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Fotofobia e eritema ocular:
uma nova apresentacao da displasia
imuno-6ssea de Schimke (SIOD). Relato de caso

Maria F. Abalem, Nilson Becker2, Natasha R. Ferraroni3, Anete S. Grumach*

Introducao: A displasia imuno-6ssea de Schimke € uma doenca autossGmica re-
cessiva multissistémica com uma incidéncia estimada de 1:1.000.000 a 1:3.000.000.
Caracteriza-se por deficit de crescimento (identificada in Utero nos pacientes na
forma grave), displasia espdndilo epifisaria, lordose, baixa estatura desproporcional,
dismorfismo facial, microcefalia e disturbios cognitivos. Podem ocorrer maculas hi-
perpigmentadas na pele e glomeruloesclerose. Na imunidade, observa-se prejuizo
da célula T, podendo manifestar-se como imunodeficiéncia combinada grave. Relato
de caso: Menino de 22 meses de idade, primeiro filho de casal nao consanguineo,
encaminhado para avaliagcao devido a fotofobia acentuada desde o nascimento e
retardo do crescimento. Nasceu de parto cesareo, apos 32 6/7 semanas de gesta-
¢ao, por diminuicao do liquido amnidtico, com 1560 g e 38 cm. Permaneceu na UTI
por 24 dias, tendo alta com 2040 g e 42 cm. Evoluiu com retardo do crescimento
ap6s um ano de idade, sem evidéncia de alteragdes hormonais. Houve persisténcia
do quadro ocular com intensa fotofobia, eritema da conjuntiva bulbar e tarsal, as-
sociado a alongamento dos cilios, sugestivo de conjuntivite alérgica. Considerando
0 quadro ocular atipico para idade, aliado ao retardo do crescimento, foi solicitado
EXOMA. Identificou-se homozigose em SMARCAL1 ¢.863-2A>G, compativel com
o diagnostico de SIOD. Realizada a avaliagao imunoldgica que verificou linfopenia
1420 céls/mm3; IgM=78 mg/dL (p25), IgG 596 (p10-50), IgA 39 (p25-50); CD19:
41,7%; CD3: 346 (< p10), CD4:167 (< p10), CD8:173 (< p10), CD8+45R0O+ 33
(63-390), CD8+CD4RA+ 140 (270,2-1062,4). Discussao: A SIOD é uma doenca
rara, com quadro imunoldgico grave, evolutivo que resulta em glomeruloesclerose
segmentar e focal cortico-resistente evoluindo para doenga renal terminal. A con-
juntivite alérgica grave e precoce associada ao déficit de crescimento representou
um sinal de alerta para a investigagcao imunoldgica.
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Impacto substancial da pandemia de COVID-19
no diagndstico de pacientes com AIDS
em Alagoas

Arlei Rodrigues Gama', Beatriz Ferreira Couto’, Fldvia Menezes Almeida’,
Aline Dalarme Gomes Galvao', Sara Maria Da Cruz Lima', Gabriela Almeida Bralio'

Obijetivo: Avaliar o impacto da pandemia de COVID-19 na quantificagéo de pacien-
tes diagnosticados com AIDS entre os anos de 2017 a 2021 em Alagoas. Métodos:
Trata-se de um estudo de coorte, com abordagem quantitativa e observacional,
realizado por meio da andlise de informacgdes coletadas do Sistema de Informacao
e Agravos de Notificagdo (SINAN), disponiveis na plataforma do Departamento
de Informética do Sistema Unico de Satide (DATASUS), para a avaliagdo epide-
mioldgica de casos incidentes de AIDS no periodo de 2017 a 2021 no estado de
Alagoas. Foram coletadas informagdes de acordo com a filtragem por faixa etéria,
sexo, etnia, escolaridade, ano de diagndstico e ano de notificagdo, municipio de
residéncia e a categoria de exposi¢éo hierarquizada: homossexual, bissexual, he-
terossexual, hemofilico, transfuséo, acidente com material biolégico e transmissao
vertical. Resultados: Durante o periodo analisado foram notificados 1917 novos
casos de AIDS no estado, sendo esses numeros distribuidos dessa forma: 2017,
442 novas notificacdes; 2018, 445;2019, 347;2020; 334, 2021, 349. O ano de 2020
apresentou uma diminuicao de 18,76% em relagcdo a média de notificacdo anual
dos 3 ultimos anos. Em 2021, apesar do aumento em relacdo ao ano anterior,
houve um decréscimo substancial de 15,15% de novos casos em comparagao a
média anual dos anos de 2017, 2018 e 2019. A faixa etaria mais acometida foi a de
25-29 anos, totalizando 14,60% dos casos. Em relacdo a categoria de exposi¢ao,
os relacionamentos heterossexuais dominaram com 43,18% das formas de con-
taminacgéo. Conclusao: O impacto da pandemia de COVID-19 foi significativo no
diagndstico da AIDS. Restricdes de mobilidade, interrupcao de servigos de saude
e redirecionamento de recursos resultaram em quedas na realizag&o de testes de
HIV e ndo acesso aos servigos de prevencgéo e tratamento no estado de Alagoas.
Isso levou a atrasos nos diagnoésticos, aumentando o risco de transmissao e do
desenvolvimento natural da doenca.
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Sindrome de
fosfoinositideo 3-quinase-delta ativada —
Mutacao PIK3CD e reacao a BCG

Cecilia Olivera Robalino’, Shirley Yajaira Cerinza Vila',
Maine Bardou', Marina Henriques Teixeira', Anete Sevciovic Grumach'

Introducao: A sindrome PI3 quinase delta ativada (APDS) é um erro inato da
imunidade (Ell), com heranga autossdmica dominante, de inicio na infancia. Sao
identificadas mutacdes heterozigéticas de ganho de fungéo (GOF) em PIK3C, que
codifica a subunidade catalitica p110d do fosfoinositideo 3-quinase d (PIK3Kd),
resultando em desregulacéo imunoldgica. Embora tenham sido relatados mais de
285 casos, as apresentagdes clinicas podem variar de infecgdes graves e/ou linfo-
proliferacdo em faixa etaria precoce a um paciente adulto assintomatico. Relato de
caso: Paciente do sexo masculino, parto cesarea por pré-eclampsia, a termo, sem
consanguinidade dos pais. Recebeu BCG e foi hospitalizado com um més de vida
por reacgao vacinal, febre e bicitopenia (Hb: 5.6g/dl, plaquetas:38000/mm3). Com 1
ano e 21 dias de vida apresentou febre persistente, hepatoesplenomegalia, linfo-
nodomegalia cervical importante e persisténcia de bicitopenia. Em nova internacao
foi diagnosticado com infec¢@o grave por Epstein-Barr virus e Citomegalovirus e
apos alta, encaminhado para avaliagdo imunoldgica. Posteriormente, desenvolveu
amigdalites de repeticdo com lesdo ulcero necrotica, otites médias agudas supu-
radas (3); diarreia aguda com desidratacao grave; colite por Clostridium difficille
e multiplas imagens nodulares esplénicas. Os exames imunoldgicos mostraram:
IgA = 1,7 mg/dL (p < 3), IgG= 1077 mg/dL, IgM = 183 mg/dL, CD19 = 574/uL,
TCDS3 = 1417/ul, TCD4 = 307/uL, NK= 690/uL, DHL = 285 U/L, VHS = 110 mm/h,
glicose-6-fosfato desidrogenase (G6PD) = 2,8 U/gHb. Realizado genoma, eviden-
ciando a mutacao heterozigética no gene PIK3CD (c.3061G>A), confirmando o
diagnostico de sindrome PI3 quinase ativada (APDS). Conclusao: A apresentacao
clinica deste paciente sugeriu a pesquisa do erro inato da imunidade, entretanto, o
estudo genético-molecular foi necessario para o diagndstico. O uso de inibidores
seletivos de PI3Kd pode ser indicado em casos como deste paciente.
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Variantes no gene PRF1 e diversidade
de espectro clinico — Relato de dois irmaos

