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Trabalhos Cientificos

Dois Irméos Com Sindrome Poliglandular Autoimune Do Tipo 1 (Apeced) E Fendtipos
Diferentes: Relato De Caso

Introducdo: A APECED cursa com alteragdes enddcrinas e ndo enddcrinas, caracterizada pela
triade hipoparatireoidismo, doenca de Addison e candidiase mucocuténea cronica, estando
relacionada com cerca de 126 tipos de mutacdes diferentes do gene regulador autoimune
(AIRE).Objetivos: Caso 1 - Paciente de 20 anos, sexo feminino, acompanhada desde os 3,6 anos
por quadro de artralgia e candidiase de dificil tratamento associados a hipocalcemia grave com
repercussao cardiaca, hipofosfatemia e hipomagnesemia, em reposicdo de célcio e colecalciferol.
Evoluiu ao longo dos anos com diarreia cronica, pneumonias de repeticéo e insuficiéncia adrenal
primaria. Puberdade foi induzida aos 11,9 anos por hipogonadismo hipergonadotréfico. Aos 17
anos surgiram lesdes de vitiligo. O teste genético evidenciou a mutagdo em homozigose do gene
AIRE(NM _000383.4):c.967_979del:p.Leu323Serfs*51. Realizada pesguisa genética em outros
familiares, com resultados positivos nos seguintes. irmado, mée e avd materna. Definido como
dissomia uniparental devido a auséncia do gene mutado no pai eirma. Caso 2 - Paciente de 17,4
anos, sexo masculino, em acompanhamento desde os 7,8 anos devido a mutacdo no gene AIRE
como airma. Assintomaético desde o inicio do seguimento e exames laboratoriais dentro da
normalidade, exceto por aumento isolado do anticorpo anti-GAD. Metodologia: Resultados:
Mutagdo familial com heterogeneidade clinicaimportante, evidente até entre irméos que
presumidamente foram expostos aos mesmos fatores ambientais passiveis de influenciar o
fendtipo. O rastreio imunoldgico com pesquisa de autoanti corpos especificos da APECED e
inespecificos de outros 6rgéos alvo torna-se uma ferramenta Gtil na medig&o de risco durante a
fase pré-clinica. Conclusdo: Como o progresso de uma endocrinopatia paraa APECED pode
demorar mais de 5 a 10 anos, o seguimento multidisciplinar personalizado e alongo prazo é
essencial para o manejo evolutivo da doenca.
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