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APESAR DE TODOS 0S AVANGOS, ESTIMA-SE QUE GERGA DE 70 A 30% DAS PESSOAS QUE VIVEM COM

AS DIFERENTES FORMAS DE IDP AINDA PERMANEGAM SEM DIAGNOSTIGO. A SEMANA MUNDIAL DE ;
IMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS TEVE ESTE ANO COMO FOCO O DIAGNOSTICO ATEMPADO, DESAFIANDO
A UM ESFORGO GONJUNTO PARA SENSIBILIZAR E DEFENDER MUDANGAS POSITIVAS QUE ASSEGUREM
A REALIZAGAO DE TESTES. 0 OBJETIVO E GARANTIR QUE AS PESSOAS COM IDP TENHAM ACESSO AQS
TRATAMENTOS DE QUE PRECISAM PARA VIVER AS SUAS VIDAS EM PLENO.




IMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS (IDP)

RASTREIO NEONATAL

E IMPERATIVO

AS IMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS (IDP) CONSTITUEM UM CONJUNTO DE DOENGAS RARAS QUE
RESULTAM DE DEFEITOS DO SISTEMA IMUNITARID. A MAIORIA DESTAS DOENCAS MANIFESTA-SE
EM IDADE PEDIATRICA, NO ENTANTO, ALGUMAS DAS ENTIDADES MAIS PREVALENTES APRESENTAM-
-SE TIPIGAMENTE NO INICIO DA IDADE ADULTA. AS INFEGOES (RECORRENTES E COM GRAVIDADE
ATIPICA) GONSTITUEM GERALMENTE A PISTA PARA DESENCADEAR A INVESTIGACAD. A EVOLUCAD
DO CONHECIMENTO NESTA AREA TEM SIDO EXPONENCIAL NOS ULTIMOS ANOS, REFLETINDO-SE
NUM AUMENTO SIGNIFICATIVO DO NUMERO DE SUB TIPOS (MAIS DE 350 ATUALMENTE), GOM

UM NUMERO GRESGENTE DE SITUAGOES EM QUE A CAUSALIDADE GENETICA ESTA ESTABELEGIDA,

Susana Lopes da Silvax

No nosso pais tem sido feito um esforgo
muito importante de divulgagdo das Imuno-
deficiéncias Primarias entre a Comunidade
Médica. Este trabalho foi sobretudo iniciado
no ambito da Pediatria e, mais recentemen-
te, entre as mdltiplas especialidades que
observam adultos potencialmente com IDP,
em particular a Medicina Geral e Familiar e
a Medicina Interna, mas também a Pneu-
mologia, a Gastrenterologia, Otorrinolarin-
gologia, Hematologia, Dermatologia, entre
outros. Todo este esforgo, que os centros
gue se dedicam ao diagndstico e tratamen-
to de doentes com IDP tém desenvolvido,
resultou, progressivamente, num aumento
significativo do diagndstico e referenciagao
de doentes, traduzindo-se na facilitagao do
acesso a cuidados diferenciados e a tera-
péutica adequada.

Atualmente dispomos de centros com ca-
pacidade para efetuar este diagndstico, ndo
s6 em termos de recursos humanos com a
diferenciagdo necessaria, como em termos
de equipamentos. A maior lacuna a preen-
cher serg, talvez, a nossa resposta ao estu-
do genético dos doentes, algo que hoje em
dia se impGe em algumas doencas e sera,
provavelmente, cada vez mais incontorna-
vel no futuro.

Quanto ao tratamento, existe um grande nu-
mero de doentes sob terapéutica de subs-
tituicdo com imunoglobulina G, por via en-
dovenosa ou subcutanea, que no Nosso pais
tem sido salvaguardada ao longo dos anos.
O estudo genético e a caracterizagdo imu-
nolégica diferenciada, na avaliagdo em cen-
tros dedicados as IDP. sdo fundamentais
para identificar casos individuais em que

podem ser feitas terapéuticas dirigidas com
beneficio clinico e menor iatrogenia.

