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Sindrome de Hiperimunoglobulina D
mimetizando lupus eritematoso sistémico:
um relato de caso

Priscila Ferreira Cortez!, Bruna Calmezini Valdivieso'!, Bruno Henrique Marconato?,
Débora Nogueira Muniz!, Erika Paiva Souzal, Larissa Oliveira F. Silva-Lima',
Mariana Silva Soares Peron', Eli Mansour!, Simone Appenzeller!

Introducao: A Sindrome de Hiperimunoglobulina D é uma alteracdo genética rara,
autossbmica recessiva, caracterizada por episédios febris recorrentes, linfonodo-
megalia, dor abdominal e aumento sérico policlonal de imunoglobulina D. A identifi-
cacao precoce evitam tratamentos e procedimentos desnecessarios, como uso de
antibidticos e até laparotomias abdominais exploratérias, visto que as manifestacdes
clinicas sao devido a disturbios autoinflamatérios relacionados a ativacao de infla-
massomos. Relato de caso: Menina, 4 anos, foi encaminhada devido a dores ab-
dominais recorrentes, febre e esplenomegalia desde os 2 anos de idade, associado
a otites médias agudas de repeticao e odinofagia com linfonodomegalia durante os
episodios. Evolui com eritema malar, fotossensibilidade, artrite, serosite, FAN positivo,
anemia hemolitica e linfopenia. Aventada a hipétese de Sindrome Linfoproliferativa
Autoimune (ALPS), que foi descartada por citometria de fluxo evidenciando células
T duplo-negativas. Foi diagnosticada com lupus eritematoso sistémico e iniciado
tratamento com azatioprina e prednisona, porém sem melhora do quadro. Devido
ao quadro recorrente de dor abdominal e aumento de provas inflamatdrias realizou
um teste genético, que evidenciando a variante ¢.1129G>A (p.V3771) no exon 11
e a variante ¢.986G>A (p.S329N) no exon 10 do gene MVK. Foi iniciado colchicina
com resolucéo do quadro e a reducao progressiva até a suspensao do corticoide e
azatioprina. Discussao: Em criangas com menos de 6 anos de idade, na suspeita
de lupus eritematoso sistémico é importante a pesquisa de doencas monogénicas
autoinflamatodrias que possam ter manifestagées autoimunes associadas. Apds o
diagndstico correto, evitaram-se cursos desnecessarios de antibiéticos, imunossu-
pressores e internagdes hospitalares. As crises foram tratadas com antiinflamatoérios
nao esteroidais e uso continuo de colchicina, devido a dificuldade de se obter trata-
mento com anti-IL1 no servigo publico.
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Urticaria ciclica: relato de caso
de dermatite autoimune a progesterona
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Introducéo: A Dermatite Autoimune a Progesterona (DAP) é uma reacao autoimune
rara associada a exposicao endégena ou exdgena a progesterona. Caracteriza-se por
lesbes cutaneas ciclicas na maioria dos pacientes, principalmente, durante a fase lutea
tardia do ciclo menstrual que é o periodo com niveis de progesterona mais elevados em
mulheres de idade fértil. Relato de caso: Mulher, 45 anos, com histéria de urticaria cer-
ca de 3 a 5 dias antes da menstruagéo. Quadro se repete todos os meses e responde
a anti-histaminico de segunda geracdo uma vez por dia em dose habitual. Foi realizado
teste cuténeo intradérmico de hipersensibilidade para investigar DAP. Controle positivo
de 9 mm e controle negativo de 00 mm. Medroxiprogesterona 150 mg/mL 1:100 - ne-
gativo. Medroxiprogesterona 150 mg/mL 1:10 - papula de aplicagdo medindo 3 mm e
a papula ap6s 20 minutos medindo 7 mm. Prick test 1:1 - negativo. Na segunda etapa
foi realizado teste de provocacgéao oral com progesterona natural micronizada 100 mg
(utrogestan). Apdés 33 minutos, apresentou urticaria e apds 43 minutos evoluiu com
duas placas urticariformes pruriginosas. Resultado de reagao imediata: positivo para
urticaria. Foi realizada programacao de retorno para dessensibilizagcdo. Discussao:
As manifestagcdes mais comuns da DAP incluem urticaria e angioedema, porém pode
evoluir com uma variedade de sintomas cutineos ou até sistémicos, como anafilaxia.
