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Resumo: Introducdo: Erros inatos daimunidade (Ells) sGo um grupo heterogéneo de doencgas genéticas que
afetam o sistema imune, com prevaléncia crescente nas ultimas décadas. Os pacientes possuem
maior risco de infecgOes, autoimunidade e neoplasias. Este relato tem como objetivo descrever
um caso de Ell de surgimento precoce. Relato de Caso: DCR, masculino, internado aos 3 meses
por pneumonia grave, sepse e sindrome hematogafocitica. Aos 8 meses evolui com diabetes
mellitus tipo 1 (DMI). Reinternado aos 2 anos com diarreia cronica, desidratagdo, acidose
metabdlica, disglicemia, desnutricdo e bagueteamento digital. TC de térax com bronquiectasias e
endoscopia revelou enteropatia autoimune. Avaliagdo imunolégica evidenciou niveis elevados de
IgG, deficiéncia de IgA e resposta vacinal. Resultados negativos para fibrose cistica, doenca
celiaca e outras endocrinopatias. Tratado com antibiéticos, imunomodulacdo e imunossupressao.
Apbs 1 ano de internacdo, recebeu ata com quadro clinico estével e ganho de peso. Aos 5 anos
surgiram abscessos frios por Candida albicans em gluteos e anemia hemolitica autoimune.
Tratado com fluconazol, imunomodulacdo e pulsoterapia. Estudo genético confirmou Ell com
ganho de funcdo do STATL1 definindo sindrome IPEX-LIKE. Discussdo: IPEX-LIKE é uma
sindrome rara, ndo ligada a0 X, que compartilha manifestacbes com IPEX: enteropatia,
endocrinopatia autoimune e dermatite. A mutagdo STAT1 diminui a producdo de IFN-gama e
interleucinas, sugerindo defeito na resposta dos linfécitos T auxiliares. A principal caracteristica
clinica é a candidiase mucocutéanea cronica (CMC) presente em 98% dos casos. Predisposicéo a
infeccBes, anemia hemolitica, pneumopatia e hepatite autoimunes, aneurismas e carcinomas estéo
presentes. Avangos no conhecimento dos mecanismos moleculares conduzem a novas terapias
imunossupressoras, incluindo inibidores da JAK . Conclusdo: O pediatra deve estar atento as
manifestacdes precoces que refletem a desregulacdo imune como DMI. A associagdo com CMC
desperta a suspeita diagnostica mas nem sempre € primeira manifestacdo. Diagnéstico e
tratamento precoces melhoram qualidade de vida mas progndstico segue restrito.
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