EDITORIAL

Erros inatos da imunidade e rastreio
neonatal em Portugal
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eve recentemente inicio em Portugal o Rastreio
Neonatal da Imunodeficiéncia Combinada Grave
(RN-SCID).

A SCID é uma doenca rara, com incidéncia estimada
em | em cada 50 a 100 mil nascidos vivos e é uma emer-
géncia pediatrica absoluta. E uma condigio clinica ca-
racterizada por marcado compromisso da resposta
imune envolvendo linfécitos T e/ou B e/ou NK, que
conduz a aumento da suscetibilidade a infe¢oes e alta
taxa de mortalidade.

A proposta para o RN-SCID em Portugal teve o seu
inicio em junho de 2016 e foi subscrito por pediatras
em representagao do Grupo Portugués de Imunodefi-
ciéncias Primarias (GPIP). Ao longo da dltima década
foram realizados varias reunices de trabalho entre a
GPIP, a Associagdo Portuguesa de Doentes de IDP
(APDIP) e responsaveis da Comissao de Rastreio Neo-
natal (CRN) do Instituto Nacional de Saide Doutor
Ricardo Jorge (ISNA) para implementagao deste proje-
to, com obstaculos sucessivos.

A APDIP, com o apoio do GPIP, da SPAIC e da SPP,
langou em outubro de 2024 uma petigdo publica para a
inclusao do RN-SCID no programa nacional de rastreio

neonatal, conhecido como “teste do pezinho”. Esta peti-
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¢ao foi aprovada na Assembleia da Republica, a 30 de
outubro de 2024, com posterior validagao pelo Ministé-
rio da Saude, do INSA e da CRN.

O programa que teve o inicio a | de abril de 2025 é
um projeto-piloto com cobertura estimada de 100000
recém-nascidos, por dois anos. O teste de triagem da
SCID é realizado nas amostras de sangue seco, atualmen-
te colhidas de maneira padronizada em todos os recém-
-nascidos nacionais, e é baseado num ensaio de quanti-
ficacdo de circulos de excisdo de recetores de células T
(T Cell receptor excision circles — TREC), no sangue perifé-
rico. O recém-nascido saudavel tem cerca de 4000 linfo-
citos/mm3 de sangue, 70% dos quais sao células T. Na
maioria dos tipos de SCID, a contagem de linfécitos no
recém-nascido é muito menor (em torno de 1500 linfé-
citos/ mm3); no entanto, este nao é o caso em todos os
tipos de SCID, pelo que é necessario realizar uma con-
tagem de células T, B e NK. Os recém-nascidos com
linfopenia T sao encaminhados para consultas IDP nacio-
nais, nos hospitais de Dona Estefania, Santa Maria, Sao
Jodao, CHUC e Santo Anténio, dependendo da provenién-
cia do lactente, onde ¢é realizado estudo complementar,
segundo um algoritmo de diagnéstico predefinido. Até a

data foram ja identificados um caso de SCID no Norte
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do pais (com fenotipo T-B+NK- por mutagio da cadeia
gama do recetor da IL2) a aguardar transplante de célu-
las hematopoiéticas e um caso com linfopenia, em que o
estudo complementar permitiu excluir a SCID.

O RN-SCID ¢é uma realidade em muitos paises da
Europa e EUA e o ensaio de TREC no momento do nas-
cimento tem demonstrado ser um teste com excelente
especificidade e sensibilidade para identificar lactentes
com linfopenia T, pois permite a identificagdo e interven-
¢ao precoces, como o transplante de células hematopoié-
ticas ou terapia genética. Resultados da triagem neonatal
apontam para impacto positivo e significante na sobrevi-
véncia de portadores de SCID, revelando que 85% das
criangas testadas ao nascimento sobreviveram, quando
comparadas a 58% das criangas nio testadas.

E também de referir que a DGS alargou o prazo da
vacina da BCG para as 5 semanas de vida e esta s6 deve
ser administrada apos a confirmagao do resultado nega-
tivo no rastreio da SCID.

Ha a possibilidade no futuro da adigao de novos mar-
cadores ao ensaio do TREC, nomeadamente a quantifi-
cacgao dos circulos de excisio de recombinacio de dele-
¢ao de kappa (KREC). O KREC é usado como marcador
da diferenciacao dos linfocitos B e permite a identificagao
de defeitos precoces de maturagao de células B, como a
agamaglobulinemia. A sua inclusao nao é consensual, pelo
aumento do custo, sem beneficio acrescido no diagnos-
tico precoce. A adicao do KREC teria ainda a vantagem
de aumentar a sensibilidade para a detegao de deficiéncia
de adenosina (ADA- SCID).

Assistiu-se em Portugal nos dltimos 20 anos a um
grande avango no conhecimento, consciencializagao e
diagnéstico precoce das imunodeficiéncias primarias
designadas recentemente por erros inatos da imuni-
dade (EII).

Acredito que os pediatras e imunoalergologistas na-
cionais estao hoje sensibilizados e em alerta para o diag-
néstico dos Ell e a sua referenciagao rapida a consultas
diferenciadas. Ha ainda no entanto um longo caminho a
percorrer na formagao de alunos de medicina, médicos
de medicina interna, pneumologia, infeciologia e medici-
na geral e familiar.

Deixo um desafio aos jovens imunoalergologistas para
investir nesta estimulante e gratificante aérea de exce-

Iéncia na nossa especialidade.
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