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Resumo: Objetivo: avaliar perfil e diagnéstico genético dos pacientes com doenca inflamatoria
intestinal(DI1) de inicio muito precoce (VEOIBD) Método: Estudo retrospectivo de andlise de
prontuario eletrénico de pacientes DII/VEOIBD de 01/2016 a 01/2022, em ambulat6rio
especializado de servico pediatrico terciario. Analisadas varidveis clinicas e laboratoriais. O
diagndstico de DIl e VEOIBD foi definido de acordo com Critérios de Porto Revisados. O
diagnostico genético foi realizado por painel genético, exoma ou genoma. Resultado: Dos 142
pacientes pedidtricos com DII, 61 apresentaram inicio dos sintomas antes dos 6 anos de idade
(42,95% VEOIBD). Os VEOIBD, 50,81% masculino, idade média da primeira consulta: 5,17
anos (DP +/- 4,034). Foram classificados como Doenca de Crohn 45,90%, retocolite ulcerativa
34,42% e Colite ndo classificada 21,31%. Sintomas ao diagnostico foram diarreia (90,16%),
sangramento retal (72,13%), dor abdominal (27,86%) e febre (16,39%). 32,78% da amostra
apresentava baixa estatura (Zscore E/l < -2) e 19,67% desnutricdo (Zscore IMC/I < -2). As
manifestagdes extraintestinais mais frequentes foram infecgdes recorrentes (16,39%) e citopenias
(14,75%). Houve indicacdo de uso de imunobiol 6gicos em 39,34% e 37,5% evoluiram remissao
de mucosa. Dentre os VEOIBD, 22 (36,06%) realizaram andlise genética, destes 16 (26,22%)
com variantes patogénicas definidas. Os diagnosticos genéticos foram: XIAP (3), Doenca
Granulomatosa Crénica (2), Deficiéncia na sinalizagdo de IL10 (2), Deficiéncia de LRBA (1),
Deficiéncia RIPK1 (1), PKI3D (1), Deficiéncia de eixo IL-12/interferon-gama (1), STAT1 GOF
(1), Mutagcdo nos genes ATG16L1/NEUROG3 (1), DUOX2, NRLP12 e TP53 (1), e variante
patogénica associada a Sindrome de Lynch (1). Conclusdo: A VEOIBD sugere a possibilidade de
doenca monogénica e pode ter evolucéo potencialmente grave. O diagndstico e a caracterizacéo
molecular permitem tratamento direcionado e aconsel hamento genético.
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