Sua patogénese ainda nao foi completamente elucidada e os sintomas podem ser
apresentados como reacdes de hipersensibilidades de tipo I, Ill e IV. O diagndstico
é feito através da associagao de sintomas ciclicos ou induzidos pela progesterona,
teste cuténeo intradérmico positivo ou outro teste que comprove hipersensibilidade a
progesterona, e cessacao dos sintomas com a inibi¢cdo da ovulagéo. Este caso retrata
a investigacao diagndstica de uma reacao autoimune pouco conhecida e que costuma
ser subdiagnosticada, retardando a implementacao terapéutica.
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Analise da mortalidade por lupus
na Regiao Nordeste:
tendéncias e dados de 2018 a 2022
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Introducao: Lupus Eritematoso Sistémico (LES) é uma doenca inflamatéria cronica,
multissistémica, incuravel, de causa desconhecida e autoimune. Em paises emergen-
tes um pior progndstico se relaciona a um baixo nivel socioecondmico e educacional,
atraso no diagndstico, dificuldades de acesso a servigos de saude, infeccoes mais
frequentes e complicacdes da doenca. O objetivo deste estudo € analisar o perfil
epidemioldgico dos dbitos por lupus eritematoso sistémico no Nordeste no periodo
de 2018 a 2022. Metodologia: Estudo descritivo, realizado por pesquisa ao banco
de dados do sistema de informagbes sobre mortalidade (SIM-SUS). Foi avaliado o
perfil dos Obitos por IUpus eritematoso disseminado (CID-10 M32) no Nordeste, no
periodo de 2018 a 2022, segundo as variaveis: unidade da Federacéo, ano, sexo, faixa
etaria e raca/cor. Resultados: Foram notificados 1.234 6bitos por LES no Nordeste.
Nao foram observadas tendéncias de aumento ou redugéo entre os anos avaliados.
Os estados responsaveis pelos maiores numeros de casos foram a Bahia com 347,
Ceara com 222 e Pernambuco com 195. Também, observou-se um predominio de
notificacdes para o sexo feminino (87%). Pacientes entre 30 a 39 anos (23%), 40
a 49 anos (21%) e 20 a 29 anos (17%) tiveram as maiores incidéncias de 6bitos. A
cor/raga com maior destaque foi a parda com 64% das notificagées. Conclusoes:
Observamos que o perfil de mortalidade encontrada para ltpus na regiao Nordeste
encontra-se em concordancia com o encontrado a nivel nacional. Acometendo prin-
cipalmente mulheres, em idade fértil e de etnia parda. Também, a mortalidade ndo se
alterou no decorrer do periodo analisado, provavelmente pelas medidas preventivas
de afastamento do exercicio laboral e priorizagao nas campanhas de vacinagao dos
grupos de risco durante a pandemia de COVID-19.
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Mastocitose cutanea difusa na infancia:
patogenia, sintomatologia e diagndstico

Eduarda Araujo de Gusmao Lobo', Rafaella Martins de Oliveira’,
Carlos Acait Alves dos Anjos', Igor Gabriel Soares de Sousa Ramos',
Lavinia Silva Farias?, Raissa Bezerra Ferreira e Silval,
Alisson Sherman Pereira Lima', Bruna do Amaral Noronha de Figueiredo Gomes!