Daiane Andrion Venturin', Maria Carolina Guimaraes Albertinil,
Larissa Lima Henriques', Samara Vilela da Mata Nunes', Ana Carolina Taveira Engler Raiz Coelho',
Marcos Tadeu Nolasco da Silva', Adriana Gut Lopes Ricetto', Maria Marluce dos Santos Vilela',
Fernando Guimaraes’, Paulo Cesar Martins Alves'

Introducao: As células natural killer (NK) atuam na imunidade inata com liberacao
de granulos citotoxicos. Tal mecanismo permite a eliminacao de células infecta-
das e tumorais. Variantes no gene da perforina podem reduzir a funcionalidade
das células NK. Relato de casos: Caso 1: Lactente masculino, a partir dos 3
meses de idade com febre recorrente, esplenomegalia e pancitopenias. Pais nao
consanguineos. Mielograma normal, imunofenotipagem T+B-NK+. Aos 5 meses,
com quadro sugestivo de encefalomielite disseminada aguda (ADEM), indicada
imunossupressao com prednisolona e sirolimus. Na evolugao preencheu critérios
para linfohistiocitose hemofagocitica (HLH), por febre, citopenias, esplenomegalia,
triglicérides elevados, fibrinogénio baixo e ferritina elevada. Evoluiu com sequelas
neuroldgicas. Sequenciamento de exoma detectou duas variantes em heterozigose
composta no gene PRF1, uma patogénica e outra de significado incerto, e variante
de significado incerto em CASP10. Faleceu com 18 meses por sepse. Caso 2: Pré-
escolar masculino, 3 anos e 10 meses, em acompanhamento devido a histéria do
irmao (caso 1). Sequenciamento de exoma detectou também variantes em PRF1
(patogénica) e CASP10 (significado incerto), ambas em heterozigose. Na evolugao,
apresentou episédios Unicos de gastroenterite infecciosa, dengue e pneumonia,
sem complicagbes. Avaliagdo imunoldgica basica normal. Imunofenotipagem
T+B+NK+. Ensaio funcional de NK com reducao de atividade citotéxica, expresséo
de perforina e CD107A em linfécitos do paciente e de seu pai. Atualmente com
desenvolvimento adequado, sem infec¢des graves, em acompanhamento ambu-
latorial. Discussao: As alteracdes funcionais na atividade de NK do paciente e
do pai geram preocupacao, devido ao histérico de HLH. Destaca-se a presenca
de tais alteracdes em heterozigose, em uma sindrome de heranca autossémica
recessiva. Ressaltamos a importancia do acompanhamento desses pacientes para
o planejamento de intervengdes oportunas.
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Existem alteracoes numéricas de linfocitos B
e das imunoglobulinas em adultos cardiopatas
que necessitaram de timectomia?

Debora Linhares Rodrigues’, José Roberto Mendes Pegler?,
Emily Oliveira Silva2, Patricia Palmeira Daenekas Jorge?,
Andréia Cristiane Rangel Santos2, Thais Costa Lima Moura', Beni Morgenstern?,
Mayra Barros Dorna', Ana Paula Beltran Moschione Castro!, Antonio Carlos Pastorino!

Introducao: O timo é um 6rgao linfoide primario fundamental para o desenvolvi-
mento de linfécitos T, e auxilia a producao de anticorpos pelos linfocitos B. Pacientes
com cardiopatia congénita usualmente realizam timectomia parcial ou total quando
realizam correcao cirurgica. O objetivo deste estudo foi avaliar o numero dos linfo-
citos B nos pacientes cardiopatas timectomizados. Metodologia: Convocamos 18
pacientes adultos cardiopatas congénitos (transposicao de grandes vasos e dupla
via de saida do VD) que realizaram cirurgia nos primeiros meses de vida (T) e 18
pacientes adultos saudaveis (C). Analisamos os niveis séricos de imunoglobulinas e
imunofenotipagem de linfécitos B (CD 19). Os valores dos dois grupos sao apresen-
tados em média (xDP) ou mediana (interquartil [IQ]) e foram comparados com o uso
do teste tde Student e/ou teste de Mann-Whitney. Resultados: A média de idade
do grupo T (66% M) foi 29 anos e a média de idade na cirurgia foi de 2 meses. No
grupo C (61% M) a média de idade foi 29 anos. As médias/medianas dos niveis de
Imunoglobulina (mg/dL) foram:1gG = 1291 (= 24) (T) e 1282 (+280) (C) (p = 0,92),
IgA = 226 (+101) (T) e 224 (+68) (C) (p = 0,94), IgM = 111 [IQ 85-164] (T) e 81
[1Q 61-126] (C) (p = 0,10),e IgE (UI/mL) = 61 [IQ 28-131](T) e 28 [IQ 16-114] (C)
(p = 0,25). Os linfécitos totais foram: 1890/mm3 (x467) (T) e 2242/mm3 (x450) (C)
(p =0,027). Os valores da imunofenotipagem de linfocitos B (células/uL) foram: total
(CD19+) 259 (£111) (T) e 271 (x108) (C) (p = 0,73); LB naive (CD19+CD27-) 184
(x77) (T) e 187 (x76) (C) (p = 0,89); LB memoria (CD19+CD27+) 74 (x39) (T) e 84
(x43) (C) (p =0,51), ndao havendo diferenca estatistica entre os grupos em relacao
aos linfécitos B. Conclusao: Apesar de relatos na literatura demonstrarem altera-
¢des no compartimento do linfécito T nos pacientes cardiopatas timectomizados,
nao houve diferenca no perfil de linfocitos B e imunoglobulinas nestes pacientes
em comparacao com adultos saudaveis.

1. Instituto da Crianca - Unidade de Alergia e Imunologia - USP/SP - Sao Paulo, SP, Brasil.
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Imunodeficiéncia combinada grave:
relato de caso

Diego Ferreira Leis', Sarah Barroso Passos’, Carolina Rocha Zalewska Simoes?,
Maria da Conceicao Santos Menezes', Patricia Cristina Loureiro Dionigi’,
Luis Fernando Bacarini Leite!, Wilma Carvalho Neves Forte!

Justificativa: A imunodeficiéncia combinada grave (SCID) é um Erro Inato da
Imunidade (Ell) em que ha diminui¢do de linfocitos T, podendo acometer células B
e NK. Relato do caso: O presente estudo relata caso de crianga com diagnéstico
de SCID aos trés meses de idade. A paciente é uma crianga do sexo feminino, com
triagem neonatal ndo ampliada de resultado normal. Apresentava historia de lesées
em palpebras desde os 20 dias de vida. As lesdes evoluiram para descamagéo e
crostas em face e tronco. Desde os 20 dias apresentou varias infec¢des bacteria-
nas, necessitando de internagdes. Aos trés meses, durante internacao em UTI de
hospital universitario, evoluiu com sepse e instabilidade hemodinamica, recebendo
escalonamento de antibidticos e drogas vasoativas. Foi feita entdo hipdtese de
Ell e solicitados exames que se mostraram normais para a faixa etaria - IgA, IgM,
IgE, NBT, células NK, C3, C4, CH50; diminuidos para - IgG, CD19, CD3, CD4 e
CD8. Foram entao solicitados CD19 e CD3 naives, mostrando valores diminuidos.
ApOds a observacao da diminuicdo de T e B naives recebeu diagndstico de SCID,
iniciando-se profilaxia com sulfametoxazol/trimetoprim, itraconazol e reposicao de
imunoglobulina humana. A analise de compatibilidade HLA entre crianca, pai/méae
mostrou compatibilidade entre pai e criancga. Foi entdo programado transplante de
células-tronco para 0 momento em que fosse erradicado o processo a infeccioso.
Entretanto, a paciente apresentou pouca resposta ao tratamento para sepse, além
de diversas instabilidades hemodinamicas, evoluindo para 6bito aos sete meses de
vida. Concluséo: O diagndéstico de SCID da paciente s¢ foi feito aos trés meses,
com presenca de infeccao e apds observacao de T e B naives diminuidos, ou seja,
oriundos da crianca. Para bom prognéstico de SCID é fundamental o diagndstico
precoce deste Ell e transplante de células-tronco o mais precoce possivel. O pre-
sente relato mostra a necessidade da triagem neonatal ampliada para todos os
recém-nascidos.

