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Introducéo: Mutacdes no gene da Interleucina-10 (I1L-10) e/ou do seu receptor (IL-10R) causando
deficiéncia/disfuncdo imunoldgica em criangas com D.Crohn (DC) de inicio precoce foram
recentemente descritas na Europa. Transplante alogénico de medula 6ssea como terapia induziu
remissdo da doenca. Objetivo: Investigar mutagdes no gene da Interleucina-10 (IL-10) e/ou do
seu receptor (IL-10R) em 5 criangas brasileiras com DC de inicio precoce. Método: O estudo
genético foi realizado no Departamento de Hematologia e Oncologia Pediétrico da Escola de
Medicina de Hannover. Genes gque codificam IL-10R1, IL-R2 e IL-10 foram sequenciados pelo
método DNA Sanger e estudos funcionais para confirmacdo da deficiéncia IL-10R foram
realizadas nas células mononucleares do sangue periférico (immunoblot e ELISA). Resultados:
Das 5 criangas analisadas, apenas 1 tinha mutagdo no IL-10R (IL10RA, Exon 2: c.A170A/G,
p.Tyr57Tyr/Cys IL10RA, Exon 3: ¢.C349C/T,p.Argl17Arg/Cys). Trata-se de um menino com
diagnostico de DC, tipo ndo estenosante e ndo penetrante (L2 Blp), produto de casamento ndo
consanguineo.. Tinha histéria de diarreia mucossanguinolenta, febre recorrente, abscessos e
fistulas perianais desde 3 meses de idade. Evolucéo conturbada com mdltiplas internacoes, déficit
pondo-estatural, otites médias de repeticdo, lesdes periorais, artralgia/artrite, uveite e doenca de
Kawasaki. Dificil manegjo terapéutico, pois apresentou corticodependéncia, reacdes a infusdo de
infliximabe e resposta parciad ao metotrexato. Conclusdes. 1. Este € o primeiro caso
documentado de DC com inicio precoce e deficiéncia de IL-10R em crianga brasileira. 2.
Transplante alogénico de medula 6ssea pode eventualmente representar terapia curativa para este
paciente. 3. A importancia do diagnostico molecular na doenca inflamatéria intestinal deve ser
ressaltada.
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