
A deficiência de DOCK8 é uma imunodeficiência 
combinada autossômica recessiva caracterizada por 
hiper-IgE, eczema grave, infecções cutâneas e 
respiratórias recorrentes e eosinofilia acentuada. 
Embora rara na população geral, identificamos dois 
pacientes Kaingang, supostamente não aparentados, 
residentes em aldeias vizinhas no interior do Rio 
Grande do Sul, portadores de microdeleção em 
homozigose em 9p24.3. Este relato levanta a hipótese 
de uma mutação fundadora nesse grupo populacional, 
com implicações para rastreamento de portadores, 
aconselhamento genético e intervenções precoces.
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RELATO DE CASO

Caso 1 – Menino de 5 anos e 4 meses, filho único de 
pais Kaingang não-consanguíneos, apresentava desde 
os primeiros meses dermatite atópica extensa, pitiríase 
versicolor, pneumonias bacteriana e fúngica 
(Pneumocystis spp), nódulo hepático, baixa estatura e 
anemia microcítica persistente. Investigação 
laboratorial revelou IgE total de 19.391 UI/mL, 
eosinofilia acentuada, leucocitose inflamatória, 
linfopenia e redução de linfócitos T CD4+ na 
imunofenotipagem. Painel genético para erros inatos 
da imunidade identificou deleção homozigótica 
g.334155_334454 (del9p24.3), de 299pb, afetando ao 
menos o éxon 11 de DOCK8, classificada como 
provavelmente patogênica.

Caso 2 – Menina de 5 anos, filha de casal Kaingang 
não-consanguíneo, sem antecedentes familiares 
relevantes. Apresentou desde 2 meses eczema grave, 
infecções respiratórias frequentes e alergias 
alimentares (proteína do leite de vaca, ovo, feijão, 
peixe). IgE elevada e eosinofilia persistente motivaram 
sequenciamento genômico completo, que revelou 
deleção homozigótica g.333421_334903 (del9p24.3), 
de ~1.5kb, envolvendo todo o éxon 11 de DOCK8, 
classificada como provavelmente patogênica 
(PVS1+PM3+PM2_sup). Aos 3 anos e 10 meses, 
realizou transplante alogênico de células-tronco 
hematopoéticas (TCTH) de irmão heterozigoto, com 
quimerismo completo e melhora clínica, embora IgE e 
eosinofilia permaneçam elevadas.

 As deleções intragênicas em ambos os pacientes se 
sobrepõem em mais de 90%, com fenótipo clássico 
de deficiência de DOCK8, em crianças de aldeias 
vizinhas e sem consanguinidade aparente, mas 
pertencentes a comunidade altamente endogâmica, 
sugerindo possível mutação fundadora. Esse padrão 
repete-se em outras doenças autossômicas 
recessivas já descritas em populações Kaingang, 
refletindo o impacto do isolamento e 
endocruzamento na prevalência de condições raras. 
O diagnóstico molecular é crucial para manejo 
clínico e aconselhamento genético, incluindo 
indicação de TCTH. Estudos adicionais são 
necessários para confirmar o efeito fundador e 
embasar políticas de triagem e aconselhamento 
culturalmente apropriadas. A identificação de 
variantes recorrentes em populações indígenas 
isoladas permite estratégias de vigilância e testes 
direcionados, com potencial para reduzir 
significativamente a morbimortalidade.

População Kaingang no Rio Grande do Sul. Fonte: https://terrasindigenas.org.br/mapa 


