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Resumo: Objetivo: relatar série de Série de 4 casos com desfechos variados de doenca inflamatoria
intestinal de inicio muito precoce (VEOIBD) secundéarias a XIAP. Méodo: estudo do tipo
observacional, descritivo e retrospectivo de 4 pacientes com XIAP, sendo dois deles meio irmaos
ndo transplantados e dois deles submetidos a transplante de medula 6ssea alogénico (TMO).
Resultados: G.P.S.B., 19 anos, masculino, VEOIBD diagnosticado aos 7 meses, classificacdo
AlaL3-B2B3-p-G0. Submetido a hemicolectomia com ileostomia aos 8 anos. Atualmente em
uso de prednisona, tiopurina e talidomida. Segue em atividade e recusa transplante de medula
O0ssea (TMO). M. E. S. L., 5 anos, feminino, meiairma do paciente anterior, com VEOIBD,
diagnoéstico aos 11 meses, classificacdo AlaL2-B1-p-G1, com boa resposta a terapia
medicamentosa de primeira linha e surto Unico da doenca. Atualmente em monoterapia com
metotrexate. L.M.L.O., 4 anos, masculino, VEOIBD diagnosticado aos 11 meses, classificacdo
AlaL2-B3-p-G1. Redlizou TMO por intratabilidade clinica aos 3 anos. Evoluiu com doenca do
enxerto versus hospedeiro aguda. Foi a ébito por infeccdo 7 meses apos o TMO. |.M.S,, 11 anos,
masculino, VEOIBD oriundo de outro servico terciario. Internado exclusivamente para TMO por
refratariedade terapéutica. Submetido ao transplante, contudo, faleceu 14 dias apbés o
procedimento, por infeccdo. Conclusdo: erros inatos da imunidade (Ell) podem ser causa
monogénica em propor¢ao ndo insignificante de casos. Nos pacientes com VEOIBD, as doengas
monogénicas podem constituir até 20% do total de casos. XIAP caracterizase pela
suscetibilidade a infeccdo pelo EBV, linfohistiocitose hemofagocitica , esplenomegalia,
inflamag&o intestinal crénica e manifestagdes autoinflamatérias. A VEOIBD costuma ser grave e
refratéria. E descrito TMO como opcao curativa para a doenga, contudo, a despeito de técnicas de
condicionamento mais suaves, a taxa de mortalidade ainda preocupa e deve ser levadas em
consideracdo na decisdo compartilhada com as familias.
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