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Resumo: Introdugdo: A Enteropatia Autoimune € uma condic¢&o clinica rara que se caracteriza por diarreia
sem resposta a mudancas dietéticas e com presenca de alteragdes histoldgicas no delgado.
Manifestagbes extraintestinais podem estar presentes. Muitos pacientes reguerem terapias
imunossupressoras. Descri¢éo do Caso: Menino, encaminhado por anemia cronica e diarreia, aos
8 anos e 10 meses, com gueixa de baixo ganho pondero-estatural, dor abdominal em cdlicas e
diarrelaliquida, sem muco ou sangue, desde os dois anos de vida. Ja tinha sido aventado hip6tese
de doenca celiaca, sem remissdo dos sintomas ap0Os exclusdo de glaten, persistindo também o
retarde de crescimento. Necessitou de internacdo aos 9 anos, por anemia aguda e choque
hipovolémico pela piora da diarreia, na vigéncia de rigorosa dieta sem glten, neste momento foi
realizado nova biopsia intestinal com achado de duodenite crénica linfoplasmocitéria moderada,
com intensa atrofia de vilosidades, diminuicdo das células caliciformes e de células de Paneth,
além de poucos corpos apoptéticos, sendo entdo, considerada a hipGtese de enteropatia auto-
imune. Investigacdo imunoldgica demonstrou deficiéncia de linfocitos NK, aumento de CD8 e
reducdo de linfocitos B. Sequenciamento do exoma identificou o diagnéstico de Sindrome
Linfoproliferativa Autoimune tipo V - gene CTLA 4, autossdmica dominante por provavel
heranca paterna. Manteve-se sob controle com prednisona 10 mg/dia e azatioprina 50 mg/dia.
Discussdo: A alteracdo no gene CTLA 4 resulta em manifestagBes clinicas como infecctes
recorrentes e fenémenos de autoimunidade. Mais pesguisas sd0 necessarias para entendimento da
fisiopatol ogia e tratamento adequado, havendo recomendagdes para uso de abacept ou transplante
de medula Gssea para evitar desenlace fatal por conta do erro inato da imunidade. Conclusdo: As
manifestagdes clinicas gastrintestinais da enteropatia auto-imune simulam o quadro clinico e
histol 6gico da doenca celiaca, sem resposta a isencdo de glaten.
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