No capitulo da terapéutica, é imperiosa, a ni-
vel nacional, a criagao de um centro de trans-
plante de células estaminais dedicado as IDP,
uma vez que apresenta inumeras particula-
ridades que justificam a diferenciagao nesta
area. Pela raridade destas patologias, seria
fundamental direcionar os casos num cen-
tro Unico que permitisse o desenvolvimento
da equipa assistencial, evitando as multiplas
deslocagdes de doentes e familias para o
estrangeiro, com os custos inerentes a esta
situagdo. De notar, ainda, que o alargamento
das indicagdes para transplante em IDP e a
melhoria dos seus resultados, inclusivamen-
te em adultos, levara tendencialmente a um
aumento progressivo do nimero de casos.

RASTREIO NEONATAL

O rastreio neonatal de imunodeficiéncias
graves € ja uma realidade na maioria dos es-
tados nos Estados Unidos da América, e em
muitos paises da Europa, inclusivamente em
provincias da vizinha Espanha.

O Grupo Portugués de Imunodeficiéncias
Primarias (GPIP), um grupo de interesse da
Sociedade Portuguesa de Imunologia (SPI),
gue reline médicos e investigadores com ati-
vidade dedicada as IDP, fez j& uma proposta,
a nivel nacional, para que este rastreio fosse
integrado no “Teste do Pezinho". Na realida-
de, a ideia seria tomar partido da estrutura
que estd montada, e funciona muito bem, e
fazer o investimento que permite incorpo-
rar este rastreio na mesma gota de sangue
que é usada para os estudos metabdlicos.
O custo de manutengdo do programa de
rastreio anual sera incomparavelmente
mais baixo do que os custos decorrentes da
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PID - FROM THE FETUS TO THE ELDERLY

morbilidade/mortalidade associada aos ca-
sos identificados. A identificagdo nenonatal
destes casos permitird uma referenciagao
precoce a terapéuticas curativas com resul-
tados muito mais favoraveis.

INVESTIGAGAD

As IDP sdo uma drea extremamente desa-
flante em termos clinicos, e suscitam diaria-
mente multiplas questdes ao longo do seu
seguimento. O estudo destes doentes per-

131
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mite-nos aprender acerca do funcionamen-
to do sistema imunitario, ndo s6 na doenga,
mas também em individuos saudaveis.

No Centro de Imunodeficiéncias Primarias
do Centro Académico Médico de Lisboa,
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0 GRUPO PORTUGUES

DE IMUNODEFICIENCIAS
PRIMARIAS FEZ JA UMA
PROPOSTA, A NIVEL
NACIONAL, PARA QUE ESTE
RASTREIO FOSSE INTEGRADO
NO “TESTE DO PEZINHO”

criado em 2007, temos tido condigdes pri-
vilegiadas para desenvolver atividade de
investigagao clinica, ndo sé em casos indivi-
duais, como em pequenas séries de patolo-
gias especificas. Temos ainda tido particular
interesse em conhecer os mecanismos
imunoldgicos subjacentes a Imunodefi-
ciéncia Comum Varidvel, a IDP sintomatica
mais frequente, j& que seguimos o maior
coorte nacional de doentes com esta pato-
logia, com um seguimento centralizado pela
mesma equipa ha mais de 10 anos e em ar-
ticulagdo com o Laboratdrio de Imunologia
Clinica da Faculdade de Medicina da Univer-
sidade de Lisboa.

ESID EM PORTUGAL

Em 2018 acontecerd, em Lisboa, a reunido
internacional mais importante na area das
IDP. a reunido da Sociedade Europeia de
Imunodeficiéncias.

Sera uma ocasido para motivar ainda mais a
comunidade médica para este tema e aler-
tar para o diagndstico e referenciagdo dos
doentes com IDP. Sera também um bom
estimulo para avangar no sentido da imple-
mentagado do rastreio neonatal e da organi-
zagao de uma resposta nacional adequada
aos casos que beneficiam de abordagem
curativa por meio de transplante de células
estaminais.

