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Trabalhos Cientificos

Paniculite Nao Neutrofilica Em Doenca Autoinflamatéria Mediada Por Interferon Geneticamente
Negativa
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As doencas autoinflamatérias (DAI) sdo grupos de condices descritas desde textos biblicos,
porém muito recentemente tem sido estudadas e diferenciadas uma das outras. Muito dos padrées
clinicos, histolégicos, imunoldgicos e génicos permanecem sem ser conhecidos. Relatar a
utilidade da medic&o de genes estimulados por interferon em criangas com febre recorrente com
multiplos acometimentos cutaneos.Relatamos caso de um menino que desde 2 meses de idade
apresentava multiplas maculas contusiformes em tronco e face, erosdo periungueal e periorificial
com crostas secundérias e febre recorrente. N&o existe consanguinidade na familia, nem doencas
relevantes na familia que possam chamar atencdo a condicdes genéticas. Antibidticos sistémicos
falharam em controlar a febre e acometimento cutaneo. Havia elevacdo persistente de VHS, sem
elevacdo de PCR. Multiplas biopsias de pele foram obtidas revelando paniculite ndo neutrofilica
e leve infiltrado vascular linfocitico sem vasculite. Devido a suspeita de um erro inato da
imunidade, foi realizado sequenciamento de exoma e nenhum gene causador foi encontrado. A
mensuracao de 6 genes estimulados por interferon resultou positiva. A reandlise focada do exoma
em busca de genes relacionados a doencas mediadas por interferon tipo 1 resultou
negativa.Relato de caso, andlise de curvas de estimulacdo de de grupos de interferons e
sequenciamento genético.A febre recorrente na idade pediétrica é a principal manifestacéo clinica
das DAI, um grupo recentemente reconhecido de doencas imunomediadas. Vérias manifestaces
cutaneas associadas a diferentes DAI’s tem sido relatadas, geralmente com padrdo neutrofilico de
infiltracdo de diferentes camadas da pele. Manifestagbes cutaneas comuns de todos os tipos de
interferon DAI sdo paniculite com lipodistrofia, 1Upus pérnio e vasculopatia acral. O achado
laboratorial de assinatura positiva de interferon, como observado em nosso paciente, corrobora o
diagnéstico das interferonopatias. O sequenciamento genético € fundamental para o diagndstico
final e geralmente 50-60% dos pacientes com suspeita de DAI’s s80 geneticamente negativos,
rotulados como febre recorrente sistémicaindiferenciada.
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