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Introducao / Descricao do Caso

A febre é um sintoma comum em idade pediatrica, frequentemente causada por intercorréncias infeciosas, mas algumas
caracteristicas podem fazer suspeitar de outras patologias, como as doencas autoinflamatérias.

Crianca de 3 anos, filha de pais consanguineos, com multiplas recorréncias ao SU por febre e linfadenopatias cervicais
desde os 12 meses de idade. Em alguns episodios apresentou exantema, dor abdominal e aftas da mucosa oral, sempre
sem esplenomegalia, artralgia ou outros sinais ou sintomas. Na avaliagao inicial foi sempre detetada elevagdo marcada
dos parametros inflamatdrios, exame sumario de urina e radiografia de térax sem alteracdes e exames culturais negativos.
Internada 8 vezes por suspeita de bacteriémia oculta, medicada com ceftriaxone. Nunca foi identificado foco para a febre,
que tinha uma duracdo habitual de 7 dias, seguida de periodo assintomatico irregular. Colocada a hipdtese de doenca
auto-inflamatéria, foi doseada a imunoglobulina D e o &cido mevalénico em amostra de urina pontual fora de crise, que
foram normais. O estudo genético (painel NGS para auto-inflamatérios) identificou a mutagdo pV337I no gene MVK em
homozigotia, descrita como causadora de deficiéncia de mevalonato cinase (Sindrome de Hiperimunoglobulinemia D).

Comentarios / Conclusoes

A evolucdo das técnicas de sequenciacdo de nova geracdo tem levado a expansdo do conhecimento dos defeitos
congénitos da imunidade. Estes apresentam enorme heterogeneidade clinica, mas muitos manifestam-se por febre
recorrente. A maioria destas doencas é causada por mutacdes heterozig6ticas que conduzem a ganho de funcdo do
inflamassoma. Neste caso, a presenca de consanguinidade facilitou o diagndstico presuntivo de doenca autossémica
recessiva, permitindo o correto aconselhamento familiar.
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