* Assistente Hospitalar de Imunoalergologia do Hospital de
Santa Maria, Centro de Imunodeficiéncias Primadrias
e Centro Académico de Medicina de Lisboa



IMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS (IDP)

0P

EM BUSCA DE
UMA DEFINIGAG

EMBORA RARAS E POUCO CONHECIDAS, AS IDP AFETAM, NO SEU TODO,
UMA IMPORTANTE PARGELA DA POPULAGAO E, PRINCIPALMENTE
QUANDO SURGEM NO PERIODO POS-NATAL/INFANCIA, PODEM SER
FATAIS NA AUSENCIA DE UM DIAGNOSTICO ATEMPADO.

As IDP "podem apresentar-se classi-
camente sobre a forma de infegdes de
repeticdo, que podem ser causadas por
qualquer agente. Os casos mais graves
surgem muito precocemente na vida,
com infegdes por agentes pouco agres-
sivos, que podem ser parasitas, fungos,
entre outros, e podem trazer complica-
¢Oes logo muito cedo, nomeadamente
com as vacinas da poliomielite oral e
BCG", explica o pediatra das Unidades de
Infeciologia e Imunodeficiéncias Prima-

A GLASSIFICAGAO DAS IDP TEM
VINDO A SER MUITO ALARGADA,
UMA VEZ QUE "PASSAMOS DE 43
A 50 ALTERAGOES GONHEGIDAS,
HA DEZ OU 15 ANOS, PARA MAIS
DE 300, ATUALMENTE”

rias do Hospital de Dona Estefania, Jodo
Farela Neves.

Deste modo, resultam numa maior susce-
tibilidade a infegdes, sendo que uma gran-
de percentagem das pessoas que nascem
com esta condicdo tem manifestagbes
imediatas ou durante a infancia, no en-
tanto, também existem casos em que 0s
doentes ndo exibem quaisquer sintomas
até a idade adulta.

Jé de acordo com a assistente graduada
de Pediatria do Servigo de Pediatria do
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Centro Materno-Infantil do Norte (CMIN),
que integra o Centro Hospitalar do Porto
(CHP), Laura Marques, este grupo hetero-
géneo é composto por mais de 300 doen-
gas genéticas que afetam um ou mais
componentes do sistema imune e que
“individualmente séao raras — com exce-
gao da deficiéncia seletiva de IgA — mas,
no seu conjunto afetam um ndmero im-
portante de doentes". "No Registo Euro-
peu estédo atualmente registados mais de
30 000 doentes”, revela.

CLASSIFICAGAD DAS IDP

A classificagdo das IDP tem vindo a ser,
sublinha Jodo Farela Neves, muito alar-
gada, uma vez que “passamos de 45 a
50 alteragdes conhecidas, ha dez ou 15
anos, para mais de 300"

Atualmente estdo classificadas em 9
grupos, de acordo com a International
Union of Immunological Societies (IUIS).
As mais frequentes sdo as deficiéncias
de anticorpos que sao responsaveis por
quase metade dos casos. A Imunodefi-
ciéncia Comum Variavel é um exemplo
de uma IDP que, sendo congénita, afeta
sobretudo adolescentes e adultos. Pode
apresentar-se de diversas formas, com
pneumonias, infegdes gastrointestinais
e outras infegBes graves e repetidas, ou
com manifestagdes autoimunes.

Por outro lado, as imunodeficiéncias com-
binadas graves representam, de acordo
com Laura Marques, "verdadeiras emer-
géncias pediatricas, uma vez que provo-
cam a morte no primeiro ano de vida se
nao forem diagnosticadas e tratadas".

Ja as imunodeficiéncias dos fagdcitos
provocam infe¢des bacterianas e fungi-
cas graves, enquanto as do complemento
se podem associar a doengas autoimu-
nes como o Lupus Eritematoso Sistémi-
co ou a infegdes graves recorrentes por
determinados tipos de bactérias, como o
meningococo.

Simultaneamente, “existem criangas que
nascem com sindromes associados a
imunodeficiéncia, como a ataxia-telan-
giectasia, uma doenga neuroldgica pro-
gressiva, com sensibilidade as radiagoes,
e outros sindromes tém alteragdes diver-
sas que podem atingir, por exemplo, as
unhas, o cabelo e a denti¢cao”, continua a
pediatra, acrescentando que “as doengas
da imunodesregulagao, as doengas auto-
-inflamatdrias e as deficiéncias da imu-
nidade inata constituem outros grupos”.



