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Resumo: Introducdo: IPEX Sindrome, afeccdo genética rara ligada a0 X, caracterizada por desordens
autoimunes, poliendocrinopatia e enteropatia com polimorfismo clinico significativo, comumente
apresentada por diabetes mellitus tipo 1, déficit de crescimento e diarreia intratavel, normalmente
resultando em 6bito precoce. Causada por mutagdes no gene FOXP3, leva a formacdo de células
T regulatdrias disfuncionais culminando em hiper-reatividade imunolégica predispondo a
autoimunidades. Normalmente ndo se manifesta com disfun¢éo renal destacando o caso a ser
relatado. Relato de Caso: Escolar, masculino, sete anos, internado para compensacdo clinica de
sindrome nefrotica associada ao diabetes mellitus insulinodependente (peptideo C reduzido, anti
acido glutdmico e anti insulina negativos). Apresentava antecedentes de asma, diarreia cronica
diagnosticada como Sindrome do Intestino Irritavel. Foi classificado com sindome nefrética
cortico-dependente em baixas doses, submetido a bidpsia renal cujo laudo demonstrou Lesbes
Minimas (focos de atrofia tubular com fibrose). Durante o0 acompanhamento, evidenciou
hipotireoidismo (anti tireoperoxidase positivo) e epilepsia. Foi internado diversas vezes por
descompensacdes nefréticas associadas aos quadros diarreicos, peritonites esponténeas e
infeccbes por germes oportunistas, mantendo funcdo renal preservada. Discussdo: Diante de
paciente do sexo masculino com diagndsticos de diabetes insulinodependente, hipotireoidismo,
diarreia intratével, sindrome nefrética e epilepsia foi aventada a hipétese de sindrome |PEX-
LIKE com envolvimento renal. A disfuncdo de células T regulatérias é chave do
desenvolvimento do IPEX aém de ser uma das teorias fisiopatologicas das lesdes minimas
glomerulares, estando a sindrome nefrética dentro do amplo espectro das manifestagbes da
sindrome IPEX. Conclusdo: Como rotina na préatica médica estamos diante de uma afeccdo
genética rara com testes diagnésticos de dificil acesso. Contudo, cercado de dados clinicos
relevantes como a associacdo de tantas comorbidades a Sindrome IPEX € a hipotese diagnostica
principal. Reafirmando seu polimorfismo clinico tal caso se manifestou com Sindrome Nefrotica,
sendo o sistema renal raramente acometido pela sindrome.
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