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RESUMO

Introducdo: A Sindrome de Hiper-IgE, também conhecida como Sindrome de Job, é uma condi¢ao
imunoldgica rara caracterizada por niveis elevados de imunoglobulina E (IgE), que se associa a
infec¢des cutaneas e pulmonares recorrentes, além de anomalias esqueléticas. Desde sua descri¢ao
inicial em 1966, essa sindrome tem desafiado o manejo clinico, especialmente devido a persisténcia
de abscessos cutaneos e infeccdes por Staphylococcus aureus. A Sindrome de Swyer-James-MacLeod,
ou Pulmao Hiperlucente, ¢ uma condig¢do pulmonar associada a infec¢des respiratorias na infancia, que
resulta em alteragdes na vascularizagdo e na ventilacao pulmonar. Este estudo visa explorar a relagao
entre essas duas sindromes em um paciente pediatrico. Objetivo: Documentar e discutir o percurso
assistencial de uma crianga de oito anos diagnosticada com Hipergamaglobulinemia E e Sindrome do
Pulmao Hiperlucente, contribuindo para a compreensdo das interagdes entre essas condi¢des raras.
M¢étodos: Este estudo consiste em um relato de caso descritivo baseado na analise retrograda do
prontudrio médico de L.F.C., um paciente atendido em um hospital universitario. A analise incluiu
informacdes clinicas, laboratoriais € de imagem, além de intervengdes terapé€uticas realizadas. Os
dados foram coletados sistematicamente, garantindo a inclusdo de informagdes sobre infecgdes
recorrentes ¢ as manifestagoes associadas a cada sindrome. A avaliacao clinica incluiu um exame fisico
detalhado e exames laboratoriais para quantificar os niveis de imunoglobulinas. Exames de imagem,
como tomografia computadorizada do térax e cintilografia pulmonar, foram realizados para avaliar a
presenca de hiperlucéncia e alteragdes na perfusdo. Resultados: L.F.C. apresentou um historico de
infecg¢des recorrentes, incluindo doze episddios de pneumonia, com complicagdes como septicemia e
derrames pleurais. As culturas de abscessos cutaneos identificaram Staphylococcus aureus,
corroborando o perfil infeccioso da hiper-IgE. Os niveis de IgE do paciente superaram 2000 U/mL, e
a hiperlucéncia pulmonar foi confirmada por tomografia. O tratamento incluiu antibidticos e
corticosteroides em altas doses. Conclusdo: Este caso ilustra a complexidade e a interconexado entre a
Sindrome de Hiper-IgE e a Sindrome de Swyer-James-MacLeod, destacando a importincia de uma
abordagem diagnostica abrangente e da vigilancia clinica em criangas com historico de infecgdes
recorrentes. A detecgdo precoce de complicagdes pulmonares e intervengdes terapéuticas adequadas
sdo cruciais para minimizar os impactos a longo prazo sobre a satide respiratoria e a qualidade de vida.
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Este estudo contribui para a compreensdo das interagdes entre essas sindromes raras e reforca a
necessidade de mais pesquisas para explorar suas associagoes.

Palavras-chave: Sindrome  de  Hiper-Ige. Sindrome  de Swyer-James-Macleod.
Hipergamaglobulinemia E. Infec¢des Recorrentes. Pediatria.
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1 INTRODUCAO

A Sindrome de Hiper-IgE, também conhecida como Sindrome de Job, ¢ uma condicao
imunologica rara que foi inicialmente descrita em 1966 e caracterizada por niveis anormalmente
elevados de imunoglobulina E (IgE), associada a infec¢des cutineas e pulmonares recorrentes, assim
como anormalidades esqueléticas e de tecido conjuntivo. Esse quadro clinico complexo representa um
desafio para o tratamento, especialmente devido a presenga de abscessos cutaneos "frios" que se
tornam persistentes e frequentemente estdo associados a infec¢des por Staphylococcus aureus (Davis
et al.,, 1966). Desde os primeiros relatos, pesquisadores t€ém buscado compreender melhor essa
sindrome, que impacta significativamente a qualidade de vida dos pacientes e possui altas taxas de
morbidade e mortalidade devido as infec¢des de repeticio e as complicagdes decorrentes (Freeman et
al., 2007; Hafsi & Badri, 2019).