ESTADO DA ARTE

DIAGNOSTICO
E TRATAMENTO

PARA IR AO ENCONTRO DA NEGESSIDADE DE CONHECIMENTO, NO QUE
RESPEITA AD DIAGNOSTICO E TRATAMENTO, EXISTE, DESDE 1998,

UM GRUPO PORTUGUES DE IMUNODEFIGIENCIAS PRIMARIAS (GPIF)
ATUALMENTE SEDIADO NA SOCIEDADE PORTUGUESA DE IMUNOLOGIA
(SPI), E QUE EM MUITO TEM GONTRIBUIDO PARA O PANORAMA DAS IDP

NO NOSSO PAIS.

De acordo com a pediatra Laura Marques,
"o diagndstico tem evoluido de forma po-
sitiva: temos capacidade para diagnosti-
car e temos diversas equipas a trabalhar
no pais". "A comunidade pediatrica esta
sensibilizada e alerta para o diagndstico
das IDP e para a sua referenciagao rapida
a centros com experiéncia. A comunida-
de médica que trata adultos esta também
a ser alertada e formada nesse sentido,
mas existe ainda um caminho a percor-
rer", acrescenta.

“Para a grande maioria das doengas, o
diagnéstico pode ser feito através de
testes de rastreio muito simples, como o
hemograma ou a medi¢do da resposta a
infecBes ou vacinas", aponta por seu lado
Jodo Farela Neves, revelando que existem
outros testes funcionais, genéticos e de

UM 00S PROGRESSOS
NECESSARIOS SERIA A
IMPLEMENTAGAO 00 RASTREID
NEONATAL DAS IDP

caracterizagao, que nao estao disponiveis
de uma forma tao generalizada.

Na perspetiva de Laura Marques, existem
“bons laboratérios de Imunologia” e ja é
possivel efetuar alguns testes genéticos
em Portugal, no entanto, salienta, "esta
area necessita de mais investimento e
desenvolvimento”, ainda que, atualmente,
através de protocolos com centros inter-
nacionais, sejam realizados "todos os tes-
tes necessarios que ndo estéo disponiveis
no nosso pais”.

TRATAMENTOS DISPONIVEIS

Uma vez que as IDP dizem respeito a um
conjunto heterogéneo de doengas, as for-
mas de tratamento variam, de acordo com
o fendtipo/grupo de doencga diagnosticado.
“Nas situagdes mais graves é neces-
sario efetuar um transplante de células
precursoras hematopoiéticas (conheci-
do como transplante de medula) que vai
substituir o sistema imune doente por
um sistema imune funcionante"”, expde
Laura Marques, acrescentando que exis-
te capacidade para o realizar nas Unida-
des de Transplante de Medula no Porto
e em Lisboa.

Além deste tratamento “curativo”, que, de
acordo com o pediatra Jodo Farela Neves
se tem vindo a alargar a um grupo de doen-
tes cada vez maior, existe também, para
outros casos, tratamento profilatico, com
administragdo de imunomoduladores, an-
tibidticos ou antivirais, que permitem “uma
qualidade de vida bastante aceitavel".
Simultaneamente, explica, existem cada
vez mais outras terapéuticas disponiveis,
“como a terapia génica, que é, na pratica,
a substituicdo do gene alterado por um
gene que € transportado por um vetor,
normalmente um virus, que corrige o de-
feito”, e a administragcao de enzimas que
estdo em falta.

Ja nas deficiéncias de anticorpos, é pos-
sivel fazer um tratamento de substituicdo
com imunoglobulina: "esta pode ser ad-
ministrada por via endovenosa nos hospi-
tais de dia, onde os doentes se deslocam
mensalmente por umas horas para fazer
o tratamento. Usamos muito a via subcu-
tanea, e os doentes/familiares aprendem
a administrar por esta via e fazem-no no
domicilio, com mais autonomia e confor-
to" afirma Laura Marques, acrescentando
gue "este sistema tem funcionado muito
bem e os doentes podem escolher o tra-
tamento que preferem”.

