475 megae | 18 @ 20 Y
* vt DE MAIO :‘:z%ue

§ HANGAR - Cantre de Convenches « Feiras da Amazdnia 44 brasilera
‘gm Pﬁ Ao O, P -l‘--..--l- Mmoo, Belém .-...l\._:.-.r..n. 303 de Pcdlﬂtflﬂ

Trabalhos Cientificos

Titulo: Perfil Dos Pacientes Com Agamaglobulinemia Ligada O X (Xla) Acompanhados Em Um
Servigo De Referéncia

Autores: A XLA éum defeito humoral causado por mutacdo do gene BTK (da proteina Bruton tirosina
guinase), localizado naregido 21.3-22 do braco longo do cromossomo X, envolvido na
maturacdo dos linfécitos B, caracterizada por diminui¢do na produgdo de imunoglobulinas e
infeccOes de repeticéo, principal mente por bactérias encapsuladas. O tratamento da XLA consiste
na reposicao de imunoglobulina humana (1VIG) e uso de antibi6ticos profilaticos. A XLA é um
alvo secundério da triagem neonatal, realizada através da dosagem de KRECs (Kappa deleting
recombination excision circles), pequenos circulos de DNA formados no processo de rearranjo
génico dos receptores dos linfocitos (BCR), permitindo entdo o diagndstico precoce antes do
desenvolvimento de sintomas.O objetivo desse estudo foi tracar o perfil clinico e laboratorial dos
pacientes portadores de XLA em acompanhamento atual em Centro de Referéncia.Estudo
transversal, retrospectivo, baseado em analise de prontuarios em um centro de referéncia no
Brasil.Dezessete pacientes sdo acompanhados por XLA atual mente no nosso servigo, com idades
variando de 0 a 37 anos, mediana de 20 anos. Os pacientes apresentavam ao diagnostico
dosagem de CD19
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