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Resumo: A SCID retrata a forma mais grave dos erros inatos da imunidade (Ell). Devido ao risco elevado
de morbimortalidade, o diagndstico precoce, as profilaxias e 0 TCTH representam a possibilidade
de cura desses pacientes. Lactente, masculino, internado em unidade secundaria aos 6 meses por
desnutricdo proteico-calérica, com relato de vomitos e diarreia cronica desde os 3 meses. Tratado
como aergia a proteina do leite de vaca com dieta elementar no domicilio sem resposta. No
periodo, evoluiu com infeccdo do trato urinario por Escherichia coli, sindrome gripal por SARS-
COV-2 e sepse de foco intestinal por Acinetobacter lwoffii. Aos 7 meses foi transferido para
investigagdo pela Imunologia em unidade terci&ria apresentando atraso globa do
neurodesenvolvimento, déficit ponderoestatural, amigdalas e timo ausentes, abscesso frio na
regido do BCG, sem fistulizagdo ou adenite axilar. Realizadas previamente vacinas contra
Hepatite B, BCG e Pentavalente. Histéria familiar com pais higidos sem consanguinidade e tio
materno falecido aos 4 meses por desnutri¢éo e infeccdo. Exames laboratoriais revelaram anemia
normocitica normocrémica, eosinofilia, linfopenia as custas de linfocitos CD3, CD4, CDS8 e
CD16/56 (menor do que o percentil 10) e hipogamaglobulinemia as custas de IgG e IgM (menor
do que o percentil 3), traduzindo imunodeficiéncia celular e humoral com espelho de T-B+NK-.
Foram iniciadas as quimioprofilaxias com sulfametoxazol trimetoprim para Pneumocysti
jirovecii, aciclovir para herpes e varicela zoster, fluconazol para Candida spp., imunoglobulina
humana para infecgdes bacterianas e isoniazida para BCGite, além de contraindicaco a vacinas
vivas. O estudo genético demonstrou mutacéo na cadeia gama do receptor da interleucina-2 e o
paciente foi direcionado para centro de TCTH. Existem sinais de alerta que levam a suspeita
clinica, a exemplo de histéria familiar positiva para Ell e efeito adverso avacinaBCG. A triagem
neonatal para linfopenias T e B é feita com dosagem de Trecs e Krecs , exame aprovado pelo
Ministério da Salde na ampliacdo da triagem neonatal. Na investigacdo, solicita-se hemograma,
dosagem sé&rica de imunoglobulinas (G, M, A e E), imunofenotipagem de linfécitos e
subpopulagdes linfocitérias. O manejo é feito com quimioprofilaxias, contraindicagdo absoluta a
aplicagdo de vacinas de agentes vivos e, se necessario, utilizacdo de hemoderivados irradiados. O
tratamento definitivo baseia-se no TCTH e cerca de 90% dos SCID transplantados até 4 meses,
sem histérico de infecgbes, sobrevivem. Apesar de, comumente, nascerem Sem quaisquer
manifestacdes clinicas, criangcas com SCID evoluem para Obito no primeiro ano de vida na
auséncia de diagnéstico e tratamento adequados, geralmente por intercorréncias infecciosas e
déficit ponderoestatural. E papel do pediatra atualizar-se sobre essa emergéncia médica, garantir
o rastreio, a investigacdo e o tratamento definitivo precocemente, promovendo qualidade de vida
aos portadores e familiares.
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