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IntroduA8A£0: A DoenAS8a granulomatosa crA”nica (DGC) A© uma doenA8a rara decorrente
de ateraA8Apes no complexo enzimAjtico NADPH oxidase, o que implica em defeito na
produA8A£o de intermediAijrios reativos de oxigA%nio, importantes na destruiASA£o de
microrganismos fagocitados. Clinicamente, a DGC se caracteriza por infecA 8A pes bacterianas e
fA°ngicas graves e recorrentes, de inA-cio precoce (em geral, no prl meiro ano de vida). Pode ser
determinada por heranA8a ligada ao cromossomo X ou autossA mica recessiva. DescriASA£0
do caso: Paciente do sexo masculino, 15 anos. Nos A°ltimos sete meses iniciou com pneumonias
recorrentes (trAas), sendo que a A°tima foi complicada com derrame pleural. Evoluiu com febre,
adinamia, emagrecimento e hepatoesplenomegalia. Realizado diagnAsstico de tuberculose
pleural e pulmonar e iniciado esquema RIPE, com boa evoluA§A£o. Antecedentes pessoais:
estomatites de repetiA8A£o. Antecedentes familiares. irmA£ portadora de DGC.
InvestigaA8A£0 imunolAdgica: teste do NBT =0,97ApM formazam (controle =9,56ApM).
InvestigagA8A£0 genA®tica evidenciou mutaASA£0 no gene NCF1 que codifica a proteA-na
p47phox do sistema NADPH oxidase. A mesma mutaASAfo encontrada na irmA£.
ComentAjrios: O caso descrito revela a importAc¢ncia de se atentar para os sinais de alerta para
imunodeficiAancia primAjria, visto que a apresentaASA£o clA-nica pode ser bastante
heterogA®nea. Neste caso, por exemplo, 0 paciente iniciou o quadro tardiamente, sendo que a
A°nica manifestaA8A£o0 prA©via eram estomatites de repetiASA£o.
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