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DIAGNOSTICO PRECOCE DAS
IMUNODEFICIENCIAS COMBINADAS GRAVES

Early diagnosis of severe combined immunodeficiencies

Luiz Vicente Rizzo*

munodeficiéncias combinadas graves (SCID) sdo um grupo de doencas hereditdrias caracterizas principalmente por lin-

fopenia T. Essas doengas sio reconhecidas como emergéncias pedidtricas devido a sua alta morbimortalidade. Dados suge-

rem que mais de 90% das criancas diagnosticadas precocemente, que conseguem receber transplante de medula éssea
antes dos quatro anos de vida, tém sua sobrevivéncia garantida. Daquelas que recebem o tratamento apds os quatro anos,
apenas 50% sobrevivem. Esses dados indicam que o diagndstico precoce é fundamental.

A triagem neonatal por meio da quantificacio dos circulos de excisao do receptor de células T (TRECs do nome em inglés) per-
mite o diagnéstico de imunodeficiéncias graves no periodo pés-natal imediato. A sensibilidade do diagndstico neonatal de imuno-
deficiéncias combinadas graves tipicas usando a contagem de TRECs gira em torno de 100%, dependendo do estabelecimento de
uma linha de base para o niimero minimo de TRECs considerado normal de individuos sem imunodeficiéncia combinada grave.
A adaptacio de um algoritmo para criangas pré-termo/criangas com sinais e sintomas de imunodeficiéncia reduz imensamente o
numero de falsos positivos. Ao acrescentar a avaliagio de KRECs (do termo em inglés kappa-deleting recombination circles), que se
apresentam na diferenciacdo de células, hd o ganho no diagndstico de algumas deficiéncias de linfécitos B de até maior incidéncia
que as imunodeficiéncias combinadas graves.

O trabalho apresentado neste fasciculo da Revista Paulista de Pediatria, “7riagem neonatal de imunodeficiéncias graves combina-
das por meio de TRECs e KREC: sequndo estudo piloto no Brasil”, por Kanegae, Barreiros e colaboradores,' demonstra que a triagem
serd ttil no Brasil. Vale lembrar que o Brasil é um local onde a vacina¢io mandatéria, e necessdria, com BCG acrescenta um desafio
para o manejo dessas criangas. E auspicioso ver o desenvolvimento dessas tecnologias no pais, postas a servico da populagio. O tra-
balho para diminuir o custo desse tipo de tecnologia de ponta deve ser continuo e, agora posto que ¢ realmente til, deve nortear
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