9%(956),
CD19=14,1%(270). Discussao: SHIM é uma desordem genética que afeta a
producao e expressao da proteina CD40 da superficie dos Linfécitos T ativados,
crucial na interagéo de linfocitos T e B. Sua auséncia dificulta a conversao de
classe e posterior produgéo de IgA, IgG ou IgE, levando a queda dos niveis
séricos dessas imunoglobulinas e na elevacao de IgM. Sua forma classica é
ligada ao X, porém existem outros defeitos que podem afetar ambos os sexos.
Manifesta-se por infecgdes recorrentes no primeiro ano de vida, principalmente
respiratorias, além de queixas gastrointestinais, neutropenia, linfonodomegalia
e hepatoesplenomegalia. O tratamento € com imunoglobulina. O diagndstico
tardio de defeitos do sistema imune leva a maior numero de infeccoes e inter-
vencgdes terapéuticas, que poderiam ser evitados com a instituicao precoce do
tratamento adequado.

Universidade Federal de Sergipe.
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Sindrome de Wiskott-Aldrich e PLTEID:
fendotipos semelhantes, doencas diferentes

Renata Resstom Dias’, Mayra de Barros Dorna', Bruna Polese Rusig’,
Ana Paula Beltran Moschione Castro!, Annie Mafra Oliveira2, Maria Juliana Rodovalho Doriqui343,
Cristiane J. Nunes-Santos®, Antonio Carlos Pastorino’

A PLTEID (Anormalidades plaquetarias com eosinofilia e doenca inflamatoria
imunomediada) é um erro inato da imunidade recentemente descoberto causado
por mutagdes no gene ARPC1B, com heranga autossémica recessiva. Apresenta
manifestag¢des inflamatdrias e alérgicas com achados clinicos e laboratoriais se-
melhantes a sindrome de Wiskott-Aldrich. Relato de caso: Menina, 2 anos, com
diarreia cronica sanguinolenta de inicio neonatal e baixo ganho pondero-estatural,
além de eczema, infec¢des do trato respiratorio (4 otites, 2 pneumonias), moniliase
oral e Ulceras cutdneas recorrentes. Historia familiar: pais ndo consanguineos, ir-
mao falecido aos 2 meses com manifestagdes semelhantes; tio paterno e primo de
segundo grau falecidos no primeiro ano de vida. Avaliacao laboratorial: eosinofilia
periférica (1.000/mm3), nimero de plaguetas normal com volume plaquetario baixo
(8,3fL-VR 9,4-12,4 fL), IgM normal = 73,6 mg/dL, com aumento de IgG, IgA e
IgE (IgG = 1114 mg/dL; IgA = 517 mg/dL e IgE = 1141Ul/mL). Imunofenotipagem
de linfécitos: discreta linfopenia T CD4+ e CD8+ (T CD4+ = 1020/mm?3 - VR
1300-3400/mm3 e TCD8+ = 429/mm3 - VR 620-200/mm3) com diminuicdo da
propor¢ao de células T naive (15,1% CD3+CD4+CD45RA+ - VR = 63-91% e 30%
CD3+CD8+CD45RA+ - VR = 71-98%) e aumento percentual de células T duplo
negativas (8%). Linfocitos B e NK com numero normal. Exoma: variante patogénica
em heterozigose composta no gene ARPC1B (c.763_764del: p.[Asp255GInfs*18]
e ¢.64+1G > A) associada com PLTEID. Demonstrada reducao da expressao
da proteina ARPC1B por Western Blot. Em uso de mesalazina e profilaxia com
sulfametoxazol-trimetropim, fluconazol e imunoglobulina intravenosa enquanto
aguarda o transplante de células-tronco hematopoiéticas. Caracteristicas feno-
tipicas e laboratoriais ndo sao suficientes para diagndsticos assertivos. O relato
de uma doenca nova e rara enfatiza a importancia da busca por um diagnéstico
genético em pacientes com apresentacées complexas.

1. Instituto da Crianca e do Adolescente do Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina da Universidade de Sao Paulo. /

2. Departamento de Pediatria da Universidade Federal do Maranh&o. / 3. Maternidade de Alta Complexidade do Maranh&o - Hospital
Infantil Dr. Juvéncio Mattos / 4. Hospital Sao Domingos. / 5. Hospital da Crianga Dr. Odorico Amaral de Mattos / 6. Immunology
Service, Departament of Laboratory Medicine, NIH Clinical Center, National Institutes of Health (NIH), Bethesda, MD, EUA.
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STAT1-GOF: protecao na COVID-19?

