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Introducao / Descricao do Caso

Imunodeficiéncia combinada grave ligada ao X (X-SCID) causada por mutacdo do gene IL2RG leva ao fenétipo T- B+ NK-
e esta associada a infe¢des oportunistas graves, incluindo infe¢des por vacinas vivas. A terapéutica curativa é o
transplante de células hematopoiéticas (TCH).

Sexo masculino, 4 meses, previamente saudavel. Inicia vémitos, diarreia e prostragcdo apds a vacina contra Rotavirus.
Horas depois inicia também dificuldade respiratoria com hipoxemia

e necessidade de ventilacdo mecanica. Identificada linfopenia grave (490/uL), auséncia de sombra timica e Pneumocistis
jirovecci no LBA. Estudo das populagdes linfocitarias sugestivo de SCID T- B+ NK-. Estudo genético confirmou mutacéo
do gene IL2RG (c.562C>T p.(GIn188*)). Apos recuperacdo, iniciou febre e rubor palpebral revelando a TC das

oOrbitas destruicdo do osso zigomatico esquerdo e, a bidpsia dssea, osteomielite. A TC abdominal revelou multiplas
formacdes nodulares esplénicas e hepaticas, enquadradas no quadro infeccioso. Alargada antibioterapia e antifungicos
com melhoria clinica, mas sem identificacdo de agente etioldgico. Para realizagcdo de TCH, transferido para hospital de
referéncia. Por agravamento dos sinais inflamatorios palpebrais, repetiu TC das 6rbitas com expanséo da lesdo e TC
toracica com lesdes nodulares. Repetiu bidpsia 6ssea - compativel com linfoma de grandes células B. Realizada
administracdo Unica de rituximab, mantendo terapéutica antibiotica e antifingica de largo espectro. Aos 7 meses realizou
TCH alogénico, que apds estabilizacdo clinica, permitiu alta hospitalar mantendo vigilancia apertada.

Comentarios / Conclusées
A linfopenia num pequeno lactente é um sinal de alerta de imunodeficiéncia primaria. Na auséncia de timo deve pensar-
se de imediato no diagnostico de SCID.
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