A manifestagdo da Hiper-IgE ocorre em duas formas principais: autossomica dominante e
autossomica recessiva. A forma dominante é geralmente mais grave e pode incluir alteragdes
esqueléticas, enquanto a forma recessiva ¢ frequentemente associada a doengas autoimunes. Em
ambas, no entanto, ha um padrao consistente de infec¢des recorrentes, incluindo sinusite, pneumonia
e otite média, que frequentemente se iniciam nos primeiros meses de vida. Essas infec¢des persistentes
podem comprometer significativamente a fun¢dao pulmonar e, em longo prazo, predispor o paciente a
danos irreversiveis nos tecidos, incluindo bronquiectasia e outras anormalidades estruturais
pulmonares (Sowerwine et al., 2012; Chamlin et al., 2002).

Entre as complicagdes pulmonares relacionadas a Hiper-IgE, destaca-se a Sindrome de Swyer-
James-MacLeod, ou Sindrome do Pulmao Hiperlucente, uma condicao pulmonar rara caracterizada
por hiperlucéncia unilateral, que pode ser identificada por meio de exames de imagem, como
radiografia ou tomografia de torax. Essa sindrome, descoberta em 1953, ¢ frequentemente associada a
infecgdes respiratorias recorrentes na infancia, as quais interferem no desenvolvimento normal do
parénquima e na vascularizagdo pulmonar, resultando em &reas de hipoperfusdo e ventilagao
comprometida. Assim, pacientes com essa condicdo apresentam um pulmio com vascularizacio
reduzida, o que contribui para uma aparéncia hiperlucente e, muitas vezes, a bronquiectasia no pulmao
afetado (Miguel et al., 2014; Machado et al., 2019; Turcu et al., 2018).

A relagdo entre as sindromes de Hiper-IgE e do Pulmao Hiperlucente ainda ¢ pouco explorada
na literatura médica, mas algumas evidéncias sugerem uma ligacdo entre infecgdes respiratorias
recorrentes e alteragdes estruturais pulmonares. A presenga de infecgdes frequentes e de dificil
tratamento no paciente com hiper-IgE pode ocasionar uma resposta inflamatdria exacerbada, que pode

causar danos ao parénquima pulmonar. Com o tempo, essas lesdes podem predispor ao
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desenvolvimento da hiperlucéncia pulmonar caracteristica da Sindrome de Swyer-James-MaclLeod,
resultando em danos estruturais permanentes que alteram a ventilagdo e a perfusao local (Santana et
al., 2018; Mehra et al., 2017).

A associacao dessas duas condi¢cdes em um unico paciente ndo so traz complexidade ao manejo
clinico, mas também levanta questdes importantes para o entendimento da interacdo entre o sistema
imunologico e o desenvolvimento pulmonar em individuos com imunodeficiéncias primarias. Estudos
de caso como este sao valiosos para a comunidade médica, pois ajudam a identificar possiveis relagcdes
causais ¢ a explorar os mecanismos fisiopatoldgicos subjacentes. A descrigdo detalhada de
manifestagdes clinicas, achados de imagem e estratégias de tratamento pode auxiliar na compreensao
e no diagndstico diferencial dessas patologias, contribuindo para um manejo mais assertivo e
individualizado para pacientes com esses quadros clinicos complexos (Garg et al., 2011; Abdulla et
al., 2017; Damle et al., 2012).

Além disso, a variabilidade clinica da Sindrome de Swyer-James-MacLeod, que pode se
apresentar de forma assintomatica até quadros com sintomas respiratorios graves, acrescenta um
desafio diagnostico para os profissionais de satide. A presenca da triade diagndstica de hiperlucéncia
pulmonar unilateral, diminui¢cao da ventilagdo e da perfusao ¢ fundamental para a confirmagao da
sindrome. Pacientes podem se beneficiar de abordagens terapéuticas conservadoras, como fisioterapia
respiratoria e uso de corticosteroides inalados, mas em casos graves, intervengdes cirurgicas podem
ser consideradas (ABATE et al., 2014; DALTRO et al., 2011; Sulaiman et al., 2009).

Este estudo de caso, ao relatar a ocorréncia concomitante de Hiper-IgE e Pulmao Hiperlucente
em uma crianga, oferece insights valiosos para o entendimento dessas doengas raras e contribui para o
avango das praticas clinicas voltadas ao manejo de pacientes pediatricos imunocomprometidos. A
analise das manifestacdes e da evolucdo clinica descritas destaca a importdncia de um
acompanhamento rigoroso e multidisciplinar, visando otimizar a qualidade de vida e reduzir os
impactos a longo prazo das infec¢des respiratorias e das complicacgdes associadas a sindrome de Hiper-

IgE (Scullin et al., 2022; DE NARDI et al., 2023; Couillard et al., 2021).