1. Santa Casa de Misericérdia de Sao Paulo - Sdo Paulo, SP, Brasil.
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Deficiéncia de glicose-6-fosfato-desidrogenase (G6PD)
como diagnodstico diferencial de
doenca granulomatosa crénica: um relato de caso

Renata Gomes Oliveira', Gabriela Chiquete', Gabriella Lopes Rezende', Soraya Regina Abu Jamra',
Persio Roxo-Junior!, Laura Cardoso Brentini', Ana Claudia Rossini Clementino’, Lais Fukuda Cuoghil,
Nathalia Ventura Stefli', Stephanie Zago Geraldino!

Introducao: A glicose-6-fosfato desidrogenase (G6PD) é uma enzima limitante da
via das pentoses que modula a homeostase celular por meio da regeneragéo do
NADPH. Células deficientes em G6PD tém capacidade reduzida de induzir a res-
posta imune inata, aumentando a suscetibilidade do hospedeiro a infecgdes. Relato
de caso: Menino, cinco meses, pré-termo tardio, pré-natal adequado. Apresentou
ictericia com necessidade de fototerapia, hipoglicemia e sepse neonatal precoce.
Teste de triagem neonatal basico sem alteracdes. Aos dois meses de vida, apre-
sentou sindrome respiratdria aguda grave, com necessidade de intubagao, evo-
luindo com pneumonia bacteriana, lesdo renal aguda, sepse associada a cateter
e hipertensao arterial. Aos cinco meses de vida apresentou pneumonia, tratada
por dez dias ambulatorialmente. Antecedentes familiares: pais higidos; irmao de
trés anos com deficiéncia de G6PD, sem manifestagbes clinicas; mae teve duas
perdas gestacionais, com cinco e 13 semanas. Vacinacao em dia até terceiro més,
sem reagdes graves. Exame fisico: presenga de diversas lesées pustulosas em
membros inferiores, regido inguinal, pescogo e nuca, sem outros achados. Prescrita
mupirocina tépica por dez dias. Retornou dois meses apds com piora nas lesdes de
pele, disseminadas, com necessidade de tratamento sistémico por 14 dias. Exames
laboratoriais: hemograma: HB 10,3 HT 33 leucécitos 4300 (segmentados 2800/
eosindfilos 0/linfécitos 1300) plaquetas 407.000; dosagem de imunoglobulinas: IgG
605, IgM 99, IgA 38, IgE total 493; teste do NBT 44% (controle: 81%); geracéo de
ROS normal (método: oxidagdo sonda CM-H2DCFDA); teste qualitativo de G6PD
deficiente. Discussao: A deficiéncia de G6PD é um diagndstico diferencial da
doenca granulomatosa crénica, geralmente cursando com quadro mais brando e
testes funcionais de fagdcitos normais. Apresenta heranca recessiva, ligada ao X,
ressaltando a importancia da histéria familiar para o diagnéstico e tratamento.

1. Diviséo de Alergia e Imunologia Pediatrica, FMRP-USP - Ribeirao Preto, SP, Brasil.
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Transplante de células-tronco hematopoiéticas
para defeitos combinados de células T e B
associados a manifestacoes sindromicas:

uma solucao definitiva sempre?

Gabriela Diogo?, Isabela Teixeira', Luiza Furtado', Yasmin Peres', Laura Santos',
Evandro Prado', Maria Fernanda Melo Motta', Ekaterini Goudouris'!, Fernanda Pinto Mariz!, Camila Lira?

Introducao: Sindrome de LIG4 é uma condicao clinica rara, autossémica reces-
siva, que se apresenta com microcefalia, retardo no crescimento, dismorfismos
faciais, imunodeficiéncia, pancitopenia e predisposicao a malignidade. Relato
de caso: Menina, 7 anos, iniciou aos 2 anos de idade com pneumonias graves
de repeticdo, com necessidade de internagdo em CTI, além de baixa estatura.
Apresentava agamaglobulinemia e linfopenia B, tendo iniciado reposicao de imu-
noglobulina humana (lg), logo apés a internagdo, com bom controle dos quadros
infecciosos. Evoluiu, em pouco mais de dois anos, com linfopenia T e NK normal.
Nao apresentava infeccbes caracteristicas de defeito celular. Foi feito o diagndstico
de imunodeficiéncia combinada de células T e B: T-B-NK+. O sequenciamento com-
pleto do exoma evidenciou mutacdes em heterozigose (provavelmente) composta
no gene LIG-4: uma delas patogénica e outra VUS. Evoluiu com pancitopenia sem
repercussoes clinicas enquanto aguardava transplante de medula éssea (TMO),
que foi realizado em setembro de 2022 (6 anos de idade). TMO foi bem-sucedido,
sem intercorréncias relevantes, e a paciente foi liberada em +100 dias, sem ne-
cessidade de reposicao de lg. Seis meses apods o transplante, a paciente evoluiu
com marcha ataxica e tremores de extremidades com piora progressiva € lenta.
Ressonéancia magnética de cranio evidenciou redugao volumétrica cerebelar, com
aspecto inespecifico, podendo estar relacionado a processo inflamatério/infeccioso
pregresso ou, possivelmente, evolugdo da doenca de base. Discussao: Paciente
com imunodeficiéncia combinada T e B associada a baixa estatura, provavelmente
por mutacdo em LIG4 em heterozigose composta, apresentou quadro de ataxia
cerebelar subaguda ap6s TMO bem-sucedido. Nao ha descricdo desse quadro
clinico associado a mutacao de L/G4 até o momento. A possibilidade de sequela
de infecgcao por JC ou BK virus ainda nao foi descartada, apesar do quadro clinico/
radiolégico ndo ser caracteristico.

1. IPPMG/UFRJ - Rio de Janeiro, RJ, Brasil.
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Relato de caso:
alteracoes imunoldgicas na sindrome
cardio-facio-cutanea — Doenca rara

Helimara Costa Gdées', Catarina Goes Bezerra?

