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Sarcoidose Em Paciente Pediatrico: Relato De Caso
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A sarcoidose € uma doenca sistémica de etiologia desconhecida, caracterizada pelo acimulo de
linfécitos T, fagécitos mononucleares e granulomas ndo caseosos nos tecidos envolvidos. Em
criancas, aincidéncia é inferior a 1,02/100.0001. A doenca possui aspectos genéticos, ambientais
e antigénicosl,2, com uma diversidade de quadros clinicos, sendo os extrapulmonares mais
atipicos3. No presente trabalho, relata-se um caso de sarcoidose em paciente pediatrico, na qual a
apresentacdo clinica ocorreu com um padrdo inflamatério desencadeando febre recorrente e
artralgia." Paciente de 3 anos, feminino, pré-termo (idade gestacional 33s). A mée relata placenta
prévia, diabetes gestacional e arritmia cardiaca. Aos primeiros meses, apresentou diarreia e febre
sem sinais de localizaggo, evoluindo com astenia, sudorese intensa, artralgia, prurido ocular, sem
lesbes na pele. Suspeita inicia de aergia a proteina do leite de vaca. Evoluindo com febres
ciclicas levando a multiplas internacBes hospitalares para investigacdo, com antibioticoterapia
sem controle dos sintomas. _x000D_ A crianga foi encaminhada para unidade especializada,
onde redlizou o teste tuberculinico (PPD). A reacdo cuténea foi positiva e com formacéo de
granuloma no antebraco. Foi prescrito tratamento profildtico para tuberculose latente. Apos
avaliacdo da imunologia, foi solicitado sequenciamento do exoma, que indicou mutagdo em dois
genes. BTNL2 e SAMD?9. O diagnéstico de sarcoidose foi confirmado pelo teste e pela clinica da
paciente. _x000D_ Atualmente, a paciente estd em uso de isoniazida para quimioprofilaxia
secundéria e prednisolona continua para controle da febre e da artralgia. Além disso, segue em
acompanhamento para monitorar possiveis danos aos 0Orgdos comumente afetados pela
sarcoidose. x000D__ "N&o ha"Ndo ha"A sintomatologia da sarcoidose inclui tosse, dispneia,
fadiga, mal-estar, febre, dor e edema articular, boca ou olhos secos, entre outros4. E mais comum
em pacientes com idades entre 20 e 60 anos e em mulheresb. Assim, apesar de estar fora dos
pardmetros etérios mais frequentes, a paciente apresenta grande parte dos sintomas comuns a
doenca. _x000D__ O resultado do teste genético indica que ha duas mutagGes em genes distintos.
A variante 1 do gene BNTL2 no cromossomo 6p21, em heterozigose do tipo frameshift e
classificada pedo ACMG (American College of Medica Genetics) como provavelmente
patogénica, torna o individuo suscetivel a sarcoidose. JA a variante 2 do gene SAMD9 no
cromossomo 7g21, em heterozigose do tipo missense, é considerada muito rara pela frequéncia
populacional no GnomAD e est4 associada a sindrome MIRAGES, que esta sendo investigada na
paciente. X000D_ O presente relato de caso traz uma associacdo infrequente e importante
clinicamente (Sarcoidose e possivel sindrome MIRAGE) de duas mutagGes génicas (BTLN2 e
SAMD?9), podendo fornecer dados para futuras pesquisas envolvendo tais variagoes.
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