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RESUMO: Este trabalho foi realizado através de uma revisão de literatura e justifica-se pela importância do estudo para o melhor prognóstico de pacientes portadores da Síndrome de Hiper-IgM (SHIM). Os objetivos da pesquisa foram: conhecer a síndrome, esclarecer como o sistema imune reage frente à doença, seu potencial risco de infecções de repetição e doenças secundárias, os métodos de diagnóstico e tratamento mais utilizados para detecção da doença. Há 2 tipos de SHIM, a ligada ao cromossomo X que comporta 70% dos casos, sendo uma prevalência de 2 : 1000000 e a autossômica recessiva que não contém dados epidemiológicos de prevalência, porém é conhecido que afeta ambos os sexos na mesma proporção. A SHIM é uma imunodeficiência congênita que engloba defeitos genéticos, resultando em uma recombinação defeituosa de classes de imunoglobulinas. Os níveis séricos de IgG, IgE e IgA são muito baixos ou inexistentes, porém a concentração de IgM é normal ou elevada. São conhecidas duas formas de SHIM, uma hereditária ligada ao cromossomo X, que afeta apenas o sexo masculino, e a autossômica recessiva, que afeta ambos os sexos. A resultante destas alterações moleculares é a deficiência do sistema imune com suscetibilidade a infecções de repetição do aparelho respiratório superior e inferior, bem como manifestações auto-imunes, neoplásicas e neurológicas. Os agentes infecciosos mais frequentes são bactérias em geral, porém, há relatos de infecção por patógenos oportunistas e, além de infecções, há a susceptibilidade a doenças crônicas, como a bronquiectasia. A bronquiectasia atinge, aproximadamente, 10% da população afetada com a SHIM e é caracterizada por dilatações e distorções irreversíveis das vias aéreas e ocorrem como consequência de agressão infecciosa e depuração inadequada de secreções, proporcionando infecções recorrentes ou crônicas. Como conclusão, a SHIM é uma doença de baixa incidência porém afeta de forma efetiva os seus portadores, alterando drasticamente seu estilo de vida. E, devido ao diagnóstico definitivo depender da identificação da mutação genética presente, o estudo aprofundado torna-se necessário.
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