JORNAL DE SAUDE PUBLICA

Sociedade Portuguesa de

Imunologia

GPIP

Grupo Portugués de
Imunodeficiéncias Primarias

O Grupo Portugués de Imunode-
ficiéncias Primarias (GPIP) é um
grupo de interesse da Sociedade
Portuguesa de Imunologia (SPI),
gue reune médicos e investigadores
com atividade dedicada as IDP

A relativa raridade das Imunodefi-
ciéncias Primarias (IDP) e o rapido
avanco de conhecimentos neste
campo suscita a necessidade de
trabalho colaborativo e de um regis-
to epidemioldgico, tal como ocorreu
na Europa em 1994, com a criagao
da Sociedade Europeia de Imunode-
ficiéncias Primarias - ESID.

Em Portugal tal necessidade, sen-
tida por médicos de diferentes es-
pecialidades com experiéncia e tra-
balho nesta area, esteve na origem,
em 1998, do Grupo de REGISTO
PORTUGUES DE IMUNODEFICIEN-
CIAS PRIMARIAS - REPORID. Este
grupo tem como objectivos promo-
ver a troca de informagao e expe-
riéncia e dar apoio a profissionais
de saude dedicados as IDP, bem
como os doentes e seus familiares
e ainda incentivar o registo de IDP
em Portugal (REPORID).

O Centro Coordenador do Grupo do
REPORID e o Registo Portugués de
IDP (afiliado e em colaboragao com
o Registo Europeu da ESID) estao
sediados no Servigo de Imunologia
do Hospital de Santo Anténio onde
esta centralizada a recepgao de no-
VOs casos para registo. Desta forma
garante-se um levantamento dos
casos nacionais, a sua integragao
no registo do ESID e evita-se, como
ja ocorreu, o risco de duplicacao de
registos.



IMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS (IDP)

VIVER GOM IDF

A QUALIDADE DE VIDA DE UM DOENTE £ DIRETAMENTE INFLUENGIADA PELO NIVEL DE CONHECIMENTO
DA COMUNIDADE MEDIGA AGERGA DA SUA CONDIGAO: UM DIAGNOSTICO ATEMPADD FAZ DIFERENGA,
JA QUE E CAPAZ DE EVITAR LESOES EM DETERMINADOS ORGAOS. NOS ULTIMOS ANOS, A MELHORIA DA
ACESSIBILIDADE A CUIDADOS MEDIGOS ADEQUADOS E A OTIMIZAGAO DA TERAPEUTICA, TIVERAM UM
IMPAGTO NA SOBREVIDA, ASSIM COMO NO BEM-ESTAR DOS DOENTES.

No que respeita a vida de um doente com IDP,
um dos aspetos mais importantes reside, de
acordo com a imunoalergologista do Hospital
de Santa Maria, Sara Silva, "na informacao e
alerta da comunidade médica em geral sobre
estas patologias, permitindo o diagndstico
numa fase precoce e consequentemente
com menor probabilidade de lesGes de or-
gaos que irdo condicionar a qualidade de vida
dos doentes".

"Atualmente, a estratégia recomendada para
uma melhor abordagem dos doentes com
IDP, deve ser baseada em trés aspetos com-
plementares do diagndstico: a apresenta-
gao clinica, a compreensao e a integragao
do resultado dos estudos imunoldgicos efe-
tuados ao doente e do defeito genético sub-
jacente", explica a especialista.

De acordo com Sara Silva, 0 paradigma das
IDP, "tradicionalmente baseado na recorrén-
cia e gravidade de infegbes”, estd a mudar.
Atualmente, "a desregulagéo imunoldgica
¢ considerada fulcral, representada pelas
manifestagdes de autoimunidade, auto-
-inflamacao, e/ou proliferagao linfoide, que
surgem muitas vezes paralelas as manifes-
tacgdes infeciosas”.