Introducéo: sindrome cardio-facio-cutanea(CFC): congénita e rara (cerca 1/800.000
a 1.000.000/hab). Alteragbes: craniofacial, cardiaca, ectodérmica, gastrointestinal e
neurocognitiva. Genes: BRAF, MEK1(MAP2K1), MEK2 (MAP2K2), KRAS e YWHAZ.
MEK1 ou MEK2:10 a 15%. Rasopatia. Relato do caso: H.G.S.P,, 4 anos e 6 meses,
prematura, Apgar 9/10. Aos 11 dias de vida: pneumonia e onfalite. Ap6s vancomicina:
eritrodermia difusa descamativa e laminar. EF: macrocefalia, fontanela anterior am-
pla, facies tipica (dismorfismo), hipertelorismo, mucosite oral, base de pescoco larga,
implantagédo baixa de orelhas, hipotonia muscular difusa, estridor laringeo, pectus
escavatum, sopro cardiaco (foco pulmonar), abdome globoso/flacido/ sem viscerome-
galias, xerose, eritrodermia difusa, descamacao ictiosiforme, manchas café-com-leite,
auséncia de pelos em sombrancelhas, hiperqueratose folicular, nevos melanociticos,
uleritema ofriogenes. Infec¢des: onfalite, pneumonias (03), otites (05), sinusopatias
(05), foliculites/impetigo (04), celulite (01). Abr/2019: LB1068(P50); NK433(P10P50);
CD31888 (< P10); CD41262 (P50P90); CD8650 (P50P90); CD4/CD8:1,9; IgG/IgA/IgM/
Subclasses de IgG: normais / IgE: 44; TREK: 87; KREK: 331; Histopatoldgico cutaneo:
ictiose; Ecocardiograma: ClA/estenose valvar pulmonar bilateral e hipertensao pulmo-
nar leve; Cariotipo: 46XX, inv(9) (p12g13). Jan/2020: Exoma-Gene MAP2K2-Sindrome
CFC-4-OMIM:615280/ORPHANET 1340, heterozigota, autossémica dominante, cro-
mossomo 19p13; IGA:13 (<P3); IGG: 611 (P3-P10); IGM:21 < P3) IGE: 8;18/05/23:
Nao imune: pneumo, Varicela/lhaemophilus, influenza B. 11/07/23: imunofenotipa-
gem: redugdo de células T de memdria auxiliares (CD4+CD45R0O+) e citotdxicas
(CD8+CD45R0+) e reducao de células B de memodria “switched” (CD27+/IgM-/IgD-) e
plasmablastos (CD27+/CD38high/IgM-). Discussao: Relevante: investigacao imunolo-
gica em sindromes, independente de relatos da literatura. Aqui foi visto: alteragcbes de
células B e células T, resposta vacinal inadequada proteica e polissacarideo. Propiciou:
iniciar imunoglobulina humana e melhorar o progndstico.

1. Alergo Imuno Saude - Macapa, AP, Brasil.
2. Universidade Anhembi Morumbi - Piracicaba, SP, Brasil.
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SCID e refugiados:
o SUS como protagonista

Isabela Neves da Cunhal, Carolina Sanchez Aranda', Beatriz Brito Maestro?,
Luiza Salvador Schmid', Mariana Gouveia Pimentel!, Rafaela Rolla Guimaraes?, Dirceu Solé!

Introducao: As imunodeficiéncias combinadas graves (do inglés SCID: severe
combined immunodeficiencies) sdo emergéncias pediatricas e estudos recentes
recomendam que o transplante de medula 6ssea (TMO) curativo deve ser realizado
0 mais breve possivel com resultados surpreendentes até 3,5 meses de vida. O
Sistema Unico de Saude (SUS) no Brasil tem como principios a universalidade de
acesso aos servigos de saude em todos os niveis de assisténcia; a integralidade de
assisténcia, entendida como conjunto articulado e continuo das agdes e servigos
preventivos e curativos, individuais e coletivos, exigidos para cada caso em todos
os niveis de complexidade do sistema e a igualdade da assisténcia a saude, sem
preconceitos ou privilégios de qualquer espécie. O objetivo desse relato de caso é
descrever a trajetéria de uma paciente com SCID e seu desfecho no Brasil. Relato
do caso: R.H., menina, 1 ano e 7 meses, filhas de pais consanguineos, iraniana e
procedente do Afeganistdo. Apresenta infecgbes desde os 4 meses de vida, com
historia de infec¢des sino pulmonares e necessidade de ventilagdo mecanica. Feito
diagnoéstico de SCID aos 9 meses (variante ¢.2923C>T — gene RAG1 em homo-
zigose). Chegada ao aeroporto de SP com nodulagdo em regido axilar esquerda
(ipsilateral a vacina BCG) com otite a esquerda e formacgao de fistula em regiao
retro auricular. Discussao: Paciente é internada em hospital proximo ao aeroporto,
pois pais nao tem documentacao e apds duas semanas, paciente é encaminhada
ao hospital de referéncia. Feito diagndstico de infeccao por micobacteria bovis em
regiao de mastoide e iniciado profilaxias para SCID. Feito avaliacdo de HLA de alta
resolucdo para pais e seus 5 irmaos, sendo que uma irma foi 100% compativel.
Apés 60 dias no Brasil, paciente foi estabilizada, encontrada a doadora para TMO,
transferida, condicionada e realizado o TMO com sucesso. No momento aguarda a
PEGA. O caso demonstra a eficiéncia do SUS mesmo com limita¢des evidentes.

1. UNIFESP - Sao Paulo, SP, Brasil.
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LAD Illl: diagnostico e seguimento
de dois pacientes submetidos ao TCTH

Isabele Santos Piuzana Barbosa', Thais Costa Lima de Moura', Ana Paula Moschione Castro?,
Antoénio Carlos Pastorino', Beni Morgenstern', Mayara Lorena de Souza', Leila Batista Penal,
Juliana Hansen Cirilo', Amanda Maria Ramos Cunha Maia', Mayra de Barros Dorna'

Introducao: A deficiéncia de adesao leucocitaria (LAD) tipo Il € uma rara doencga
autossémica recessiva com infecgdes recorrentes, leucocitose e disturbios hemor-
ragicos, sendo o transplante de células-tronco hematopoiéticas (TCTH) a unica
terapia curativa. Serao descritos dois casos de portadoras de LAD Il submetidas
ao TCTH. Relato de caso: Paciente 1: fem, 1a10m, pais consanguineos, com
histéria de petéquias desde o nascimento e queda do coto umbilical aos 33 dias
de vida. Evoluiu com hemorragia digestiva, epistaxe e plaquetopenia, além de
gastroenterites, pneumonias e celulite. Apresentava leucocitose com neutrofilia e
hipogamaglobulinemia. Iniciada reposicdo de imunoglobulina e antibioticoprofila-
xia. Painel genético identificou variante patogénica em homozigose no FERMTS3.
Realizado TCTH haploidéntico com 1a7m, recuperacao neutrofilica no D+16 e sem
complicagdes significativas no pés-TCTH. Paciente 2: fem, 14a, pais consanguine-
0s, com histdria de petéquias, leucocitose e plaquetopenia ao nascimento. Evoluiu
com gengivorragia, necessidade de transfusdes frequentes, além de pneumonias e
abscessos. Identificada hipogamaglobulinemia nos exames iniciais, sendo indicada
reposicdo de imunoglobulina e antibioticoprofilaxia. Exoma evidenciou variante
patogénica em homozigose no FERMT3. Realizado TCTH aos 9a, com doador
haploidéntico e recuperacao neutrofilica no D+16. Evoluiu com doenga do enxerto
versus hospedeiro com acometimento pulmonar e cutédneo, necessitando de 11
sessoes de pulsoterapia com corticoide. Permanece sem outras intercorréncias.
Discussao: A LAD IIl é caracterizada por alteragdes na proteina Kindlin-3 (gene
FERMTS3), resultando em prejuizo na ativacao de integrinas, essenciais para ade-
sao plaquetaria e migracao dos leucdcitos. A presencga de hipogamaglobulinemia
e manifestacdes hemorragicas diferem do LAD | e Il e, associados a leucocitose
persistente e atraso na queda do coto umbilical, sdo sinais de alerta importantes
para o diagndstico precoce.

