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Resumo: Paciente com 1 ano e 11 meses foi encaminhado ao Servico de Pediatria do Hospital
Universitario com o quadro de diarreia muco sanguinolenta, fissura anal e plicoma periana
associado a desnutricdo grave. A suspeita inicia na unidade de origem foi enteropatia aérgica
severa ou Doenca de Crohn, porém ndo houve resposta adequada a utilizagcdo de férmula a base
de aminoéacidos e corticoterapia. O paciente permaneceu internado pela deterioracéo do estado
geral. O exame colonoscopico evidenciou uma pancolite inflamatéria ulcerada e, na biopsia,
foram encontradas ateracbes morfoldgicas compativeis com Doenca Inflamatéria Intestinal do
tipo Doenca de Crohn. Entretanto, pela atipia da faixa etéria para ocorréncia de DI, associada a
consanguinidade dos pais, severidade da doenca e a ndo remissdo completa do quadro com a
corticoterapia, foi aventada a hipotese de sindrome IPEX. Esta consiste em uma desordem
genética rara, que resulta no desenvolvimento defeituoso de linfécitos T reguladores que levam a
uma imunodesregulacdo. Se manifesta com uma enteropatia autoimune severa, com diarreia
invasiva e poliendocrinopatias. A ma resposta ao tratamento habitual com corticoide indicou a
necessidade de utilizagdo do anticorpo anti-TNF (infliximabTM) associado a azatioprina com
boa resposta clinica. No momento, esta sendo investigado para sindrome IPEX através da
citometria de fluxo, o fendtipo de células B (CD3-CD20+) e células T (CD3+CD4+ e
CD3+CD8+), bem como a de células T reguladoras (CD4+CD25high FoxP3+).
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