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Resumo: Introdugdo: Sindrome de Huppke-Brendel (OMIM 614482) € uma doenga autossdmica recessiva
causada por mutacfes no gene SLC33A1 e é caracterizada por perda auditiva, catarata congénita
e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor (ADPNM) grave, de carater progressivo, associada
a diminuicdo do cobre e da ceruloplasmina sérica. Descricdo do caso: Paciente de 3 anos,
segunda filha de pais ndo-consanguineos, iniciou ADPM no primeiro ano de vida, associado a
catarata congénita bilateral e déficit auditivo, sendo diagnosticada com sindrome de Huppke-
Brendel. Nao apresentou infecgdes de repeticdo nos primeiros dois anos de vida. No segundo ano
de vida, a paciente apresentou 3 internacbes por pneumonia, com necessidade de suporte
ventilatorio, uma sinusite, uma infecgdo de trato urin&rio por Pseudomonas sp e salmonelose
cronica. Readlizada investigagdo imunoldgica durante terceira internagdo hospitalar, sendo
verificado 1gG abaixo do p3 paraidade (389 mg/dL), IgA (138 mg/dL) e IgM (308 mg/dL) acima
do p97, diminuicéo de células B, células T CD4 e CD8 e células NK normais, C3 e C4 normais,
Iniciada reposi¢cdo de imunoglobulina com diminui¢do dos quadros infecciosos. Comentarios: A
Sindrome de Huppke-Brendel foi relatada pela primeira vez por Hovéarth et a (2005), tendo
Huppke et al. (2012) descrito cinco criangas com quadro semelhante, em que dois deles
faleceram por pneumonia. Nenhum estudo prévio relatou associagdo com hipogamaglobulinemia
O uso dos sinais de derta para imunodeficiéncias (BRAGID) deveria ter sido utilizado no caso
em questdo, pois permitiria diagndstico mais precoce, pois a paciente apresentou infeccdo grave,
mais de 2 pneumonias em um ano e infeccdo intestinal crénica.
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