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Resumo: Introdução: A deficiência de purina nucleosídeo fosforilase (PNP) é uma imunodeficiência 
combinada autossômica recessiva rara com menos de 70 casos descritos, desde 1975. É causada 
pela mutação no gene que codifica a PNP, enzima envolvida no metabolismo das purinas, cuja 
atividade anormal resulta no acúmulo de deoxiguanosina trifosfato (dGTP), tóxica para as células 
T e neurônios. Clinicamente apresenta-se com infecções recorrentes, atraso do crescimento, 
desordens neurológicas e maior tendência a malignidade e doenças auto-imunes. O único 
tratamento curativo para a deficiência PNP é o transplante de células-tronco hematopoiéticas ou 
do cordão umbilical. Descrição do caso: Masculino, 3 anos e 10 meses, com infecções repetidas 
desde o primeiro ano de vida, atraso do desenvolvimento neuropsicomotor e marcha atáxica. 
Exames revelaram linfopenia acentuada com contagem de linfócitos T e B abaixo do normal, 
IgM < P3, ausêncida da síntese ativa de anticorpos ao pneumococo e ácido úrico < 1, além de 
TRECs e KRECs abaixo do normal e atividade da PNP diminuída. Comentários: Em pacientes 
com história de infecções repetidas, sintomas neurológicos e linfopenia é imprescindível a 
avaliação dos níveis séricos de ácido úrico, pois, se diminuídos, confirmam o diagnóstico de 
deficiência de PNP, que é reforçado com a avaliação dos TRECs e KRECs e da atividade da 
enzima PNP. Trata-se de uma doença rara e grave, com possibilidade de cura desde que haja o 
reconhecimento precoce dos sinais, sintomas e das alterações laboratoriais que confirmem a 
deficiência dessa enzima.
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