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Resumo: Introducdo: A doenca autoinflamatdria tem como caracteristica a ativagéo do sistema autoimune
através de uma inflamacéo patogénica que independe do antigeno, surgindo de uma mutacéo
geramente de gene Unico. O objetivo deste trabalho é relatar o caso de investigacdo de doenca
rara autoinflamatoria em paciente sem apresentacdo clinica florida. Descricéo do caso: GMP, 3
anos, masculino, internou com quadro de febres recorrentes de duragdo curta que iniciou as 7
meses, no maximo 5 dias, com intervalos de 30 dias. Apresentava queixa de dor abdominal,
artralgias e linfonodomegalias a cada episodio, além de exames de prova inflamatéria aterados.
Sem outras comorbidades, crescimento e desenvolvimentos normais. Neste periodo realizou
extensa investigacdo, com avaiacdo imunologica normal, exceto pelo aumento da
imunoglobulina D (IgD) durante um dos episodios de febre. Exames de imagem: Raio-X,
tomografias e ressonancias de varios segmentos normais. Apresentava historico de uso de
diversos antibidticos e inUmeras internacGes hospitalares. Ndo realizou perfil genético para
doencas autoinflamatdrias. Foi iniciado Etanercept semanal, com 6tima resposta apds 4 meses do
uso da medicacdo. Discussdo: As doencas autoinflamatorias devem ser incluidas no diagnéstico
diferencial de pacientes com quadro de febre recorrentes durante meses ou anos, sem infecgdes
associadas. Elas estdo associadas a mutagOes em genes diferentes, destacando-se, neste caso, a
sindrome periédica associada ao receptor de TNF-1 (TRAPS) e a sindrome de hiperimunoglobina
D (HiperlGD). TRAPS é uma sindrome autossdmica dominante com penetréncia incompleta,
associada a mutacéo no gene que codifica o receptor de 55 kDa para fator de necrose tumoral
(TNFR1) e a HiperlGD € uma sindrome autossdmica recessiva, associada a mutagdo no gene do
mevalonato quinase (MVK). Conclusdo: Apls extensa investigagdo excluindo outras causas
como infec¢do ou malignidade, foi feito diagnostico de doenca autoinflamatéria, sendo uma
provavel HiperlGD - a0 se observar a apresentacdo clinicae a€elevacdo dalgD.
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