1. Instituto da Crianca e do Adolescente - FMUSP - Sao Paulo, SP, Brasil.
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Prevaléncia dos diferentes tipos de
erro inato da imunidade em pacientes atendidos
em um ambulatério de referéncia em
Alergia e Imunologia Clinica no estado de Alagoas

italo David Silva'!, Maria Adélia Albuquerque Barros2, Guilherme Bernardo Vieira2,
Iramirton Figuerédo Moreira'l, Marina Gabriela Braz Matos', Stephany Abdias Varjao'

Introducado: Os erros inatos da imunidade (Ell) sado disturbios decorrentes de
danos no desenvolvimento e/ou funcdo do sistema imunoldgico que levam a
maior recorréncia de infecgbes comuns, manifestadas geralmente na infancia. A
prevaléncia de diferentes tipos Ell varia entre grupos etarios, e certos subtipos
das deficiéncias imunes podem ser mais comuns em determinadas regides. Este
estudo tem como objetivo identificar a prevaléncia dos erros inatos da imunidade
e 0s subtipos mais comuns em pacientes atendidos em um ambulatério de refe-
réncia. Métodos: Trata-se de um estudo descritivo com andlise retrospectiva dos
prontuarios de pacientes portadores de Ell atendidos no ambulatério no periodo
de 1995 a 2023. Resultados: Foram incluidos 19 pacientes com idades entre 1 a
74 anos. Do total, 9 pacientes tinham entre 1 € 11 anos; 5 estavam na faixa etaria
de 12 a 18 anos e 5 estavam entre 19 e 74 anos de idade. Das criangas, 5/9 eram
do sexo masculino, a idade média do inicio dos sintomas foi de 1 ano e 4 meses.
Entre os adolescentes, 4/5 eram do sexo masculino, a idade média do inicio dos
sintomas foi de 4 anos e 5 meses. Quanto aos adultos, ndo houve predominio de um
sexo especifico, e a idade média do inicio dos sintomas foi de 5 anos. Apenas uma
paciente possuia mais de 65 anos e teve inicio dos sintomas aos 70 anos. Dentre
0s pacientes, 26,6% apresentam imunodeficiéncia comum variavel; 20%, sindrome
de Wiskott Aldrich; 13,3%, ataxia-telangiectasia; e os demais tiveram diagndsticos
unicos. Conclusoes: No presente estudo, observou-se que o tipo de Ell mais pre-
valente foi a imunodeficiéncia comum variavel, achado discordante da literatura,
que evidencia a deficiéncia seletiva de IgA como predominante. Igualmente, houve
assimetria entre o inicio dos sintomas médio (2,5 anos) e os apresentados pelos
pacientes deste estudo em todas as faixas etarias.

1. Hospital Universitario Prof. Alberto Antunes - Maceid, AL, Brasil.
2. Universidade Federal de Alagoas - Maceio, AL, Brasil.
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Deficiéncia de adesao leucocitaria tipo 1

Fernanda Lugao Campinhos', Rafaela Altoé de Limal,
Marcela Moreira Garcia Zanni', Joseane Chiabail

Introducao: A deficiéncia de adesao leucocitaria tipo 1 (LAD-1) € um erro inato da
imunidade raro, com prevaléncia de 1/100.000. A heranca é autossémica recessi-
va, causada por mutagdes no gene ITGB2, que codifica a cadeia comum (CD18)
da familia das beta2-integrinas, levando a auséncia ou expressao deficiente de
CD18 e de moléculas da subunidade alfa associadas - CD11a, CD11b e CD11c. A
expressao do CD18/CD11 na superficie leucocitaria é essencial para dimerizagao
de integrinas, adesao dos leucdcitos as células endoteliais, diapedese e ativida-
de antimicrobiana. O quadro clinico é caracterizado por atraso na queda do coto
umbilical, leucocitose acentuada, falhas na cicatrizacao e infeccbes localizadas
de pele e mucosas. A gravidade das complicacdes infecciosas esta diretamente
relacionada ao grau de deficiéncia de CD18 e esta analise direciona o tratamento.
Relato do caso: Lactente do sexo feminino, 1a8m, com antecedente de internacoes
por infeccdes recorrentes: 3m, sepse por S. aureus; 5m e 7m, piodermites; 11m,
pneumonia e ITU; 1a4m, celulite periorbitaria; 1a7m, febre. Em todas as internacoes
chamava atencgéo a leucocitose com neutrofilia acentuada, variando de 18.080 a
92.360 leucdcitos/mm3. Imunoglobulinas séricas e DHR foram normais. Biopsia de
medula afastou neoplasia. Pais sédo primos em segundo grau. Queda do coto umbi-
lical com 21 dias, sem sinais de onfalite. Negava reacao vacinal. Sequenciamento
genético (NGS) identificou variante chr21:44.900.448 G>A, em homozigose, no
gene ITGB2. Discussao: Dados clinicos foram sugestivos de defeito de fagdcitos
e a neutrofilia intensa foi o alerta principal para LAD. O estudo genético confirmou
o diagnostico, sendo realizado antes da avaliagdo da expresséo das moléculas de
CD18/CD11, pelas dificuldades em se realizar o referido ensaio por citometria de
fluxo. Porém tal analise se revela importante, pois decisdes terapéuticas idealmente
sao guiadas pelo percentual de expressédo de CD18 nos leucécitos.

1. HEINSG - Vitéria, ES, Brasil.
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Perfil fenotipico e genotipico de casos suspeitos e
confirmados de doenca granulomatosa crénica atendidos
em hospital terciario pediatrico do Distrito Federal

Valkiria Kohlraush Araujo!, Flaviane Rabelo Siqueira’,
Laisa Machado Bomfim', Roberia Mendonga Pontes', Anna Carolina Silva Dias', Ricardo Camargo?,
Claudia Franca Cavalcante Valente!, Fabiola Scancetti Tavares', Karina Mescouto Melo?

Introducao: A doenca granulomatosa cronica (DGC) € um erro inato da imunidade
causado por um defeito na produgao do complexo enzimatico de nicotinamida adeni-
na dinucleotideo fosfatase (NADPH) oxidase, o que altera a capacidade microbicida
exercida pelos fagdcitos. As manifestagdes clinicas séo precoces como pneumonias
graves, abscessos cutaneos e hepaticos, além de granulomas em érgaos profundos,
e associagdo com doencas autoimunes e doenca inflamatodria intestinal. Objetivo:
Estudar as caracteristicas clinicas e laboratoriais de pacientes com suspeita de
DGC atendidos em hospital pediatrico no periodo de setembro/ 2021 a junho/ 2023.
Metodologia: Estudo observacional descritivo. Foram incluidos 186 pacientes
com suspeita de DGC atendidos no ambulatorio de Imunologia pediatrica . Foram
excluidos 3 pacientes por terem idade maior que 18 anos. Resultados: Foram
coletados dados de 183 pacientes, com suspeita de DGC, que realizaram o teste
funcional de fagécitos DHR (di-hidrorradamina), n = 113 (61%) do sexo masculino,
destes n =72 (39%) eram lactentes. Abscessos e pneumonias foram as principais
manifestagdes clinicas em 67 (36%) e 50 (27%) dos casos, respectivamente; O
principal patégeno observado foi o Staphylococcus aureus. Ao todo, cinco casos
de DGC foram diagnosticados. Trés pacientes apresentavam mutacdo no gene
NCF1 (NCF1:c.75_76del p.Tyr26HisfsTer26) e um no gene CYBB (CYBB:c.676C>T
p.Arg226Ter). Conclusao: Os dados parciais deste estudo, com um total de 183
pacientes com suspeita de DGC evidenciaram 5 casos confirmados da doenga. Em
nossa populacdo foram identificadas as variantes patogénicas no gene NCF1 em
trés pacientes, e no gene CYBB em apenas um paciente, o que demonstra uma
diferenca em relacao a literatura mundial, que descreve a prevaléncia da mutacao
do gene CYBB, mostrando a importancia termos dados da populacéo brasileira.

1. Hospital da Crianga de Brasilia - Brasilia, DF, Brasil.
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Anemia hemolitica autoimune:
evolucao da doenca em paciente com lupus

Ketimam Rafaela de Souza Moraes', Pedro Cassiolla de Vitto?,
Anna Karolina Lessi Leite'!, Darlisson Rodrigues Duarte?

