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Resumo: Imunodeficiéncia combinada grave (SCID) é a forma mais critica dos erros inatos da imunidade

(El), devido ao risco elevado de morbimortalidade. Diagnostico precoce, profilaxias e o TCTH
representam a possibilidade de cura desses pacientes. "Lactente masculino, 7 meses,
encaminhado por déficit ponderoestatural, candidiase oral (Fig 1) e diarreia cronica desde os 3
meses. Infecgbes prévias graves incluindo sepse por foco intestinal por Acinetobacter Iwoffii. Ao
exame, hipoativo, desnutrido, hipocorado, com atraso neuropsicomotor e abscesso frio na regido
do BCG (Fig 2). Andlises revelaram anemia, eosinofilia, linfopenia com linfocitos CD3, CD4,
CD8 e CD16/56 abaixo do percentil 10, hipogamaglobulinemia, com 1gG e IgM abaixo do
percentil 3 e hipoplasia timica. Diagnostico de SCID com imunofenctipagem T-B+NK-.
Indicadas profilaxias com imunoglobulina, fluconazol, aciclovir, sulfametoxazol+trimetropin e
isoniazida. Genética evidenciou Def. IL2RG. Evoluiu com elevacdo das enzimas hepéticas e
resposta lenta de normalizacdo pos suspensao das medicacdes. Pesguisas negativas para bactérias,
micobactérias, fungos e virus. Bidpsia evidenciou hepatite granulomatosa difusa fibrética e
inUmeros eosinofilos decorrente ao uso de medicamentos ou também associada a SCID (Fig 3).
Encaminhado aos 11 meses para TCTH ap6s hepatograma normal com retorno das profilaxias
(isoniazida substituida por rifampicina). Obito no 18° dia pés TCTH por DVOH. """A maioria
das criancas com SCID evolui para ébito no 1° ano de vida, pois os sintomas podem ser discretos
e inespecificos, atrasando seu diagnostico. A triagem neonatal para Ell com avaliacdo dos T cell
receptor excision circles (TRECs) and Kappa-deleting recombination excision circles (KRECS)
representa um avanco na definicdo e progndstico dessas criangas. Infelizmente, o paciente ndo
teve acesso. A fisiopatologia da Def. IL2RG envolve mutagdo em segmento molecular comum a
vé&rias citocinas. 1L2, 1L4, 7, 9, 15 e 21, provocando disfungdes multifocais com
comprometimento da resposta imune adaptativa. O TCTH oferece até 90% de cura se realizado
em criancas de até 4 meses sem historico de infeccbes. No entanto, o procedimento ndo é isento
de riscos e complicaghes graves como a reacdo enxerto versus hospedeiro, infecgbes por
citomegalovirus, adenovirus e a DVOH sdo possiveis. A DVOH representa fator significativo de
morbimortalidade, especiamente nos pacientes com disfungdo hepatica prévia, contudo, a
etiopatogenia da obstrucdo dos sinusoides hepaticos ndo é bem definida. Hepatotoxicidade
medicamentosa e a presenca de granulomas foram determinantes para o desfecho da DVOH.
Recém nascidos com TRECs e KRECs dterados devem ser encaminhados para centros de
referéncia para definicdo diagnostica com contraindicacdo de vacinas vivas, incluindo a BCG,
possibilitando tratamento adequado precoce, reducdo das complicacfes e promocao da vida.
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