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Trabalhos Cientificos

Ipex: Manifestagbes Gastrointestinais Fenotipicas Diferentes De Uma Mesma Linhagem
Familiar
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A Sindrome IPEX (desregulacdo imunoldgica, poliendocrinopatia e enteropatia ligada ao
cromossomo X), é uma imunodeficiéncia prim&ia monogénica rara, caracterizada por
autoimunidade multiorganica."O objetivo deste relato é descrever dois casos de IPEX
pertencentes a mesma linhagem materna (primos de 1° grau), com manifestacBes clinicas
distintas. O caso 1 descreve um paciente com doenca inflamatéria intestinal, diabetes mellitus
tipo 1 e dermatite psoriasiforme. O caso 2 descreve um paciente com enteropatia autoimune.
Ambos com historia familiar prévia caracteristica (caso 3), que corroborou com diagnéstico e
tratamento precoce.""IPEX, é determinada por mutagGes no fator de transcricdo FOXP3, e tem
uma padrdo de acometimento hereditério ligado ao X, afetando principalmente o sexo masculino.
Sua apresentacdo clinica cursa com enteropatia autoimune, manifestacdes cutaneas e
poliendocrinopatias. Pelo menos 70 mutactes diferentes ja foram relatadas no FOXP3, e ainda,
mutagdes idénticas podem causar fendtipos distintos nos pacientes. "Essa falta de correlacéo
entre gendtipo e fendtipo resulta das complexas interagdes celulares do FOXP3 e sugere a
importancia da regulacéo epigenética na determinacdo do quadro clinico e desfecho, como visto
nos casos rel atados anteriormente.
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