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TRIAGEM NEONATAL PARA
IMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS

Triagem neonatal para imunodeficiéncias primdrias

O objetivo da triagem neonatal € de identificar e tratar precocemente, recém-
nascidos assintomaticos, que sejam potenciais portadores de doengas. Em muitos
casos, a intervengdo com tratamento o precoce impede o surgimento de sequelas
mais graves e até mesmo o 6bito.

As imunodeficiéncias primarias (PID) pertencem a um grupo heterogéneo de
desordens genéticas, consideradas emergéncias pediatricas, causadas por
defeitos no sistema imunolégico que podem ser caracterizadas por defeitos na
producao de células T, defeitos na producao de células B, defeito combinado na
producao de células T e células B, defeitos no sistema complemento, defeitos na
sintese dos granuldcitos (ex.: agamaglobulinemia, imunodeficiéncia combinada
grave — SCID, etc..)

A sintomatologia mais frequente € a presenca de infecgcbes recorrentes que
na maioria das vezes iniciam entre o quarto e sexto més de vida. Quando nao
diagnosticadas precocemente, as PID podem ser potencialmente fatais. A
identificagdo das PID, pela triagem neonatal, permite o tratamento precoce e
melhor sobrevida para o recém-nascido.

Qual a metodologia utilizada para a triagem
neonatal para PID?

A triagem é realizada em uma pequena amostra de sangue em papel filtro (DBS),
pela metodologia de PCR quantitativo em tempo real, e permite a analise e
quantificagdo simultdnea de marcadores moleculares que refletem a quantidade
de linfécitos T e linfocitos B presentes na circulagdo do recém-nascido.




IMUNODEFICIENCIA PRIMARIA

O que sdo os marcadores TREC e KREC?

O processo de diferenciacdo e maturacdo do receptor de linfécito T resulta na
liberacdo de um fragmento circular de DNA (TREC — T-cell receptor excision
circles) enquanto o processo de diferenciacdo e maturagdo do receptor de
linfocito B resulta na liberacdo de um fragmento circular de DNA (KREC - kappa
recombining excision circles).

Os fragmentos de TREC e KREC n&o sofrem replicacdo adicional durante
o0 processo de divisdo celular, portanto suas quantidades estdo diretamente
relacionadas a producao recente de linfocitos T e linfécitos B, respectivamente.

Em resumo, um resultado de triagem neonatal com numero de copias reduzido de
fragmentos de TREC e KREC, sinaliza um recém-nascido com suspeita potencial
de PID que sera direcionado para os exames complementares adequados.

Vantagens, beneficios e limitacées na triagem neonatal
de PID?

A triagem neonatal utilizando fragmentos de TREC e KREC ja esta sendo utilizada
por diferentes paises do mundo. A detecgdo combinada dos marcadores permite
a identificacdo ainda em fase assintomatica, de recém-nascidos com diferentes
formas de PID: SCID, Agamaglobulinemias e outras linfopenias de células T e
linfopenias de células B.

Apesar de ser uma potente ferramenta no rastreio e auxilio do diagnédstico precoce
destes pacientes, algumas condicdes genéticas associadas a PID possuem
quantidades de cépias de TREC e KREC normais.

O tratamento definitivo para pacientes com PID geralmente envolve o transplante
de medula Ossea, porém, existem tratamentos paliativos que envolvem
medicamentos que sao administrados aos pacientes garantindo o controle das
infecgdes recorrentes permitindo uma melhor qualidade de vida.

Ataxa de sucesso no transplante de medula 6ssea esta diretamente associada ao
diagndstico precoce. Nos casos em que o paciente foi identificado antes dos trés
meses de idade e antes de qualquer manifestacao infecciosa, a taxa de sucesso
no transplante de medula 6ssea superou 90%.
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