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A deficiência de adenosina desaminase tipo 2

(DADA2) é uma doença monogênica que se

manifesta frequentemente como vasculite

autoinflamatória. A busca por biomarcadores

específicos para monitoramento é um desafio

clínico. Hipóteses recentes sugerem que a

ADA2 funciona como DNAse lisossômica,

aproximando sua fisiopatologia de outras

doenças do metabolismo de ácidos nucleicos,

como a Síndrome de Aicardi-Goutières (AGS),

na qual se observa elevação da

lisofosfatidilcolina C26:0 (C26:0 LPC). A

quitotriosidase (ChT), enzima liberada por

macrófagos ativados, é marcador conhecido de

doenças de depósito lisossômico, mas sua

aplicação em DADA2 permanece pouco explorada

(figura 1).
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Os valores dos biomarcadores avaliados foram

estimadas dentro da faixa de normalidade. Os

dados da análise encontram-se na Tabela 01:

Avaliar os níveis da C26:0 LPC e da

quitotriosidase (ChT) em uma coorte de

pacientes com DADA2 e fenótipo vasculítico.

Foram coletadas amostras sanguíneas (DBS)

de três pacientes com diagnóstico

confirmado de DADA2, todas com fenótipo

vasculítico em tratamento com anti-TNF

(etanercepte) e resolução sintomática

parcial. As taxas de C26:0-LPC foram

quantificadas por cromatografia líquida

acoplada a espectrometria de massas em

tandem, junto com adenosina (Ado) e

desoxiadenosina (dAdo). A atividade da ChT

foi determinada por substrato fluorescente.

Análises realizadas em duplicata. Projeto

aprovado pelo Comitê de Ética em Pesquisa.

Os valores de C26:0 LPC e ChT não suportam seu

uso como biomarcadores para identificação ou

monitoramento de pacientes com fenótipo

vasculítico de DADA2 em tratamento. Futuros

estudos devem focar na avaliação de

biomarcadores que reflitam mais diretamente a

presumida atividade de DNAse lisossomal da

proteína ADA2.
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Ado 0.24 0.28 0.21 <3.42 µmol/L

dAdo 0.01 0.01 0.01 <0.03 µmol/L

C26:0LPC 0.22 0.25 0.32 <0.78 µmol/L

ChT 21.1 24.4 20.1 7.0 - 89.9

nmol/h/mL

Ado: adenosina

dAdo: desoxiadenosina

C26:0 LPC: C26:0 lisofosfatidilcolina

ChT: quitotriosidase

Figura. 1. C26:0 LPC e ChT como potenciais

biomarcadores