Justificativa: Relatar um caso de Anemia hemolitica autoimune (AIHA) em decorréncia
do lupus eritematoso sistémico (LES). Descrevendo o quadro clinico e laboratorial.
Relato de caso: A.D.R.C., sexo feminino, 24 anos, sem histérico familiar, sem con-
sanguinidade. Relata que apresentou ha 5 anos a primeira internagdo com sintomas
e sinais, como febre periddica e persistente, linfonodomegalia axilar. Inicialmente diag-
nosticada com infec¢@o por uma bactéria, no entanto, os sinais e sintomas persistiram.
A paciente comecgou apresentar eritema cutdneo e dores intensas nas articulagdes,
foi solicitado novos exames laboratoriais: Autoanticorpos anticélula (FAN): reagente;
Complemento - C3: 33 mg/dL; C4: < 3,0 mg/dL; Teste de Coombs Direto: negativo;
Anti-dsDNA: reagente; Hemoglobina: 12,4g/dl. Cabe citar outros exames, como pro-
teindria, ndo houve alteracéo a principio. Assim, sendo diagnosticada com IUpus. Ao
decorrer do tempo, com atividade lUpica ativa, a paciente teve alteracdo em novos
exames, apresentando: Autoanticorpos anticélula (FAN): reagente; Complemento - C3:
59,9 mg/dL; C4: < 4,4 mg/dL; Teste de Coombs Direto: positivo; Anti-dsDNA: reagente;
Hemoglobina: 9,1g/dl. Dessa forma, diante dos sinais e sintomas, e com a confirmagéo
de exames laboratoriais: alteracdo no Coombs Direto, foi diagnosticada com anemia
hemolitica autoimune. Discussao: A ocorréncia de anemia hemolitica autoimune foi
fortemente associada em pacientes com IUpus. Interessantemente, os isotipos de
IgM, e a alteragdo no complemento C3 e C4, indicam um aumento - de fato - no risco
de anemia hemolitica em pacientes com LES. O lupus pode ser definido como uma
doenca de natureza autoimune do tecido conjuntivo, podendo apresentar exuberancia
de autoanticorpos e, devido essa quantidade, os pacientes ficam mais suscetivel a
desencadear anemia hemolitica, uma vez que os proprios autoanticorpos se ligam
na superficie dos eritrécitos, ocasionando a destruicdo das células sanguineas por
via do sistema complemento.

1. Universidade de Cuiaba (UNIC) - Cuiaba, MT, Brasil.
2. Centro Universitario de Varzea Grande (UNIVAG) - Varzea Grande, MT, Brasil.
3. Universidade Federal de Alagoas (UFAL), Campus Arapiraca - Arapiraca, AL, Brasil.
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Sindrome de Evans em adolescente
com doenca granulomatosa cronica:
relato de caso

Larissa Lima Henriques', Ana Carolina Taveira Engler Raiz Coelho', Daiane Andrion Venturin',
Julia Cervellini Yajimal, Maria Carolina Guimaraes Albertini!, Paulo César Martins Alves’,
Samara Vilela Mata Nunes?, Adriana Gut Lopes Riccetto!, Marcos Tadeu Nolasco Silva'

Introducao: A doenca granulomatosa crénica (DGC) é uma condi¢do genetica-
mente determinada. Variantes nos genes CYBA, CYBC1, NCF1, CF2 e NCF4
causam DGC autossémica recessiva, enquanto variantes patogénicas no gene
CYBB causam DGC ligada ao X. Mulheres heterozigotas para a variante no gene
CYBB podem apresentam niveis baixos de produgéo de superoxido, mas normal-
mente ndo sao acometidas pela doenga. A relagéo entre DGC e autoimunidade é
conhecida e disturbios autoimunes afetam até 5% dos pacientes. Trombocitopenia,
embora menos frequente, ja foi relatada. Relato de caso: Paciente feminina, 11
anos. Iniciou aos 2 anos otite aguda de repeticao. Aos 6 anos, episodio cronico de
linfonodomegalia cervical a direita, feito bidpsia excisional que evidenciou presenca
de linfadenite granulomatosa (BAAR negativo, bacteriologico negativo e pesquisa de
fungo negativo). Teste de Dihidrorodamina (DHR) em 2019, com duas populacdes
de neutrdfilos com capacidades oxidativas diferentes. Feito diagndstico de DGC e
instituida terapia profilatica para fungos e bactérias. Em 2020, evoluiu com plaque-
topenia e neutropenia intermitente. Realizado mielograma, medula normocelular e
hiperplasia de série granulocitica e megacariocitica, Coombs direto e PAl positivos,
sugestivo de hemdlise. Considerando diagnostico de DGC associada a autoimuni-
dade e Sindrome de Evans, foi introduzido Micofenolato em novembro/2022, com
posterior melhora laboratorial. Realizado coleta de genoma, exame em andamento.
Discussao: Manifestacdes autoimunes em pacientes com DGC podem envolver
suscetibilidade genética especifica ou gatilhos ambientais de risco, como profilaxia
para fungos e bactérias. Apesar da relagéo entre DGC e autoimunidade ser conhe-
cida, este é o primeiro caso que relaciona DGC e Sindrome de Evans na literatura.
Logo, relatos adicionais que identifiquem associacao entre autoimunidade e DGC
permitirdo identificar padroes desta fuséo e direcionar estudos.

1. Unicamp - Campinas, SP, Brasil.
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STAT1 GOF: sempre com autoimunidade?

Laura Santos', Yasmin Peres', Gabriela Diogo?, Luiza Furtado?,
Isabela Teixeira', Maria Fernanda Melo Motta', Camila Lira?,
Ekaterini Goudouris', Evandro Prado', Fernanda Pinto Mariz'

Introducao: As mutacgdes do tipo ganho de fungéo (GOF) no gene STATT1 (Signal
Transducer and Activator of Transcription-1) possuem fenétipo clinico heterogéneo.
A principal descri¢ao é de candidiase mucocutanea crénica (CMC) de inicio precoce
associada a infec¢gbes mucocutaneas por bacterias, virus e outros fungos, além
de manifestagdes de autoimunidade, principalmente enddcrina, e autoinflamacao.
O manejo clinico desses pacientes ainda é desafiador. Relato do caso: Paciente
do sexo feminino, 5 anos, apresenta desde o primeiro ano de vida candidiase ex-
tensa em mucosa oral, unhas e pele, sem resposta ao tratamento prolongado com
diversos antifungicos topicos e orais. N&o apresenta outras infeccdes recorrentes,
manifesta¢do de autoimunidade ou inflamagé&o sistémica. Nao ha historia familiar
de consaguinidade, candidiase mucocutanea, autoimunidade ou autoinflamacao.
A dosagem de imunoglobulinas e imunofenotipagem de linfécitos € normal, e os
autoanticorpos negativos. Sequenciamento genético identificou mutacdo com GOF
de STAT1 (1154C>T, Thr385Met), variante missense, em heterozigose, classifica-
da como patogénica. Foi indicado tratamento com ruxolitinib, ainda nao iniciado.
Discussao: As mutacdes do tipo GOF de STAT1 nem sempre se expressam com
manifestacdes de autoimunidade ou autoinflamacao. Essa hipotese diagndstica nao
deve ser descartada diante de um quadro de CMC isolada, principalmente se ha
inicio precoce e nao responsiva ao tratamento tépico ou sistémico. O ruxolitinib tem
sido usado com sucesso para tratar a infecgdo mucocutanea crénica por Candida
spp., mas € um tratamento dispendioso e ainda carece de padronizacao de dose,
intervalo e tempo de uso, bem como conhecimento de seus efeitos coleterais,
principalmente para a populacao pediatrica.

