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Resumo: IntroduÃ§Ã£o: A duplicaÃ§Ã£o do gene Mecp2, denominada sÃ­ndrome da duplicaÃ§Ã£o do 
xq28 ou sÃ­ndrome da duplicaÃ§Ã£o do Mecp2, foi descrita primeiramente em 2004 ao se 
avaliar homens com retardo do desenvolvimento. A duplicaÃ§Ã£o do Mecp2 Ã© encontrada 
mais frequentemente em pacientes do sexo masculino e as mulheres geralmente sÃ£o 
assintomÃ¡ticas. A sÃ­ndrome Ã© caracterizada por retardo mental grave, infecÃ§Ãµes de 
repetiÃ§Ã£o, epilepsia, dismorfismos faciais (orelhas grandes e ponte nasal baixa), encefalopatia 
progressiva e degeneraÃ§Ã£o cerebelar. DescriÃ§Ã£o do caso: Paciente do sexo masculino, 13 
anos, iniciou quadros de infecÃ§Ãµes de repetiÃ§Ã£o de vias aÃ©reas aos 6 meses, 
necessitando de internaÃ§Ã£o em UTI em alguns dos episÃ³dios. AlÃ©m disso, o paciente 
apresenta hipotonia generalizada desde o nascimento, dismorfismos faciais e atraso do 
desenvolvimento. Evoluiu com ataxia e aos 11 anos parou de andar. Feita investigaÃ§Ã£o 
neurolÃ³gica, porÃ©m com resultados inconclusivos. InvestigaÃ§Ã£o imunolÃ³gica revelou 
deficiÃªncia parcial de IgA e deficiÃªncia de anticorpos anti-pneumococos. Realizada 
investigaÃ§Ã£o genÃ©tica que evidenciou duplicaÃ§Ã£o na regiÃ£o xq28, envolvendo o gene 
Mecp2; mesma alteraÃ§Ã£o encontrada em seu primo com clÃ­nica semelhante. ComentÃ¡rios: 
Ainda nÃ£o estÃ¡ claro o mecanismo pelo qual a sÃ­ndrome de duplicaÃ§Ã£o do Mecp2 pode 
cursar com imunodeficiÃªncia, porÃ©m na literatura consultada foram identificados vÃ¡rios 
pacientes com nÃ­veis sÃ©ricos baixos de IgA e IgM, nÃ­vel sÃ©rico elevado de IgG e pouca 
resposta a antÃ­genos polissacÃ¡rides. Mais estudos sÃ£o, portanto, necessÃ¡rios para 
caracterizar a fisiopatologia da disfunÃ§Ã£o do sistema imunolÃ³gico em pacientes com esta 
sÃ­ndrome.
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