Lara Novaes Teixeira, Luana Cézar Melquiades de Medeiros, Maria Gabriela Viana de Sa,
Luiza Salvador Schmid, Rafaela Rola Leite Guimaraes, Mariana de Gouveia Pereira Pimentel,
Ligia Maria de Oliveira Machado, Maria Candida Rizzo, Carolina Sanchez Aranda, Dirceu Solé

Justificativa: A COVID-19 alastrou-se por quase todos os paises, sendo o
Brasil um dos mais afetados. Importante linha de defesa imunolégica contra
virus séo IFN-o/B. Em pacientes com mutagées no STAT e ganho de fungéao,
ha aumento na producéo dessas citocinas. O presente trabalho relata o caso
de um paciente com STAT1-GOF infectado pelo SARS-CoV-2. Relato de caso:
Paciente masculino, 11 anos, portador de Diabetes Mellitus 1, diarreia crénica,
celulites recorrentes, pneumonias de repeticdo, candidiase mucocutanea e
esofagiana, artralgia, baixo ganho ponderoestatural e hepatomegalia desde os
3 anos. Apresentou histoplasmose disseminada aos 5, necessitando de enu-
cleacao de globo ocular. Com sequenciamento completo do exoma, diagnos-
ticado com STAT1-GOF. Devido as diversas internagdes por quadro pulmonar,
presenca persistente de atelectasia e extensas bronquiectasias cilindricas em
apice de pulmao direito em exames, optado por lobectomia de lobo superior
direito. Durante pandemia pelo SARS-CoV-2, paciente se queixou de dispneia
e dor toracica, sem outros sintomas. Foi internado com auséncia de critérios
para insuficiéncia respiratdria. Sorologias IgM e IgG, RT-PCR, para coronavirus
positivos. Fez uso de Salbutamol Prednisolona, Azitromicina e Levofloxacino.
Com 13 dias do inicio dos sintomas, ainda mantinha swab nasofaringeo positivo,
negativando com 16 dias. Em todo o periodo que esteve no hospital, ficou em
ar ambiente. Discussao: O novo coronavirus, por ser RNA fita simples, ativa os
TLR 7,8 € 9, que engajam o MyD88, levando a producao de IFN o/p, e conse-
quente diferenciagcéo dos linfocitos T CD8+, e a ativagéo do complexo NFKB, com
producao de citocinas inflamatdrias. Os pacientes com STAT1-GOF aumentam
a fosforilagéo de STAT1 por prejudicar a desfosforilagéo nuclear e aumentam a
producao de citocinas como IFN o/, IFN-y. Assim, tem-se a hipdtese de que,
apesar do desarranjo genético, eles podem apresentar certo grau de protecao
para evolugdo da COVID-19.

Universidade Federal de Sao Paulo.
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STAT1 ganho de funcao: série de casos

Rafael Pimentel Saldanha, Lara Novaes Teixeira, Fernanda Pires Cecchetti Vaz,
Luiza Salvador Schmid, Rafael Rola Leite Guimaraes, Ligia Maria de Oliveira Machado,
Mariana de Gouveia Pereira Pimentel, Maria Candida Rizzo, Carolina Sanchez Aranda, Dirceu Solé

Justificativa: Relatamos trés casos de pacientes com histéria de pneumonias e
infeccdes fungicas graves e de repeticao. Foi evidenciado que ambos possuem
variante patogénica no gene STAT1, com provavel ganho de fungcao (GOF).
Relato de caso: O primeiro caso trata-se de escolar, 8 anos, feminina com
histéria de candidiase mucocuténea de repeticao desde os 9 meses de idade
e resistente ao tratamento com antifungicos tdpicos e sistémicos. Nao havia
histdria de infecgao do trato respiratério. O sequenciamento completo do exoma
(SCE) revelou variante patogénica chr2: 191.854.381 C>T, p.Glu353Lys no gene
STAT1. O segundo remete ao seu pai, 48 anos, mesma mutacao, com histéria de
criptococose grave aos 19 anos sem novos sintomas. O terceiro caso refere-se a
um escolar, com 10 anos, masculino, portador de diabetes mellitus tipo 1 (DM1),
diarreia crénica e oligoartrite desde os 3 anos. Histdria de internagdes recorren-
tes devido pneumonias e celulites com necessidade de antibiético venoso. Aos
5 anos, apresentou histoplasmose disseminada (pulmonar, ganglionar e ocular)
com necessidade de enucleagéo ocular esquerda e lobectomia a direita, com
diminui¢éo da frequéncia de pneumonias. Realizado SCE sendo evidenciada a
variante ¢.1675G>C no gene STAT1. Discussao: As mutag¢des no gene STAT1
levam a uma expressado exagerada de diferentes citocinas com inteferons e
diminuicdo das IL6 e IL17, o que pode explicar o aumento da suscetibilidade
as infecgdes bacterianas e fungicas. Ademais, o transdutor de sinal e ativador
de transcricdo 1 (STAT1) funciona como um checkpoint imunoldgico, podendo
afetar a regulagéo de diferentes sistemas ocasionando autoimunidades e malig-
nidades. Ainda s&o necessarios muitos estudos para a compreensao da relagao
fendtipo-gendtipo dessa doenga, em especial pela variabilidade fenotipica vista
até o momento.