2 METODOS

Este estudo consiste em um relato de caso descritivo, fundamentado na andlise retrograda do
prontudrio médico de um paciente atendido em um hospital universitario. O objetivo ¢ documentar e
discutir o percurso assistencial de uma crianga de oito anos diagnosticada com duas condig¢des raras:
Hipergamaglobulinemia E e Sindrome do Pulmao Hiperlucente. A analise inclui informagdes clinicas,

laboratoriais e de imagem, além de intervengdes terapéuticas realizadas ao longo do atendimento.
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O prontuario médico foi revisado em busca de dados relevantes que pudessem elucidar a
histéria clinica do paciente, incluindo queixas principais, histérico de infecgdes recorrentes, resultados
de exames laboratoriais ¢ de imagem, ¢ intervengdes realizadas. Os dados foram coletados de forma
sistematica, assegurando a inclusdo de informacgdes sobre infec¢des cutaneas e pulmonares, bem como
manifestagdes associadas a cada sindrome.

A avaliagdo clinica incluiu um exame fisico detalhado, onde se buscou identificar sinais de
infecgdes ativas, lesdes cutdneas e comprometimento respiratorio. Exames laboratoriais foram
realizados para quantificar os niveis de imunoglobulinas, incluindo IgE, IgG, IgA e IgM, que sao
cruciais para o diagnéstico da Sindrome de Hiper-IgE. Além disso, foram realizados exames de
imagem, como tomografia computadorizada do térax e cintilografia pulmonar, para avaliar a presenca
de hiperlucéncia e alteragdes na perfusao pulmonar.

Para resguardar a privacidade do paciente, foram omitidos nomes e quaisquer identificadores
que possam revelar sua identidade. O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da
Universidade Federal do Triangulo Mineiro, sob o numero de parecer 5.434.194. O paciente ¢ seu
responsdvel legal assinaram os termos de assentimento e consentimento livre e esclarecido,
respectivamente, garantindo a conformidade com as diretrizes éticas estabelecidas para a pesquisa em
saude.

Os dados coletados foram organizados e analisados qualitativamente, visando uma discussao
que pudesse contribuir para a compreensdo das interagdes entre a Hipergamaglobulinemia E e a

Sindrome do Pulmao Hiperlucente, além de auxiliar no manejo clinico de casos semelhantes.

3 RESULTADOS

L.F.C., um paciente de oito anos, foi atendido em um hospital universitario apresentando queixa
principal de infec¢des recorrentes. No dia da consulta, o paciente exibia sinais de sinusite, com
secrecdo purulenta em uma das orelhas. Na anamnese, foi identificado que o paciente sofreu de
infec¢des de ouvido desde os trés meses de vida, tendo contraido varicela aos cinco meses. O histérico
clinico revela que a crianga desenvolveu piodermite, laringite, otite e sinusite de forma recorrente,
frequentemente acompanhadas por catarro amarelo-esverdeado. Além disso, L.F.C. apresentou eczema
cronico no couro cabeludo, caracterizado por descamacao e a presenca de fistulas, bem como episodios
frequentes de amigdalite.

O paciente registrou um total de doze episoddios de pneumonia, dos quais trés resultaram em
derrame pleural e um culminou em septicemia. Entre as diversas infecg¢des respiratorias, L.F.C.

também apresentou episodios de sinusopatia e rinite ozenosa, sempre com secre¢oes de odor fétido. A
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presenga de abcessos recorrentes no couro cabeludo, dificeis de tratar, foi confirmada por culturas que
identificaram Staphylococcus aureus. O paciente ainda teve trés episddios documentados de infecgdes
do trato urinario e quatro episodios de artrite, frequentemente seguidos por celulite.

No exame fisico, o paciente apresentava prurido constante nas regides flexoras e extensores,
com lesdes hipercromicas que, ocasionalmente, apresentavam secre¢do melidcea € um processo
descamativo no couro cabeludo, também caracterizado por intenso prurido. Aos sete anos, L.F.C.
sofreu uma pneumonia bilateral que evoluiu para um quadro de abdome agudo, decorrente de uma
perfuracdo espontanea do reto, resultando em septicemia grave e necessitando de trés cirurgias
corretivas subsequentes.