1. IPPMG - UFRJ - Rio de Janeiro, RJ, Brasil.
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Encefalite herpética - uma infeccao sentinela
para investigar erro inato da imunidade

Ana Carla Augusto Moura', Liliane Coelho Vieira'l, Layra Layane de Andrade Belo Reboucas’,
Valéria Lima Ferreira', Maria Carolina Pires Lins e Silva Limal,
Natalia Saraiva Carvalho Dias Bittencourt', Bruno Goncalves de Medeiros',
Mateus da Costa Machado Rios', Adriana Azoubel Antunes', Almerinda Maria do Rego Silva'

Introducao: A encefalite por virus herpes simplex 1 (EH) (HSV-1) é a encefalite
viral esporadica mais comum. Pode resultar de erros inatos da imunidade (EIlI) in-
trinseca especifica do sistema nervoso central (SNC) ao HSV-1 do tipo monogénico.
Relato de caso: Paciente com 9 anos, sexo feminino, pais ndo consanguineos,
acompanhada no servico de Imunologia por 2 episddios de encefalite herpética - o
primeiro aos 10 meses de vida e 0 segundo com 1 ano de idade. Infec¢éao herpética
foi confirmada por PCR para HSV-1 no liquor. Suspeicao de Ell com triagem imu-
nolégica dentro da normalidade. Resultado de painel NGS para encefalite herpética
- sequenciamento de éxons dos genes TLR3, UNC93B1, TRAF3, IRF3 e TICAM1
(TRIF) e identificada a variante ¢c.11C>T; pT4l no gene TICAM1/NM_182919 - va-
riante de significado incerto (VUS). Instituido quimioprofilaxia com aciclovir sem
novas intercorréncias infecciosas. Discussao: A encefalite herpética é considerada
infeccdo sentinela para avaliar Ell. Mutacdes nos genes TBK1, TLR3, TRAF3, TRIF
e UNC93B estéo associadas a suscetibilidade a EH em criangas e adultos. TRIF
(TIR domain-containing adaptor inducing IFN-3) € uma molécula adaptadora utili-
zada pelo receptor Toll-like 3 (TLR3) para imunidade antiviral tipo IFN. A variante
identificada no exame da paciente ainda nao foi descrita na literatura em associa-
¢cao com a suscetibilidade a EH. No entanto, as mutagdes no gene TICAM1 (TRIF)
sao sabidamente envolvidas em susceptibilidade EH HSV-1/HSV-2/HHV-6. Diante
de um fendtipo clinico compativel, recomenda-se investigar a variante suspeita
nos pais e/ou irmao da crianca, para confirmar a origem “de novo” da mutacao e
segregacao com fendtipo clinico. Ainda nao ha dados suficientes que corroborem
a profilaxia com aciclovir ao longo da vida, precisando de mais estudos cientificos
para melhor conducgéo desses pacientes.

1. HCUFPE - Recife, PE, Brasil.
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Luapus eritematoso sistémico
como apresentacao inicial
de imunodeficiéncia comum variavel

Maria Luiza Oliva-Alonso’, Kelielson Cardoso de Macédo Cruz,
Renato Monteiro de Almeida Magalhaes’, Flavio Sztajnbok?, Solange Oliveira Rodrigues Valle'

Introducao: A associacdo de imunodeficiéncia comum variavel (IDCV) e lupus eri-
tematoso sistémico (LES) é pouco frequente. Descrevemos um caso de LES como
primeira manifestagao clinica e posterior evolucao caracteristica de IDCV. Relato do
caso: A.C.N., 18 anos, feminino, residente e natural RJ. Aos 16 anos, encaminhada
a Servigo de Imunologia-RJ, devido LES, hipogamaglobulinemia e infec¢des recor-
rentes. Desde 12 anos, em Servigco de Reumatologia-RJ, com LES grave. Internagéo
em UTI (54 dias): LES em atividade, nefrite, psicose e miocardite lupicas, anemia
hemolitica autoimune, neutropenia grave, diversas infec¢des até estabilizacao clinica
e alta, em uso de micofenolato de mofetil. Evoluiu com infeccdes sinopulmonares,
sendo confirmada hipogamaglobulinemia. Hipdteses/Imunologia: LES + hipogamaglo-
bulinemia secundaria ao micofenolato ou IDCV associada a LES. IgG 463mg/dL (VR:
700-1600), IgA < 26mg/dL (VR: 70-400), IgM < 18mg/dL (VR: 40-230), todas < p3;
IgG em decréscimo. Linfécito B CD19+ < p10; diminuigcdo de LB memodria. Iniciada
reposicao de Imunoglobulina humana intravenosa e antibioticoprofilaxia; mantido
micofenolato. TC térax: bronquiectasias cilindricas. Bom controle das infecgbes e
do LES. Em 2019: linfonodomegalias cervicais, de aspecto reacional inespecifico
a bidpsia. Em 2020: dor abdominal em cdlica, nduseas e vémitos; perda de 6 kg.
Gastroenterologia: TC abdome/pelve - ileocolite inflamatdria inespecifica, discreta
esplenomegalia, multiplas e volumosas linfonodomegalias. Colonoscopia: ileocolite
crénica granulomatosa moderada. Em 2021, Oftalmologia/rotina: panuveite granulo-
matosa bilateral. Discusséao: Interessante observar a evolugao com critérios clinicos
caracteristicos de IDCV e controle da atividade do LES, como relatado na literatura.
Embora, LES nao seja a doenga reumatoldgica mais frequente nos pacientes com
IDCV, é importante pensar nessa possibilidade. A avaliagao da imunocompeténcia
antes do tratamento com imunossupressores é fundamental.

1. Hospital Universitario Clementino Fraga Filho (HUCFF-UFRJ) - Servigo de Imunologia - Rio de Janeiro, RJ, Brasil.
2. HUCFF-UFRJ - Servico de Reumatologia - Rio de Janeiro, RJ, Brasil.
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Infeccoes mais prevalentes em pacientes
com erros inatos da imunidade atendidos em um centro
de referéncia de Alergia e Imunologia Clinica

Marina Gabriela Braz de Matos', Stephany Abdias Varjao', italo David Da Silva’,
Maria Adélia de Albuquerque Barros?, Iramirton Figuerédo Moreira', Guilherme Bernardo Vieira®

Justificativa: Os erros inatos da imunidade (EIl) sdo considerados doencas ge-
neticamente determinadas por uma deficiéncia no sistema imunolégico. Grande
parte dos pacientes acometidos por tais doengas sdo reconhecidos pelo aumento
da suscetibilidade as infec¢des e a necessidade de antibidticos e hospitalizacoes
frequentes. Desse modo, esse estudo avaliou as infeccdes mais recorrentes na
histdria clinica de pacientes portadores de Ell. Métodos: Trata-se de um estudo
transversal com coleta retrospectiva dos dados de pacientes diagnosticados com
Ell atendidos no ambulatério de Alergia e Imunologia Clinica de um hospital es-
cola em Macéio/AL. Resultados: Foram avaliados 19 pacientes, sendo que 52%
apresentaram quadros de pneumonia, 26% apresentaram otite, 36% apresentaram
sinusite, 26% infeccbes gastrointestinais, 31% infec¢des de pele, 10% infeccdes
do trato urinario, 10% abscessos. Infeccdes atipicas apareceram de forma isolada,
em apenas 1 paciente: artrite séptica, pancreatite, infeccao fungica esfenoidal, im-
petigo, celulite periorbitaria, mononucleose, meningite, piomiosite tropical, hepatite
e sepse. 58% desses pacientes faziam profilaxia com antibidticos, sendo que 45%
com azitromicina e 55% com sulfametoxazol e trimetoprim. Apenas 1 paciente fazia
profilaxia com aciclovir e fluconazol. Conclusées: Neste estudo, percebe-se que
pneumonia e sinusite sao as infecgdes mais prevalentes em pacientes com Ell, o
que condiz com a apresentacao clinica evidenciada na literatura, que demonstra
infecgdes das vias aéreas como as mais comuns. Em seguida, infeccoes de pele,
gastrointestinais e otite foram as mais prevalentes. Ademais, observa-se que mais
da metade dos pacientes fazem profilaxia com antibioticoterapia. Tais dados revelam
a gravidade e impacto dos Ell nos individuos acometidos.