Deste modo, como explica a imunoalergolo-
gista, é necessaria "uma dualidade de inter-
vengoes terapéuticas, com necessidade de
introducao de terapéuticas imunossupresso-
ras, paralelamente a monitorizagao e contro-
lo apertado das infegdes”, o que representa
novos desafios terapéuticos.

Na sua perspetiva, a evolugdo e melhoria do
conhecimento e dos cuidados nesta area
podem ser explicitadas com o exemplo da
imunodeficiéncia comum variavel, que é a
IDP sintomdatica mais frequente: “a melho-
ria do acesso e a otimizagao da terapéutica
com imunoglobuling, alterou o progndstico
e a sobrevida da doenga, tornando mais re-

E NECESSARIA “UMA

DUALIDADE DE INTERVENGOES
TERAPEUTICAS, PARALELAMENTE
A MONITORIZAGAO E CONTROLO
APERTADO DAS INFEGOES”

0 QUE REPRESENTA NOVOS
DESAFIOS TERAPEUTICOS

levantes as manifestagbes néo infeciosas,
nomeadamente o resultado de lesdes de or-
gaos (doenga estrutural do pulmao, doenga
hepética) e/ou manifestagdes de desregula-
¢do imunoldgica (como doengas autoimunes
e delinfoproliferacao) e o desenvolvimento de
neoplasias”, refere.

No fundo, “a vigildncia em centros dife-
renciados, com protocolos de seguimento
adaptados as especificidades destas pato-
logias, 0 acesso facilitado e atempado a ob-
servagao clinica em caso de intercorréncia,
por clinicos diferenciados nesta area pode
reduzir significativamente o impacto das
complicagbes e beneficiar a qualidade de
vida dos doentes”, sublinha.
Simultaneamente, é importante facultar
acesso a apoio psicoldgico, quer dos doen-
tes, quer dos familiares, de forma a conse-
guirem gerir e ultrapassar algumas restricoes
condicionadas pela sua IDP.

APDIP: DOS DOENTES PARA

0S DOENTES

Paralelamente, existe em Portugal uma
associagdo de doentes e seus familiares

— APDIP — que "facilita a comunicagao
entre doentes, a dinamizagdo de infor-
magao complementar relacionada com
estas patologias e realiza varias ativida-
des para otimizar as relagbes entre 0s
doentes, os seus familiares e os clinicos”,
aponta a especialista.

Esta associagdo esta filiada na associagao
internacional de doentes com IDP — Interna-
tional Patient Organisation for Primary Im-
munodeficiencies (IPOPI) — cuja sede é em
Lisboa e com quem tém colaborado regu-
larmente.

Na opinido de Sara Silva, trata-se de "uma
estrutura muito robusta e particularmente
bem organizada, que tem desenvolvido um
esforgo importante para contribuir tam-
bém para a formagé&o complementar dos
especialistas que trabalham nesta area —
equipas médicas, de enfermagem, educa-
dores e psicologos — e para a melhoria dos
cuidados prestados a estes doentes".

A APDIP promove regularmente encontros de doentes e varias iniciativas
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A IPOPI langou a PID GENIUS, a pri-
meira aplicagdo mével desenvolvida
por uma organizagao de pacientes
para pessoas com imunodeficién-
cias primdrias para uso em todo o
mundo, em novembro de 2017. Este
projeto foi possivel gragas ao apoio
da Kedrion Biopharma e esta dispo-
nivel para download na APP Store e
no Google Play. A IPOPI desenvolveu
o PID GENIUS para ajudar as pessoas
que vivem com imunodeficiéncias
primarias a organizar todas as infor-
macoes necessdrias e té-las dispo-
niveis a qualquer momento, inclusive
em caso de emergéncia.




CENTROS DE REFERENCIA E MULTIDISCIPLINARES

QUAO IMPORTANTES?

RARAS E HETEROGENEAS, AS IDP REPRESENTAM UM DESAFIO. A EVOLUGAD DAS CIENCIAS
BASICAS E DA INVESTIGAGAO CLINICA TEM PERMITIDO UMA MELHOR COMPREENSAO DESTAS
PATOLOGIAS, TORNANDO EVIDENTE A NEGESSIDADE DE 0§ DOENTES SEREM ASSISTIDOS POR
EQUIPAS MEDICAS MULTIDISCIPLINARES. NESTE CONTEXTO, O TRABALHO EM REDE, A NiVEL
INTERNAGIONAL, TORNA-SE, MAIS DO QUE UMA VANTAGEM, UMA NECESSIDADE.

