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Doenca autoinflamatdria com pericardite de repeticdo em paciente

pediatrico: Um relato de caso
Carolina Damaso Maia®
Caroline Bezerra Candido?

Resumo:

A Dpericardite é uma patologia multifatorial caracterizada por inflamagdo do pericardio,
frequentemente acompanhada de derrame pericardico ou constricdo. Em muitos casos, essa doenca
esta associada a Distlrbios Autoinflamatorios Sistémicos, uma condi¢do rara muitas vezes
considerada idiopatica, mas que, na realidade, esta ligada a deficiéncias no sistema imunologico
inato do paciente. Este estudo descritivo tem como objetivo explorar novas perspectivas e
informacdes sobre o diagndstico e 0 manejo da pericardite recorrente relacionada a disturbios
autoinflamatorios, esclarecendo a suspeita de uma possivel alteragdo genética subjacente. O relato
de caso levanta a hipotese de Febre Familiar do Mediterraneo, dado o histérico do paciente de
episodios recorrentes de serosite, incluindo pericardite, pleurite e artrite, juntamente com a
estabilizacdo desses sintomas com o uso continuo de colchicina. Embora os testes genéticos
inicialmente ndo tenham identificado mutagdes nos genes associados a doencas autoinflamatdrias,
é importante observar que esses testes podem ndo abranger todas as possiveis variantes genéticas
envolvidas. Portanto, mutacGes raras ou novas necessitam de exames de sequenciamento genético
mais amplo para definicdo genémica do caso.
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Abstract:

Pericarditis is a multifactorial pathology characterized by inflammation of the pericardium, often
accompanied by pericardial effusion or constriction. In many cases, this disease is associated with
Systemic Autoinflammatory Disorders, a rare condition often considered idiopathic, but which is
actually linked to deficiencies in the patient's innate immune system. This descriptive study aims
to explore new perspectives and information on the diagnosis and management of recurrent
pericarditis related to autoinflammatory disorders, clarifying the suspicion of a possible underlying
genetic alteration. The case report raises the hypothesis of Familial Mediterranean Fever, given the
patient's history of recurrent episodes of serositis, including pericarditis, pleuritis and arthritis,
together with the stabilization of these symptoms with continued use of colchicine. Although
genetic testing did not initially identify mutations in genes associated with autoinflammatory
diseases, it is important to note that these tests may not cover all possible genetic variants involved.
Therefore, rare or new mutations require broader genetic sequencing tests to define the genomic
case.
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