Introducao: Mastocitose é uma doenca caracterizada pela proliferagdo anormal de
mastécitos nos tecidos e 6rgaos. Um subtipo raro dessa doenga é a mastocitose
cutanea difusa. A finalidade deste estudo é elucidar os mecanismos patogénicos
da doenca na infancia, bem como a sintomatologia e o diagnéstico. Metodologia:
Revisao sistematica elaborada pelo protocolo PRISMA. Foi feita uma pesquisa nas
bases de dados SciELO e MEDLINE usando os descritores “cutaneous mastocytosis”
AND “Children”, sendo encontrados 186 artigos. Apds a aplicacao dos critérios de
exclusao: ultimos 5 anos, acesso gratuito e linguagem em portugués, inglés e espa-
nhol, foram selecionados 9 artigos e feita a revisdo. Resultados: A forma difusa da
mastocitose cuténea é uma condicao rara desencadeada pela expansao clonal de
mastécitos, ocasionada por mutagdes somaticas no proto-oncogene c-kit, regulador
da proliferacéo, sobrevivéncia e migragéo celular dos mastdcitos. Majoritariamente,
€ observada nos primeiros meses e anos de vida. Com uma manifestacéo clinica
heterogénea, observa-se desde o espessamento da pele, prurido intenso, rubor e
lesbes eritemato-acastanhadas generalizadas, até erupcdes bolhosas, e choque
anafilatico. Seu diagnéstico é fundamentado principalmente na analise dos fatores:
histdria clinica, exame fisico com a identificagao do edema transitério apds friccao das
lesbes (sinal de Darier, patognoménico de todas as formas da mastocitose cutanea),
coleta de bidpsia da pele em busca de mastdcitos infiltrados na derme, dosagem
da triptase sérica, biomarcador da ativagdo dos mastdcitos, e testes genéticos para
identificar mutagdes no gene c-kit. Conclusao: Infere-se que, embora os casos de
mastocitose cuténea difusa na infancia sejam raros e apresentem uma variedade
de sintomas, é possivel fazer o diagndstico preciso da doenca por meio da analise
das caracteristicas clinicas mais pronunciadas (eritrodermia, paquidermia e sinal de
Darier positivo), testes genéticos e exames laboratoriais.
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Estudo dos custos relacionados a esclerose multipla
no Brasil (maio/2014 - maio/2024)
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Introducéo: A esclerose multipla € uma doenga autoimune e crénica que advém de
processos inflamatdrios degenerativos, levando a destruicdo da bainha de mielina. Esse
dano compromete fungdes do encéfalo, como visao, sensibilidade periférica, equilibrio
e forca muscular, limitando a autonomia do paciente. Portanto, analisar os gastos com
essa patologia no Brasil é essencial para iniciar o tratamento precocemente, reduzir
sequelas e otimizar os custos da assisténcia. Metodologia: Estudo longitudinal, retros-
pectivo e quantitativo no periodo de Mai/2014 a Mai/2024. Os dados foram coletados
do Sistema de Informagao Hospitalar (SIH/DATASUS). Variaveis: nimero de interna-
¢Oes por ano e regiao, valor total por ano, média de permanéncia e valor médio de
internacdo. Resultados: Durante esse periodo, houve 46.768 internamentos no pais,
sendo 2022 (15,6%) e 2023 (13,9%) os anos mais acometidos e, dentre as regides,
a Sudeste, com 71%. Ademais, sobre o valor total, nota-se um aumento significativo
no decorrer dos anos pesquisados - inclusive, o gasto em 2024 ja superou o ano de
2015 em sua totalidade. Somado a isso, apesar do ano de 2023 conter menos casos
em relacdo a 2022, teve um maior gasto, equivalente a 14% do valor total, enquanto
0 ano prévio apenas 13,3%. No que tange ao valor médio de internacédo, que no pais
foi de R$ 557,3, o Norte se sobressai em comparacao as demais, com R$ 1.509,6, ao
contrario da Centro-Oeste com s6 R$ 406,6. Conclusao: Em suma, o Sudeste destaca-
se pelas internagdes, com um aumento significativo deste indice ao longo dos anos
avaliados. Reiterando que, apesar do expressivo gasto comparado a 2022, 2023 teve
menos internados. O maior valor médio das internagdes, entre as regides do pais, foi
da Norte, oposto da Centro-Oeste. Logo, € preciso investimento na saude preventiva
e implementagao de politicas para o cuidado da patologia abordada - melhorando,
assim, a qualidade dos servigcos de saude reduzindo os custos de internagéo por ela,
especialmente nas areas mais afetadas.
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