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Trabalhos Cientificos

Titulo: Relato De Caso: Associacdo De Trissomia 21 E Deficiéncia Do Gene Stat 1

Autores: A sindrome de Down (SD) € a mais frequente desordem cromossdmica que é caracterizada por
um cromossomo 21 extra ou pelatriplicacéo do brago longo do cromossomo 21. Observou-se que
os individuos com SD apresentam alteracdes no sistemaimune, como fungdes diminuidas de
guimiotaxia e fagocitose por neutrofilos e linfécitos. Uma das deficiéncias apresentadas nesses
pacientes foi ado gene STAT 1, essencial paraaviade sinalizagdo tanto do IFN-947, quanto do
IFN-945,, citocinas que agem na resposta imune adaptativa e sdo capazes de impedir areplicacdo
viral, tendo um efeito imunomodul atério.Sexo masculino, 13 anos. Paciente portador da trissomia
21 manifesta quadro de infeccOes graves e de repeticdo (pneumonias, sinusites, otites,
mastoi dites, onicomicoses, mucosite fungica e enteroviroses), asma bronquica e rinite alérgica.
Apresenta déficit naformacao de anticorpo aos pneumococos (Staphylococcus aureus),
linfopenia de CD4, CD8, CD19 E CD56. Possui diagnostico de Imunodeficiéncia priméria com
heterozigose do gene STAT1. Fez areposicao de imunoglobulina EV na dose de 20g a cada 21
dias desde 2016, entretanto, houve falta do medicamento durante a pandemia da COVID-19.
Parou em AGO/2021 e ap6s isso teve 4 quadros de pneumonia. Restabel eceu o tratamento em
JAN/2022 com Imunoglobulina SC 20g a cada 21 dias e faz uso profilatico de Sulfametoxazol +
Trimetropin 400/80mg (1-0-1) e Fluconazol 150mg (1-0-0), afim de minimizar quadro de
infeccdo fungica com facilidade. Desde ent&o, apés o reestabel ecimento do tratamento com
infuséo de Gamaglobulina SC e antifungico profilatico, ndo teve nenhum quadro sintomético
parecido com o citado acima e nega queixas associadas. Nota-se que a associagao das duas
morbidades tem grande impacto na qualidade de vida do paciente, tornando-se dependente de um
plano terapéutico baseado na administracdo adequada de imunoglobulina, além da profilaxia com
antibiético e antifungico para modul agdo imunol 6gica e consequente diminuicdo do risco
infeccioso. Sendo assim, as infusdes de Gamaglobulina subcutanea foram consideradas eficazes
na prevencao de novas infecgdes, devido a melhora no quadro imunol 6gico do paciente.
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