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Introdução / Descrição do Caso

A aftose oral recorrente (AOR) é uma patologia frequente, secundária a um processo
inflamatório da mucosa oral com aparecimento de úlceras orais, tendo um diagnóstico
diferencial extenso.
 
Rapariga de 3 anos com antecedentes de pielonefrite aguda e pneumonia. Boa
progressão estaturo-ponderal e adequado desenvolvimento psicomotor. História
familiar relevante para AOR na mãe. Não tem irmãos.
Recorreu à consulta por aparecimento mensal, desde os 12 meses de aftas minor, com
resolução sem cicatriz. Sem febre, adenomegálias cervicais, faringite, artrite, dor
abdominal, úlceras ano-genitais, alterações cutâneas ou outros sintomas. 
Da investigação etiológica de aftose recorrente, hemograma e leucograma normais, VS
19mm, excluiu-se défice de folato, vitamina e zinco, e doença celíaca. Herpes simplex 1 e
2 IgM/G negativos.
Pela presença de história familiar de aftose nos indivíduos do sexo feminino, realizou
estudo de capacidade oxidativa de neutrófilos, que pelo teste da dihidrorodamina,
detetou duas populações de neutrófilos (uma com capacidade oxidativa preservada e
ausente na outra). A mesma alteração foi identificada na mãe, permitindo diagnosticar
um estado de portador de doença granulomatosa crónica (DGC) ligada ao X.

Comentários / Conclusões

A DGC é uma doença caracterizada por um defeito da capacidade bactericida dos
fagócitos, sendo a forma de transmissão mais frequente a recessiva ligada ao X. Devido à
inativação aleatória do cromossoma X, as portadoras apresentam uma dupla população
de neutrófilos, podendo ter risco aumentado para infeções, AOR, sintomas
gastrointestinais e doenças autoimunes. O diagnóstico nesta família é fundamental para
possibilitar o aconselhamento genético e permitir a programação correta de futuras
gestações. 
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