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Introducdo: A suscetibilidade mendeliana a micobactérias (SMM) € uma sindrome congénita
rara, definida por doenca clinica severa, disseminada, localizada ou recorrente, causada por
espécies micobacterianas fracamente virulentas, tais como a da vacina BCG, e outras espécies
ambientais. Descricdo do caso: paciente do sexo feminino, branca, com historia de
adenomegalias cervicais a direita, apos 2 meses da vacinacdo de BCG. Aos 5 meses de idade, foi
optado por tratamento com |soniazida, devido a aumento dos linfonodos e febre. Porém, aos 10
meses, devido a persisténcia do aumento das adenomegalias, foi introduzido esquema triplice
com Isoniazida, Pirazinamida e Rifampicina. Evoluiu com supuragdo em linfonodos cervicais
anteriores, axilar e infra-clavicular a direita, além de apresentar peso/idade entre o percentil 3-10
e atural/idade no percentil 25. Optou-se por associacéo de Isoniazida, Rifampicina, Etambutol e
Ciprofloxacina. Ap6és 1 més do tratamento, houve melhora importante da supuracdo dos
linfonodos, com cicatrizacdo progressiva das lesdes cutaneas. Apds exames complementares, foi
feito diagnostico por citometria de fluxo de deficiéncia de IL-12R?1. Comentarios. a causa mais
frequente de SMM ¢é a devido a mutagdes envolvendo IL-12R?1, presente em até 40% dos casos,
a qual requer como tratamento o IFN-gama recombinante subcuténeo e esguema anti-
micobacteriano combinado por tempo prolongado. O estudo pretende contribuir para 0 avango no
conhecimento sobre a fisiopatologia da SMM e o aperfeicoamento do diagnéstico, tratamento e
aconselhamento genético dos individuos afetados, assim como na concepcdo de novas politicas
publicas voltadas para a prevencdo e o mangjo da tuberculose nas diversas populagdes,
importante topico de Salde Publica.
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