. ieEne - | 26 a 28

I

oa pacatria

Trabalhos Cientificos

Titulo: Candidiase Mucocutanea Crénica Associada A Ganho De Funcéo De Statl: Um Relato De Caso

Autores. LARISSA MACHADO CARVALHO (HOSPITAL DE CLINICAS UFPR), ANGELICA
FONSECA NORIEGA (HOSPITAL DE CLINICAS UFPR), ANDRE LUIZ FAGUNDES
AVILA DOS SANTOS (PONTIFICIA UNIVERSIDADE CATOLICA DO PARANA),
GIOVANNA MAFUZ PENTEADO (PONTIFiICIA UNIVERSIDADE CATOLICA DO
PARANA), JULIANA GONCALVES PRIMON (HOSPITAL DE CLINICAS UFPR),
THALITA GONCALVES PICCIANI (HOSPITAL DE CLINICAS UFPR), MAITE
MILAGRES SAAB (HOSPITAL DE CLINICAS UFPR), GABRIELA SPESSATTO
(HOSPITAL DE CLINICAS UFPR), GUILHERME DA SILVA MARTINS (HOSPITAL DE
CLINICAS UFPR), DEBORA CARLA CHONG E SILVA (HOSPITAL DE CLINICAS UFPR),
LAURA MARIA LACERDA ARAUJO (HOSPITAL DE CLINICAS UFPR), NELSON
AUGUSTO ROSARIO FILHO (HOSPITAL DE CLINICAS UFPR), HERBERTO JOSE
CHONG NETO (HOSPITAL DE CLINICAS UFPR)



Resumo: Pacientes com imunodeficiéncias primérias tendem a apresentar quadros de infeccbes de

repetico desde uma idade precoce. A candidiase mucocutédnea crénica (CMC) é uma das
infeccOes mais preval entes nessa populagéo e caso esteja presente deve motivar a procura de uma
imunodeficiéncia associada."IRK, 13 anos, masculino, sem intercorréncias gestacionais, testes de
triagem normais, BCGite com linfadenite cervical supurada tratado ambulatorialmente.
Apresentou quadro de bronquiolite vira aguda aos 4 meses com necessidade de intubag&o,
transfusdo sanguinea e ressuscitacdo cardiopulmonar, seguido de mdltiplos quadros de
pneumonia, para os quais necessitou de internamento. Além disso, desenvolveu 10 episddios de
infeccbes de pele, todos necessitando de antibioticoterapia. Aos 6 e 8 anos de idade teve
episodios de osteomielite com necessidade de abordagem cirlrgica e antibioticoterapia.
Apresenta candidiase mucocutéanea crénica em escalpe e face, também possui onicodistrofia com
necessidade de antifungicos de maneira continua ha 3 anos, hipotireoidismo com baixa estatura.
Devido a quadros de infeccBes recorrentes e multiplas internagdes, foi iniciada uma investigacdo
guanto a possiveis causas tendo resultados inconclusivos, CD3 de 2676 (P50-90), CD4 de 1414
(P50-90), CD8 999 (P50-90), CD19 1935 (>P90) , IGG 1300 (P75-97), IGM 70 (P3-10)
motivando a solicitagdo de exoma para investigacdo de causa genética. Ao exoma foi identificada
a variante Chr2:190.989.646 A>C, ocasionando a substituicdo de uma tirosina por aspartato no
cddon 356, sendo uma mutacdo de significado incerto, podendo ter relagdo com ganho de funcéo
de STAT1. Em agosto de 2024, evoluiu com sindrome macrofagica hemofagocitica, sendo
prescrito um ciclo de quimioterapia conforme protocolo HLH-94 e ruxolitinibe. Apds introdugdo
do ruxolitinibe, teve melhora parcial do quadro de candidiase cutanea e das infecgdes de pele de
repeticdo. Segue em acompanhamento com imunologia, dermatologia e hematologia, com plano
de transplante de medula 6ssea quando melhor controle infeccioso.""A mutagcdo com ganho de
funcdo de STAT1 tem uma clinica variada e abrangente, acometendo multiplos sistemas e
cursando com quadros de diferentes gravidades. A repercussdo mais comum € a candidiase
mucocutanea crénica, aém de infeccdes bacterianas de repeticdo e outras doencas autoimunes,
como hipotireoidismo. A evolucéo para sindrome hemofagocitica macréfaga € um marco clinico
importante, indicando uma resposta imune desregulada e exacerbada, frequentemente observada
em condi¢bes como imunodeficiéncias e doencgas autoimunes. O tratamento ainda se baseia em
controle de infecgBes e sintomas, porém, o ruxolitinibe tem se mostrado como uma ferramenta
atil, aumentando a diferenciagdo de TH17." A mutagdo com ganho de funcdo de STATL érara,
porém deve-se considerar como um diagnéstico diferencia em individuos com infeccdes de
repeticdo, CMC e outras doengas autoimunes associ adas.
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