Universidade Federal de Sao Paulo.
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Terapia de reposicao de imunoglobulina humana
intravenosa versus subcutanea em pacientes com
imunodeficiéncia primaria: estudo comparativo em

hospital pediatrico terciario

Vanessa Alvares Teixeira, Lara Arrais Chaves Cronemberger, Claudia Franca Cavalcante Valente,
Camila Teles Machado Pereira, Fabiola Scancetti Tavares, Karina Mescouto Melo

Justificativa: A reposicao de imunoglobulina (Ig) humana por via intravenosa
(IglV) ou subcutanea (IgSC) consiste no tratamento classico da maioria das
imunodeficiéncias primarias (IDP). Estudos comparando as duas formula¢des
no tratamento de pacientes pediatricos com IDP sdo escassos no Brasil. Assim
este estudo tem como objetivo avaliar o perfil clinico de cada grupo. Método:
Estudo observacional, transversal e analitico de pacientes pediatricos com
diagndstico de IDP atendidos em hospital pediatrico terciario em Brasilia-DF
em terapia de reposicao regular IglV e IgSC. Andlise estatistica pelo programa
IBM SPSS utilizando os testes U de Mann-Whitney e Qui-quadrado de Pearson.
Resultados: De outubro/2019 a margo/2020 foram estudados 54 pacientes,
sendo 46 em uso de IGIV (85,2%) e 8 de IGSC (14,8%). A mediana de idade foi
de 8,5 anos e 3,0 anos entre os grupos IGIV e IGSC, respectivamente (p 0,040),
sendo a maioria do género masculino, 60,9% no grupo IGIV e 87,5% no grupo
IGSC. Foram realizadas no total 257 infusdes em unidade de terapia endove-
nosa (UTE), sendo 210 no grupo IGIV (81,7%) e 47 no grupo IGSC (18,3%). A
mediana do numero de infusdes foi: IGIV (5,0) e IGSC (6,5) (p 0,037). A mediana
do tempo em UTE/infusao (horas) foi: IGIV (6,1) e IGSC (3,46) (p < 0,001). As
medianas do tempo total de permanéncia em UTE (horas) foram: IGIV (27,5) e
IGSC (21,75) (p 0,079). Doze (22,23%) pacientes apresentaram reacoes adver-
sas consideradas leves durante a infusdo de imunoglobulina sendo 11 do grupo
IGIV (91,7%) e 1 do grupo IGSC (8,3%) (p 0,884) €, 21 pacientes apresentaram
infeccao e/ou internacao no periodo do estudo, 17 do grupo IGIV (81%) e 4 do
grupo IGSC (19%) (p 0,633). Conclusoes: Nosso estudo demonstra que: o
tempo de permanéncia em UTE é maior no grupo IGIV quando comparado ao
grupo IGSC, mesmo com maior numero de infusdes no grupo IGSC; ndo houve
diferenca entre numero de internacoes, infec¢oes e reacao adversa imediata a
infusdo entre ambos os grupos.

Hospital da Crianca de Brasilia José Alencar.
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Tuberculose intratoracica
forma pseudotumoral e 6ssea como manifestacao
de doenca granulomatosa crénica

Priscilla Filippo Alvim de Minas Santos', Eduardo Costa de Freitas Silva',
Fernanda Pinto Mariz2, Gabriela Andrade Coelho Dias', Fabio Chigres Kuschnir,
Claudia Renata Rezende Penna2?, Claudete Araujo Cardoso?, Antonio Condino-Neto*

