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Resumo: Introdução: Caso clínico de Síndrome Wiskot-Aldrich (WAS), doença que mimetiza algumas 
condições, como dermatite atópica e alergia alimentar, mas que, na verdade, compõe uma das 
imunodeficiências primárias (IDP), caracterizada, dentre outras, por eczema, trombocitopenia e 
infecções recorrentes. Descrição do caso: J.A.C, 3 anos e 5 meses, sexo masculino, com queixa 
de cólicas frequentes, sangramentos eventuais nas fezes, diarreia, irritabilidade, xerodermia, pele 
hiperemiada e com muito prurido, desde os 3 meses de vida. Tem broncoespasmo, otite e 
pneumonia de repetição. Foi encaminhado ao alergoimunologista com 1 ano e 4 meses, com 
diagnóstico de alergia alimentar, recebendo fórmula láctea de aminoácidos, desde 10 meses de 
vida, mas apresentando melhora apenas do quadro gastrointestinal. A análise do sequenciamento 
do gene WAS, mostrou mutação confirmativa para diagnóstico fenotípico prévio dessa doença. 
Como parte do tratamento, o paciente foi submetido ao transplante de células tronco 
hematopoiéticas, apresentando excelente resultado. Comentários: Embora muitas vezes tanto as 
manifestações clínicas como os exames laboratoriais apontem para o diagnóstico de doença 
atópica, as IDPs sempre devem ser consideradas em seu diagnóstico diferencial, especialmente 
quando tais manifestações são mais graves, com infecções recidivantes ou atípicas e a resposta 
terapêutica insatisfatória.
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