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Justificativa

Imunodeficiéncia Combinada Grave (SCID) SCID é um grupo heterogéneo de doengas,
causadas por mutagdes em genes relacionados a formagdo e desenvolvimento dos
linfécitos. A triagem neonatal (detec¢do de TRECs) é a Unica forma de diagndstico
antes do inicio das infeccdes, contribuindo com melhor prognéstico.

Objetivo(s)
Relatar a experiéncia de um hospital pediatrico terciario no diagndstico e condugdo
de casos de SCID

Método(s)
Estudo retrospectivo, descritivo e unicéntrico dos casos de SCID, no periodo de 5
anos (2013-2018), por meio de revisdo de prontuarios eletrénicos

Resultado(s)

Detectamos 7 casos de SCID, predominancia masculina (6:1) e idade média ao
diagnostico de 5 meses. Os achados comuns incluiam: reagao adversa a vacina BCG
(100%) e Rotavirus (28,5%), bronquiolite (71%), diarréia persistente (57%), déficit
ponderal (42%); histéria familiar em apenas 1 caso; consanguinidade em 1 caso.
Nenhum dos pacientes realizou triagem neonatal para imunodeficiéncias e apenas
um paciente realizou TREC (indetectavel) apds apresentacdo de clinica suspeita.
Cinco pacientes realizaram estudos genéticos: deficiéncia do receptor de IL7 (1 caso),
mutagdo do gene do IL2RG (3 casos) e um caso ainda em andlise. Cinco casos
realizaram transplante de medula éssea (TMO): 1 bem-sucedido apés 4 anos, 1 caso
com pega recente e demais casos evoluiram a dbito (2 por sepse antes do TMO e 3
por complica¢des pos TMO).

Conclusao (Ges)

Os casos aqui descritos foram identificados tardiamente, com infecgdes em curso,
também relacionadas a aplicagdo de vacinas de patégenos atenuados. Realizaram
TMO tardio, com uma laténcia entre o diagndstico e o transplante de cerca de 4
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meses, o que reduz sua eficacia. Destacamos a importancia da triagem neonatal para

imunodeficiéncias no diagndéstico precoce e a necessidade de

investigacao

imunolégica imediata frente a casos suspeitos com implantacdo de protocolos de
tratamento anti- infeccioso, nutricional e de reconstituicdo do sistema imunolégico.