Justificativa: A doencga granulomatosa crénica (DCG) é um erro inato da imu-
nidade, que envolve defeitos nas células fagociticas e pode se manifestar como
infecgOes graves e até letais. A manifestagéo de tuberculose intratoracica na
forma pseudotumoral e 6ssea é incomum. Relato do caso: Menino, 12 meses
foi encaminhado para investigagdo imunoldgica com histéria de tuberculose
intratoracica, na forma pseudotumoral e éssea, quadro este iniciado no perio-
do neonatal ap6s vacinagao para BCG. Na ocasido foram iniciados isoniazida,
rifampicina e pirazinamida com regresséo do pseudotumor e com remissao
completa do quadro ésseo. Aos 10 meses foi internado durante 3 dias com
pneumonia, tendo recebido cefuroxima por 10 dias. Apds 45 dias, foi internado
com pneumonia, com PCR positivo para COVID-19. A sorologia para HIV | e |l
veio negativa. Hemograma evidenciou anemia, sorologia vacinal para sarampo e
caxumba vieram IgG positivas. Perfil linfocitario, complemento, imunoglobulinas
e sublclasses de IgG vieram normais. O resultado do DHR foi alterado, iniciada
profilaxia com sulfametoxazol-trimetroprima e itraconazol com boa evolugéo
clinica. Discussao: A maioria dos pacientes com DGC apresenta infeccoes
graves e desde o primeiro ano de vida. O paciente apresentou tuberculose
intratoracica, forma pseudotumoral e 6ssea no periodo neonatal, uma forma
incomum de apresentacao clinica. Evoluiu com duas pneumonias, sendo uma
confirmada por COVID-19. Apds a instituicao da antibioticoprofilaxia e inicio do
itraconazol, o paciente manteve-se estavel clinicamente. E fundamental que o
diagndstico seja instituido o mais precocemente possivel, a fim de instituir as
orientagdes aos familiares e tratamento adequado, reduzindo assim complica-
¢oes infecciosas e melhorando progndstico.
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2. Universidade Federal do Rio de Janeiro.
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Uso de imunoglobulina subcutanea
em pacientes com defeito
predominantemente de anticorpos

Leticia Leme Resende, Willy Peinado Castro, Carolina Peterle Santana Vaccari, Aline Niero de Carvalho,
Karina Michelin Andreassa, Naiana Quadros Rodrigues de Almeida, Daniele Almeida Pontarolli,
Maine Luellah Demaret Bardou, Marina Teixeira Henriques, Anete Sevciovic Grumach

Justificativa: As deficiéncias predominantemente de anticorpos sao as mais
frequentes dentre os Erros Inatos da Imunidade. A administragéo de imunoglo-
bulina intravenosa (IG1V) ou subcuténea (IGSC) é a base do tratamento e reduz
a morbimortalidade dos pacientes. A via subcutanea foi introduzida ha poucos
anos no Brasil e tem sido uma opg¢ao com poucas reag¢des adversas sistémicas.
O objetivo deste estudo € avaliar a aplicagéo de imunoglobulina subcutanea em
defeitos de anticorpos. Métodos: Estudo descritivo retrospectivo com analise de
prontuarios de pacientes com deficiéncia predominante de anticorpos, atendidos
em Ambulatério de Imunologia. Foram avaliados caracteristicas clinico-labora-
toriais, diagndsticos, tempo de tratamento com IGIV e IGSC, niveis séricos de
imunoglobulina (IgG), formas de transicao e efeitos adversos apds a troca da
via de infusdo. Resultados: Foram incluidos 13 pacientes (9F: 4M), mediana
de idade ao iniciar tratamento com imunoglobulina foi de 4 anos e 3 meses. Os
defeitos de anticorpos foram: Imunodeficiéncia Comum Variavel (4), Deficiéncia
de NEMO (1), Imunodeficiéncia Combinada Grave (2), Sindrome Di George (1).
Onze pacientes fizeram a transicao de IGIV para IGSC e a mediana de tempo de
IGIV foi de 8 meses. As indicagbes da IGSC foram: evento adverso por IGIV (2),
neuropatia com dificuldade de transporte (2), crianga (2), dificil acesso venoso
(4), dificuldade em manter niveis séricos (3). A dose de IGIV foi mantida na troca
para IGSC em 8/13, aumentada em 4 e reduzida em um paciente. Foi utilizada a
IGSC 20% e a IGSC com hialuronidase em 8 e 5, respectivamente. Os eventos
adversos foram: hiperemia local (3) e dor a aplicacao (1). Conclusées: A IGSC
mostrou-se uma boa opg¢éo para reposi¢ao de IgG. A inclusdo de IGSC como
forma inicial de infusdo pode ser utilizada, a dose deve ser ajustada individu-
almente e pode ser necessario seu aumento. Os eventos adversos com IGSC
observados foram locais, permitindo sua infusao na residéncia.
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