A avaliagdo pulmonar revelou estertores grossos difusos bilateralmente, com grande quantidade
de secrecao, sibilos expiratorios predominantes a esquerda e estertor fino mais a direita. A frequéncia
respiratoria estava elevada, em torno de 52 respiragdes por minuto, com retragdo intercostal e de
farcula, além de tempo expiratdrio prolongado. A cintilografia pulmonar evidenciou diminui¢do da
perfusdo e ventilagdo no pulmao esquerdo.

A tomografia de torax revelou a presenca de bolhas subpleurais na base do pulmao direito e
hiperlucéncia do pulmao esquerdo. A planigrafia mostrou a presenca de pneumatoceles na base do
pulmao direito, enquanto a tomografia de ouvido revelou uma otite média cronica com mastoidite a
esquerda. Em relagcdo aos exames laboratoriais, a contagem das imunoglobulinas mostrou IgG em 1670
mg/dL, IgA em 228 mg/dL, IgM em 226 mg/dL e IgE em 2130 mg/dL.

Com base nos elevados niveis de IgE e no quadro clinico apresentado, o paciente foi
diagnosticado com sindrome de Hiper-IgE. Além disso, a hiperlucéncia pulmonar observada na
tomografia de térax corroborou o diagnostico da sindrome de Swyer-James-MacLeod. O tratamento
instituido incluiu o uso de antibidticos e corticosteroides em altas doses, visando controlar as infec¢des

e aliviar os sintomas associados as sindromes diagnosticadas.

4 DISCUSSAO

A Sindrome de Hiper-IgE, como demonstrado no caso de L.F.C., ¢ uma condi¢do imunolédgica
rara que se caracteriza por infec¢des recorrentes, afetando multiplos sistemas, especialmente a pele e
os pulmdes. O paciente, com doze episddios de pneumonia ao longo de sua historia clinica, apresenta
um padrdo consistente com a literatura existente, que indica uma alta taxa de morbidade associada a
essa condicdo (Freeman et al., 2007). O agravamento das infecgdes respiratdrias ¢ frequentemente
causado por Staphylococcus aureus, que foi identificado nas culturas de abscessos cutianeos do

paciente, corroborando o perfil infeccioso caracteristico da hiper-IgE (Chamlin et al., 2002). As
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manifestagdes cutaneas, incluindo eczema cronico e piodermite, sdo comumente observadas em
criancas com essa sindrome, refletindo a complexidade das interacdes entre as deficiéncias
imunologicas e a apresentagado clinica dos pacientes (Hafsi & Badri, 2019).

O diagnostico da sindrome de Hiper-IgE em L.F.C. foi substanciado por niveis elevados de IgE
sérica, que superaram 2000 U/mL, um valor que ¢ amplamente aceito como indicativo da condi¢ao
(Davis et al., 1966). A prevaléncia da sindrome de Hiper-IgE ¢ considerada rara, e a detecg¢ao de casos
semelhantes ¢ fundamental para o avango do conhecimento sobre suas manifestacdes clinicas
complexas e as implicagdes para o manejo clinico. A elevada incidéncia de infec¢des e complicagdes
na infancia requer uma abordagem terapéutica agressiva e multidisciplinar, frequentemente
envolvendo o uso de antibidticos em altas doses e corticosteroides, conforme adotado neste caso,
visando controlar as infec¢des e aliviar os sintomas associados (Sowerwine et al., 2012; Santana et al.,
2018). Esta abordagem ¢ essencial, uma vez que as infec¢des persistentes podem resultar em
complicagdes cronicas que comprometem significativamente a qualidade de vida do paciente.

A associagao da Sindrome de Hiper-IgE com a Sindrome de Swyer-James-MacLeod observada
neste caso ¢ particularmente notavel. Ela fornece uma perspectiva valiosa sobre as interagdes entre
infec¢des respiratorias recorrentes e alteracdes estruturais pulmonares. A hiperlucéncia pulmonar
identificada em L.F.C. através de exames de imagem enfatiza a importancia da triagem radiologica na
avaliacdo de criancas com infec¢des pulmonares frequentes (Machado et al., 2019). Essa hiperlucéncia
unilateral pode ser interpretada como uma resposta inflamatéria cronica que, com o tempo, leva a uma
remodela¢do do parénquima pulmonar e a diminuicdo da vascularizagdo, corroborando achados
anteriores que associam infec¢des respiratorias a alteragdes estruturais permanentes (Turcu et al., 2018;
Abate et al., 2014). Essa interacdo sugere que a Sindrome de Hiper-IgE pode ser um fator significativo
na patogénese da Sindrome do Pulmao Hiperlucente, uma hipotese que merece ser investigada mais
profundamente em estudos futuros.

