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INTRODUCAO: O défice de PNP [purine nucleoside phosphorylase)

& uma imunodeficiéncia autossémica recessiva rara, gue combina disfungfio neurologica e imune.

Padiatrico, Unidade Local de Saude de
Coimbra.

Por um lado, caracteriza-se por um défice grave da atividade das células T, gerando infecdes recomentes e, por outfro, pelo desenvolvimento de défices neurolégicos

progressivos.
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Estudo  etiologico em consulta de

imunodeficiéncias primdrias

=  Valores baixos de CDI19+ (50/mm3), CD3+
(381/mm3) (CD4+ 123/mm3 € CD8+ 2581 /mm3}.
com CD5é+ nomal [384/mm3)

= lgG elevada (1972 g/l). com restantes
imunoglobulings normais

*« Imunofenctipagem com diminuigdo de
infocitos T, com presenga de raras ceélulas
naive TCD4+ e TCDB8+, com aumento das
celulas com fenotipo de memaoria efetora

= Teste de transformagao linfoblastica com
auséncia de resposta a mitogéneos

* Hetroforese de proteinas com “alteracac na
fragaoc gama®.

* Imunofixacdo com “cadeias pesadas gamma
e cadeias leves kappa e lambda com aspeio
monocclonal scbre funde policlonal [bandas
oligoclonais?)”.

= ADA normal

« Acido drico indosedvel [<1.0 mg/dL}

* Exoma em frio, sem variantes patogénicas
idenfificadas

=  Reglzagac de PRCMIDISa em ceniro
intemacional de referéncia, sem alferagoes.
Tentativa de realzagaoo de festes de
radiossensibiidade, sem sucesso por auséncia
de proliferacao.
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CONCLUSAOQ: O défice de PNP tem diagnostico genético, identificando-se variantes com perda de fungdo no gene PNP (14g11.2). Apesar do exoma ainda ndo fer sido esclarecedor, a
associagcdo de linfopenia grave, hipouricémia e défices neurologicos € aliamente sugesiiva. Um dificil percurso diagnostico nGo deve limitar a investigac@o numa suspeita forte desia

imunodefici&ncia primaria.
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