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Resumo: Introducdo: IPEX é uma imunodeficiéncia primaria caracterizada por imunodisregulacéo,
associada a poliendocrinopatia, enteropatia. O objetivo deste relato € descrever manifestactes
clinicas diferentes em 4 irméos acometidos por essa doenca. Relato de caso: Os dois irméos mais
velhos s8o gemeos e precocemente apresentaram doencas autoimunes. Paciente 1: Desde 6 meses
de idade iniciou quadro de diabetes mellitus tipo 1 de dificil controle, seguido de infeccOes
recorrentes; evoluindo com diarréia e baixo ganho ponderal. Posteriormente foi diagnosticado
hepatite autoimune. Aos 9 meses de idade, evoluiu com glomerulonefrite e tireoidite autoimunes.
Aos 11 meses de idade iniciou tratamento com micofenolato de mofetil e prednisolona, com
melhora discreta. Aos 2 anos e 2 meses de idade foi submetido ao primeiro transplante de células
tronco hematopoieticas de sangue de corddo umbilical, sem sucesso; apds 3 meses
retransplantado, desta vez bem sucessedido (100% de quimerismo do doador). Atualmente esta
com 4 anos de idade, com resolucdo completa da enteropatia, com bom ganho pondero estatural,
e diabetes mellitus sob controle. Paciente 2: Aos 15 dias de vida, iniciou quadro de vomitos e
diarréia, baixo ganho ponderal, associada a sibilancia e infecgdes respiratérias recorrentes. Como
seu irmd gémeo, também evoluiu com glomerulonefrite autoimune e aos 11 meses iniciou
tratamento com micofenolato de mofetil e prednisolona. Faleceu aos 17 meses foi a obito por
choque séptico. Paciente 3: No periodo neonatal desenvolveu eczema, aos 7 meses apresentou
uma pneumonia e otite evoluindo com baixo ganho ponderal. Com 1 ano inicou quadro de
diarreia. Com 1 ano e 3 meses de idade desenvolveu sinais de nefropatia (proteinuria e calciuria)
com nefrocalcinose a0 USG renal, em uso de prednisolona e aguardando transplante de células
tronco hematopoiéticas. Com 1 ano e 7 meses houve piora da diarréia (associado a infecgao por
Clostridium difficile) agravando seu estado nutricional com desnutricéo grave, evoluiu com sepse
(Klebsiella pneumonia and S. aureus), e trombose de veia cava, e apesar de todos esforgos foi a
Obito por choque séptico com 1 ano e 8 meses. Paciente 4: Aos 2 meses apresentou infeccdo de
urina e inicou quadro de diarreia. Aos 3 meses apresentou bronquiolite grave e sepse por S.
aureus. Evoluiu com baixo ganho ponderal. Iniciou tratamento com prednisolona aos 2 meses e
tacrolimus as 3 meses, com melhora da enteropatia. Evoluiu com HAS e apresentou aos episodios
de eczema controlados. Atualmente est4 clinicamente estédvel e aguarda transplante. Todos os
irméos apresentam altos niveis de IgE total e auto anticorpos. Todos possuem a mesma mutagao
genética levando a sua baixa expressdo do FOXP3. Conclusdo: Sindrome IPEX apresenta um
amplo espectro de manifestagdo clinica, mesmo em irmdos com a mesma mutacdo genética. Até
0 momento, transplante de células tronco hematopoiéticas é o Unico tratamento curativo, mas
algumas endocrinopatias, especia mente diabetes mellitus persistem apds o transplante.
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