Os achados de imagem, como a redugdo da perfusdo e ventilacdo no pulmao esquerdo, sao
caracteristicas definidoras da Sindrome de Swyer-James-MaclLeod, onde o desenvolvimento
inadequado da vascularizagdo pulmonar resulta em hiperlucéncia e comprometimento funcional
respiratorio (Miguel et al., 2014; Mehra et al., 2017). A identificag¢do precoce de alteragdes pulmonares
em pacientes com Hiper-IgE pode facilitar intervencdes terapéuticas mais eficazes, como a fisioterapia
respiratoria e a administracao de corticosteroides, que tém o potencial de minimizar a progressao das
complicac¢des pulmonares (Daltro et al., 2011; Sulaiman et al., 2009).

Além disso, a variabilidade clinica da Sindrome de Swyer-James-MacLeod, que pode se

apresentar de forma assintomatica ou com sintomas respiratorios significativos, representa um desafio
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diagnéstico para os profissionais de saude. Esta apresenta¢do assintomdtica pode resultar em
diagnostico tardio e em complicagdes que podem se tornar irreversiveis, reforcando a necessidade de
um alto indice de suspeita clinica, especialmente em pacientes pediatricos com histdrico de infecgdes
recorrentes (Damle et al., 2012; Scullin et al., 2022). A caracterizagdo das manifestagoes clinicas ¢ a
analise dos achados de imagem neste caso sdo, portanto, fundamentais para orientar o manejo clinico
de pacientes com essas condigoes raras.

No entanto, este estudo também apresenta limitagdes que devem ser consideradas. Em primeiro
lugar, trata-se de um relato de caso isolado, o que restringe a generalizagdo dos achados para uma
populacao maior. Além disso, a analise se baseou em dados clinicos retrospectivos, que podem estar
sujeitos a viés de relato e incompletude. Futuros estudos prospectivos e multicéntricos sdo necessarios
para validar as associacdes observadas e explorar mais detalhadamente os mecanismos subjacentes as
interacdes entre a Sindrome de Hiper-IgE e a Sindrome de Swyer-James-MacLeod. A documentagao
de casos adicionais e a realiza¢do de estudos controlados permitirdo uma melhor compreensdo das
implicagoes clinicas dessas sindromes, o que, em ultima analise, pode levar a melhorias nas estratégias

de tratamento e manejo de pacientes pedidtricos com essas condicoes.

5 CONCLUSAO

O relato de caso de L.F.C. ilustra a complexidade e a interconexao entre a Sindrome de Hiper-
IgE e a Sindrome de Swyer-James-MacLeod, destacando como infec¢des pulmonares recorrentes na
infancia podem contribuir significativamente para o desenvolvimento de alteragdes pulmonares
crOnicas. O paciente apresentou um historico clinico rico em infecgdes respiratorias € cutineas,
caracterizando um perfil tipico de hiper-IgE, que culminou em episoddios graves, como pneumonia €
septicemia. O diagndstico foi corroborado pelos niveis elevados de IgE e por achados radioldgicos que
evidenciaram hiperlucéncia pulmonar, confirmando a associa¢do com a sindrome de Swyer-James-
MacLeod.

Esses achados enfatizam a importancia de uma abordagem diagndstica abrangente e da
vigilancia clinica continua em criangas com histérico de infecgdes recorrentes. A detec¢ao precoce das
complicacdes pulmonares e a implementacao de intervencdes terapéuticas adequadas sdo cruciais para
minimizar os impactos a longo prazo sobre a saude respiratoria e a qualidade de vida desses pacientes.
Além disso, este estudo contribui para a compreensdo das interagdes entre essas condigdes raras,
sugerindo que a hiper-IgE pode desempenhar um papel central na patogénese de anormalidades
pulmonares como a hiperlucéncia, um tema que merece investigacdo mais aprofundada em futuras

pesquisas.
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Em sintese, a documentagcdo de casos como o de L.F.C. é essencial para aprimorar o
conhecimento sobre a Sindrome de Hiper-IgE e sua associagdo com a Sindrome do Pulmao
Hiperlucente, estimulando uma melhor informacao na comunidade médica e a promog¢ao de um manejo

clinico mais eficaz para pacientes afetados por essas condi¢des complexas.
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