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Resumo: Introducéo Espectro crescente de disturbios monogénicos tem sido associado ao VEO-IBD. O
diagnostico genético pode ter implicacOes diretas no tratamento. Relatamos trés pacientes com
mutacOes no gene PISKCD com fendtipo clinico classico de APDS. Descricdo do caso: Os
pacientes eram dois do sexo masculino e um do sexo feminino e as idades variavam entre de 8
meses a 11 anos e todos possuiam a mutacdo ¢.3061G>A:p.Glul021Lys no gene PISKCD. Pais
ndo consanguineos e saudaveis. Pacientes 1 e 2 apresentaram hepatoesplenomegalia progressiva e
episddios recorrentes de pneumonia com bactérias encapsuladas. Evoluiram com
trombocitopenia, anemia hemolitica, diarreia crénica e déficit de crescimento. Um deles
desenvolveu lesdes liticas em nbédulos no isquio e baco. Paciente 3 apresentou diarreia
sanguinolenta, anemia, abscesso cervical e déficit de crescimento. Desenvolveu sibilos
recorrentes, anemia, eczema e pneumonia. Para a fungdo imunoldgica, os pacientes 1 e 2
apresentaram razdes CD4 reduzidas e imunoglobulina A e G abaixo do percentil 3. O paciente 3
apresentava imunoglobulina M aumentada, imunoglobulina A e G e razd CD 4 normais. A
histolopatologia identificou pancolite com processo inflamatério crénico, com criptite e
microabcesso de criptas, agregados de histicocitos e eosinofilia nos pacientes 1 e 2. O paciente 3
foi tratado com antibioticoprofilaxia, obtendo resolucdo completa dos sintomas. Os pacientes 1 e
2 foram tratados com terapia de reposicéo de imunoglobulinas e Sirolimus. Discusséo: Criancas
com VEO-IBD, com historia de doenca refrataria, com familiares com doencas
autoimunes/imunodeficiéncias ou infeccbes recorrentes podem se beneficiar da avaliacéo
imunologica e genética. A identificagdo da mutagdo do gene PI3KCD orientou a escolha de um
tratamento mais direcionado para a DIl, uma vez que o Sirolimus € um inibidor da via mTOR
gue é excessivamente ativada nesses pacientes. Conclusdo As terapias direcionadas séo
importantes, pois modulam os defeitos que causam 0s sintomas, minimizando a imunNoSsSupressao
desnecessaria
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