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Resumo: A sindrome de hiper-IgM (HIMS) é uma imunodeficiéncia rara causada por falhas na via de
sinalizacdo CD40/CD40L, resultando em troca de classe prejudicada e nivels baixos de 1gG, IgA
e IgE e niveis elevados de IgM. Pecientes s80 mais suscetiveis a infeccdes respiratorias
recorrentes. A forma ligada ao X decorre de mutacGes no gene CD40L, impedindo a ativacéo
adequada das células apresentadoras de antigeno."Paciente masculino, 9 meses, filho de pais
higidos, ndo consanguineos, com meio irmd materno faecido aos 10 meses de idade por
pneumonia, historia de bronquiolite aos 5 meses seguida de pneumonia com necessidade de
internagdo em UTI. Aos 9 meses apresentou nova pneumonia grave com necessidade de
internacdo em UTI e intubagdo orotraqueal. Realizou-se investigagcdo imunoldgica que apontou
imunoglobulinas baixas (IgG: 45 mg/dL; IgM 67 mg/dL; IgE 2 mg/dL e IgA: 2 mg/dL).
Ecocardiograma: CIA peguena na regido dafossa oval sem repercussdo hemodinamica e pequena
colateral sistémica pulmonar. USG de vias urinérias: rins com dimensdes aumentadas para a faixa
etéria (RE: 7,6 cm e RD: 8,0 cm). Aos 10 meses, a avaliagdo indicou atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor. Na imunofenotipagem, houve reducdo das subpopulacbes de células T
auxiliares “naive” (CD4+ CD45RA): 379/uL, e de memdria (CD4+ CD45RO+): 247/uL,
aumento das células T citotdxica (CD8+): 1987, e reducdo expressiva do nimero absoluto de
células T recém-emigrantes do timo e auxiliares imaturas. A investigacdo pelo exoma mostrou
uma variante no gene CD40 ligante, revelando o diagndstico de Sindrome de Hiper IgM ligada ao
X. Segue ambulatorialmente, com reposi¢cdo de imunoglobulina a cada 28 dias, terapia profilatica
com sulfametoxazol com trimetoprima e amoxicilina. Apesar do quadro estavel, estd em
programacéo para TCTH. ""A HIMS compromete a conversdo de IgM em 1gG, aumentando o
risco de infecgbes recorrentes e neutropenia grave. O diagndstico envolve dosagem de
imunoglobulinas e teste genético, com a mutacdo no gene CD40LG sendo a causa mais comum.
O tratamento inclui profilaxia com antibioticos, reposicéo de 1gG e, em casos graves, transplante
de células-tronco hematopoiéticas. No paciente, a presenca de malformagdes cardiovasculares
pode aumentar a susceptibilidade a infecgdes respiratdrias, enquanto o aumento rena pode estar
relacionado a infeccBes sistémicas ou fatores genéticos. O atraso motor pode estar associado as
repetidas internacBes decorrentes das infeccBes respiratérias. Apesar da estabilidade clinica,
apresenta alto risco de apresentar malignidades de forma precoce, doencas hepaticas e infeccdes
graves. "O diagnostico precoce e preciso da HIMS € essencia para prevenir infecgbes graves,
sendo fundamental o uso de exames laboratoriais e genéticos com avaliacdo do custo-beneficio.
A terapia antimicrobiana e a reposicdo de imunoglobulina sdo eficazes na estabilizac&o clinica.
Porém. o risco elevado de malignidades e doencas hepéticas graves nos direciona a procurar o
TCTH.
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