1. UFAL - Maceid, AL, Brasil.
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Sindrome de fosfoinositideo 3-quinase-D ativada
(PIK3CD) em paciente pediatrico brasileiro

Matheus Brandt de Mello Costa Oliveira'!, Ana Carla Augusto Moura Falcao?,
Emanuel Savio Cavalcanti Sarinho', Adriana Azoubel Antunes?, Alimerinda Maria do Rego Silva

Introducao: Activated PI3 Kinase Delta Syndrome (APDS) é uma imunodeficién-
cia primdria com carater autossémico dominante causada por mutagbes no gene
PIK3CD. Os achados clinicos da doenca podem variar desde sintomas classicos
de imunodeficiéncia primaria, como infeccdes graves até pacientes assintomaticos.
O quadro classico de apresentacao da doencga inclui relato de enteropatia, linfoa-
denomegalia, esplenomegalia e multiplas infeccdes. Por se tratar de uma doenca
rara, sistémica e com diagndstico, acompanhamento e tratamento complexo, se
faz importante o relato o caso de um paciente pediatrico diagnosticado com APDS.
Relato de caso: Paciente do sexo masculino, 9 anos, pais ndo consanguineos,
encaminhado para imunologia para avaliagéo por quadro clinico de infec¢des re-
correntes, distensdo abdominal, hepatoesplenomegalia e linfonodomegalia. O pa-
ciente apresentou sintomas cuténeos, gastrointestinal, respiratério € lifoproliferativo.
Apresentava antecedentes de diarreia crbnica além de pneumonias e infeccoes
respiratérias recorrentes com uso frequente de antibidtico. Triagem Laboratorial:
observam-se ilnfopenia global com aumento de células B e elevag¢éo de igM, além
de diminuicdo de IgA e niveis normais de IgG. Exoma - variante patogénica em
heterozigose no gene PIK3CD. Conclusao: Relatamos um paciente com atraso
diagndstico de 8 anos, e com sintomas caracteristicos, mas nao especificos, da
APDS desde o primeiro ano de vida. Destacando que a despeito do seguimento
com multiplas especialidades, o paciente permaneceu sem diagnostico definitivo.
Alerta-se para a importancia do diagnéstico precoce para que possa ser estabe-
lecido o manejo terapéutico adequado e melhor qualidade de vida do paciente e
familiares.

1. HC UFPE - Recife, PE, Brasil.
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ICV e linfoproliferacao

Pedro Celeste Valadares', Caio Pupin Rosa', Cintia Silva Assis’,
Ariadna Andrade Saldanha Silva', Gabriel Leda Perondine?,
Gabriela Assuncao Goebel2, Rhaianny Gomes de Sousa Mariano?,
Luciana Araujo Oliveira Cunhal, Cristian Eduardo Condack’, Fernanda Gontijo Minafra2

Introducao: A imunodeficiéncia comum variavel (ICV) é um disturbio imunoldgico
primario com comprometimento na diferenciacdo das células B e na produgéo de
imunoglobulinas. Essa condi¢ao esta associada ao aumento de tecidos linfoides com
maior suscetibilidade a doencas malignas, especialmente linfomas. Relato do caso:
Paciente de 40 anos, sexo feminino, diagnosticada com ICV ha 17 anos. Em 2017,
apos perda de seguimento, retornou ao ambulatdrio com emagrecimento, esplenome-
galia e plaquetopenia importantes. TC de torax sugeriu alteragdes parenquimatosas e
nédulos pulmonares com linfadenomegalias toracicas e abdominais e esplenomegalia
com hipertensao portal. PET SCAN evidenciou volumosa esplenomegalia, linfonodos
generalizados com intensa captagao de radiofarmacos, sugerindo doenca linfopro-
liferativa em atividade. Evoluiu com pancitopenia. Realizado estudo anatomopato-
I6gico de bidpsia de pulmdes e linfonodos, que sugeriu hiperplasia linfoide atipica.
Realizada, ainda, imunohistoquimica, que descreveu linfécitos T CD-3 abundantes
na regiao paracortical e linfécitos B CD-20 na zona cortical, sem critérios histoldgi-
cos ou histoquimicos para caracterizagdo de linfoma. Também foi coletado painel
genético, que mostrou variagao génica indeterminada (VUS) em genes TNFRSF13B
e TNFRSF6B, ambos em heterozigose. Iniciada prednisona 20 mg/dia, com reducéao
de 4cm no tamanho do baco no primeiro més de tratamento. Conclusao: Diante do
contexto clinico da paciente foi aventada a hipétese de linfoma. Apds avaliagcdo da
bidpsia e da imunohistoquimica, percebeu-se que se tratava de provavel hiperpla-
sia linfoide reacional, sugerindo os diagnosticos de bronquiolite folicular ou doenga
pulmonar intersticial linfocitica granulomatosa (GLILD - Granulomatous-Lymphocytic
Interstitial Lung Disease). Esse caso exemplifica a necessidade de se pensar em
diagnésticos alternativos de hiperplasia linfoide em pacientes com ICV, levando em
consideracéo as multiplas possibilidades.

1. Hospital das Clinicas da UFMG - Belo Horizonte, MG, Brasil.
2. Faculdade de Medicina da UFMG - Belo Horizonte, MG, Brasil.
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Imunodeficiéncia comum variavel em paciente com
sindrome de Rubinstein-Taybi - Um relato de caso

Tamires Sobral Pereira', Vinicius Suguita Azuma', Ana Claudia Miranda de Barros?,
Giovana Gontijo Martelli', Clara Martinez Gongalves', Gabriel Manhas da Silva',
Leandro Silva de Britto!, Denise Brown Siqueira Marques?,

Fatten Ramani Bianco dos Santos3, Luma Rocha Andrade’

Introducdo: A sindrome de Rubinstein-Taybi é uma condicao genética rara
associada a alteragbes nos genes CREBBP (cromossomo 16p13.3) ou EP300
(cromossomo 22q13.2), afetando o comportamento de células e tecidos no corpo.
Descricao: G.A.O., masculino, pardo, 21 anos, natural de Tres Lagoas-MS, com
histérico de atraso no desenvolvimento neuroldgico e infeccbes urinarias (ITUs) e
sinopulmonares recorrentes. Apds exames, em 2011, constatou-se hipogamaglo-
bulinemia comum variavel (IDCV). Devido exame fisico com diversas caracteristicas
dismorficas, incluindo implantagéo auricular baixa, fenda palpebral curta, ptose,
micrognatia e polegares anémalos, foi abordado incialmente como anemia de
Fanconi. Em 2022, apds avaliagdo com geneticista, foi diagnosticado a sindrome de
Rubinsteins-Taybi. Discussao: Devido a sua raridade, o diagnéstico do sindrome de
Rubinstein-Taybi pode ser desafiador, e muitos casos podem nao ser identificados
ou serem diagnosticados tardiamente. Apos caritipo normal, inicialmente, GAO
foi abordado como anemia de Fanconi. Apenas em 2016, apds teste SNP-array,
detectou-se a alteracao terminal do braco curto do cromossomo 16p 13.3, sendo
mais tarde confirmada a sindrome. Além do atraso no desenvolvimento cognitivo
e das caracteristicas fisicas tipicas, o paciente apresentou imunodeficiéncia hu-
moral (IDCV) com ITUs e infec¢cdes sinopulmonares recorrentes, o que é incomum
nessa sindrome. O uso de imunoglobulina humana endovenosa trouxe melhora
significativa nas infecgées, estando atualmente com 714 mg/kg/dose de 28 em 28
dias. Apesar de n&o haver na literatura registro de associacao da sindrome com
imunodeficiéncias, este relato destaca a importéancia de considerar essa sindrome
em casos atipicos e a abordagem multidisciplinar para o tratamento.

1. UNIDERP - Campo Grande, MS, Brasil.
2. PUC Minas - Contagem, MG, Brasil.
3. UEMS - Campo Grande, MS, Brasil.
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