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Resumo: A Sindrome de Hiper-IgE é uma imunodeficiéncia primaria rara, com incidéncia de 1:1.000.00 e
cerca de 250 casos descritos. A heranca pode ser recessiva ou dominante. Pacientes com histéria
de abscessos recorrentes, eczema, facies grosseira, hipermobilidade, fraturas patoldgicas e niveis
elevados de IgE devem ser investigados. O Escore de Grimbacher estima a probabilidade de
Sindrome de Hiper-IgE. A confirmagdo do diagndstico € por teste genético."A.R.S, 12 anos,
menina, encaminhada em 08/23 ao ambulatério de Alergia e Imunologia Pediétrica por abscessos
de repeticdo desde os 6 anos. Irma mais velha com abscessos de repeticdo e mée, falecida, com
diagndstico clinico de Sindrome de Hiper-IgE. Teve eczema desde os primeiros meses de vida,
fratura Ossea com trauma leve, além de fascies levemente grosseira e articulacbes
hiperextensiveis. A cultura de secregdo coletada de um dos abscessos foi positiva para
Staphilococcus aureus sensivel a Meticilina. Exames laboratoriais iniciais mostraram: leucocitos
4870/mm3 , eosindfilos 584/mm3, neutrofilos 1705/mm3, linfécitos 2240/mm3, Plaguetas
188.000mil/mm3, IgE 6917mg/dL, 1gG 1504mg/dL (>p97), IgM 138mg/dL (>p97), IgA
198mg/dL (p50-p75) , CD4 1178/mm3 (p50-p90), CD8 646/mm3 (p50-p90), CD19 412/mm3
(<pl10), NK 28/mm3 (<p10). Em 10/23, evoluiu com lesbes de pele compativeis com dermatite
atopica moderada (SCORAD 31) e ceratoconjuntivite atépica. O Escore de Grimbacher foi de 35
pontos. nivel mais ato de IgE sérica (10 pontos) , abscessos cutaneos (4 pontos), retencéo da
denticdo priméria (2 pontos), fraturas com trauma minor (4 pontos), féscies caracteristica (2
pontos), erupcao cutanea do recém-nascido (4 pontos), eczema (2 pontos), hiperextensibilidade (4
pontos), aumento da largura nasal (1 ponto), palato em ogiva (2 pontos). Na ocasi&o, iniciou-se
profilaxia com fluconazol e sulfametoxazol-trimetoprima e foi solicitado painel genético para
Imunodeficiéncias Primérias. O Painel genético identificou uma variante em posicao
chrl17:40.474.483, variante NM_139276.3:¢.1918T>C:p.(Tyr640His). Apesar da classificagdo de
variante de significado incerto (VUS), apresenta um CADD score de 32 em regido de ata
conservagdo, além de publicagdo relacionada anterior a Hiper IgE no mesmo sitio. """ A paciente
relatada apresentava sinais e sintomas cléssicos de Sindrome de Hiper-IgE, como eczema de
inicio precoce, infeccBes estafilocdcicas de repeticdo, fascies tipica, niveis de IgE acima de
2000mg/dL, adém de histéria familiar compativel. O Escore de Grimbacher de 35 pontos
determina probabilidade intermediéria para a sindrome. A andlise genética associada ao quadro
clinico, andlise in silico e publicagdo prévia em mesmo sitio sdo atamente sugestivas de
patogenicidade. A paciente do caso apresentou precocemente manifestagdes clinicas,
laboratoriais e moleculares compativeis com sindrome da Hiper-1gE, sendo agui reportada uma
nova variante relacionada a doenca.
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