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Resumo: A Ataxia-Telangiectasia (AT) € uma doenca genética rara, autossdmica recessiva, causada por
mutaces no gene ATM, afetando a reparacdo do DNA e levando a manifestagbes neurol dgicas,
imunolégicas e predisposicdo a neoplasias. Além da AT, doencas semelhantes, denominadas
AtaxiaTelangiectasia Like Disorders (ATLD), resultam de mutagdes em genes como MRE11 e
PCNA e compartilham caracteristicas clinicas semelhantes."Descrever o perfil clinico e
epidemioldgico dos pacientes com ataxia-telangiectasia acompanhados em ambulatério de
referéncia."Estudo retrospectivo e transversal realizado no ambulatério de imunologia de centro
terciario, realizado entre junho de 2023 e dezembro de 2024, através de coleta de dados de
prontuario. Foram avaliados dados clinicos, laboratoriais e epidemioldgicos dos pacientes
atendidos no periodo. A andlise edtatistica comparativa foi conduzida entre os grupos de
pacientes com variante no gene ATM e em outros genes (AT-Like)."Foram acompanhados 30
pacientes, dos quais, 20 pacientes apresentaram mutacdes no gene ATM (AT), enquanto 5 tinham
variantes em outros genes: MRE11, PCNA, ATR e VHL, classificados como AT-like. A idade
variou de 3 a 36 anos (mediana de 13 anos). Os principais sintomas iniciais foram alteracdo da
marcha (46,7%), queda (40%) e atraso do neurodesenvolvimento (23,3%). A idade de inicio dos
sintomas teve uma mediana de 1,16 anos nos pacientes AT e 1,5 anos nos AT-like. O diagnostico
fol mais tardio nos AT-like resultando em um atraso diagndstico maior (7 anos vs. 3,63 anos,
respectivamente). Infec¢des sinopulmonares ocorreram em 73,3% dos pacientes, sendo 100% dos
AT-like afetados. Outras infeccdes foram mais frequentes no grupo AT-like (80% vs. 20% nos
AT, p < 0,05). A andlise dos niveis de IgA, IgM e IgG demonstrou valores menores do que o
percentil 3 para a idade para a maioria dos pacientes. A reposicdo de imunoglobulina foi
necessaria em 76,7% dos pacientes, com maior prevaéncia nos AT-like (80%). Né&o foi
observada queda dos niveis dos linfocitos com o avancar da idade. A alfafetoproteina,
biomarcador importante na AT, apresentou niveis maiores nos pacientes AT (mediana de 162,3
ng/mL) comparados aos AT-like (7,4 ng/mL, p = 0,06). Além disso, nos AT, 0s niveis
aumentaram com a idade, enquanto nos AT-like, especialmente nos casos de ATLD, a tendéncia
foi de valores mais baixos. O diagnéstico de neoplasias foi realizado em 4 pacientes, com um
predominio de neoplasias hematoldgicas."O diagndstico molecular gjuda na diferenciacéo entre
AT e doencas com fendtipos semelhantes. Porém se tratando de doencas raras é dificil analisar e
comparar a gravidade de cada uma delas.
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