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INTRODUCAO

A deficiéncia de adenosina desaminase tipo 2
(DADAZ2) é uma doenca monogénica que @ se
manifesta frequentemente como vasculite
autoinflamatéria. A Dbusca por biomarcadores
especificos para monitoramento é um desafio
clinico. Hipdéteses recentes sugerem dque a
ADA2 funciona como DNAse lisossdémica,
aproximando sua fisiopatologia de outras
doencas do metabolismo de &cidos nucleicos,
como a Sindrome de Aicardi-Goutieres (AGS),

na qual se observa elevacao da
lisofosfatidilcolina C26:0 (C26:0 LPC). A
quitotriosidase (ChT), enzima liberada por

macréfagos ativados, é marcador conhecido de
doencas de depdsito lisossdbmico, mas sua
aplicacdo em DADA2 permanece pouco explorada
(figura 1).
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Figura. 1. C26:0 LPC e ChT como potenciais
biomarcadores

OBJETIVO

Avaliar os niveis da C26:0 LPC e da
quitotriosidase (ChT) em uma coorte de
pacientes com DADA2 e fendtipo vasculitico.

METODOLOGIA

Foram coletadas amostras sanguineas (DBS)
de trés pacientes com diagnéstico
confirmado de DADA2, todas com fendtipo

vasculitico em tratamento com anti-TNF
(etanercepte) e resolucéo sintomatica
parcial. As taxas de C26:0-LPC foram
quantificadas por cromatografia liquida

acoplada a espectrometria de massas em
tandem, junto com adenosina (Ado) e
desoxiadenosina (dAdo). A atividade da ChT
foi determinada por substrato fluorescente.
Andlises realizadas em duplicata. Projeto
aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa.
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RESULTADOS

Os valores dos biomarcadores avaliados foram
estimadas dentro da faixa de normalidade. Os
dados da anadlise encontram-se na Tabela 01:

Amostra Amostra Amostra Referéncia
01 02 03
Ado 0.24 0.28 0.21 <3.42 pmol/L
dAdo 0.01 0.01 0.01 <0.03 pmol/L
C26:0LPC 0.22 0.25 0.32 <0.78 pmol/L
ChT 21.1 24 .4 20.1 7.0 - 89.9
nmol/h/mL

C26:0 LPC: C26:0 lisofosfatidilcolina
ChT: quitotriosidase

Ado: adenosina
dAdo: desoxiadenosina

CONCLUSAO

Os valores de C26:0 LPC e ChT n&o suportam seu
uso como biomarcadores para identificacdo ou
monitoramento de pacientes com fendétipo
vasculitico de DADA2 em tratamento. Futuros
estudos devem focar na avaliacéo de
biomarcadores que reflitam mais diretamente a
presumida atividade de DNAse lisossomal da
proteina ADAZ2.
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