De acordo com Sara Silva, as ultimas dé-
cadas foram decisivas: as ciéncias basi-
cas e a investigagao clinica tém permitido
uma melhoria significativa na compreen-
sdo dos mecanismos imunoldgicos e dos
defeitos genéticos subjacentes a estas
patologias, originando uma melhoria sig-
nificativa do diagndstico, da classificagcdo
e das opg0es terapéuticas.

O consequente impacto, no prognostico e
na sobrevida destes doentes, origina neces-
sidades de apoio e cuidados de saude a um
ndmero crescente de doentes, assim como
novos desafios e complexidades no trata-
mento, sendo necessarios processos que
apoiem a transigéo de cuidados de saude
pediatricos para departamentos de segui-
mento de adultos.

Neste contexto, sublinha, "o diagnosti-
co e a abordagem clinica destes doentes
apresenta muitas particularidades, que
obviamente beneficiam de cuidados médi-
cos por um grupo de clinicos diferenciado
nestas patologias, abrangendo diferentes
especialidades médicas com colaboragao
interdisciplinar, nomeadamente Imunoaler-
gologia, Pediatria, Infeciologia, Hematolo-
gia, Pneumologia, Gastrenterologia, Medi-
cina Interna, Otorrinolaringologia, Dermato-
logia, entre outras".

Paralelamente, refere, "é fundamental ter
0 apoio de um Laboratério de Imunologia
Clinica que permita a avaliagdo imunolo-
gica complementar para caracterizar as
diferentes alteragdes funcionais e propor-
cionar possibilidade de investigagao clinica,
tdo importante numa area atualmente em
grande expansao de conhecimentos”.

O apoio da Genética tem tido um papel cres-
cente, sobretudo nos fendtipos mais extre-
mos e de maior gravidade, em que a identi-
ficagao de diferentes mutagbes pode ampliar
0 espetro de opgdes terapéuticas, nomeada-
mente o transplante de medula ¢ssea, mes-
mo em doentes em idade adulta.

“A colaborag&o internacional amplia a pos-
sibilidade de discussao dos casos clinicos,
a partilha de experiéncias e de métodos de
diagndstico mais aprofundados, devendo
ser um dos objetivos dos centros de referén-
cia", defende.

Para a imunoalergologista Emilia Faria, "é
importante trabalharmos em conjunto”, uma
vez que existem situagdes em que “temos
apenas trés ou quatro casos diagnosticados
com aquela deficiéncia’.

"0 objetivo, a nivel europeu, é trabalhar em
rede, e termos centros de referéncia para
cada patologia. Ha patologias mais co-
muns, em que temos 200 ou 300 casos, e
todos trabalhamos essa area, mas quando
se trata de uma deficiéncia em que existem

A INVESTIGAGAD PORTUGUESA
EM IMUNOLOGIA BASICA E, DE
ACORDO GOM 08 ESPECIALISTAS,
DE GRANDE RELEVO, SENDO QUE
DIVERSOS MEMBROS DO GPIP
DESEMPENHAM UM IMPORTANTE
PAPEL INTERNAGIONALMENTE
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cinco ou seis casos na Europa, é muito van-
tajoso”, sublinha.

INVESTIGAGAO LUSOFONA

A investigacdo portuguesa em Imunologia
Basica é, de acordo com os especialistas, de
grande relevo, sendo que diversos membros
do GPIP desempenham um importante papel
internacionalmente.

A 182 European Society for Immunodeficien-
cies (ESID) Biennial Meeting, agendada para
outubro préximo, em Lishoa, demonstra, por
um lado, o relevo da investigagdo portuguesa
no panorama internacional e, por outro, faci-
lita a participacdo e a formagao dos especia-
listas portugueses, contribuindo para conso-
lidar relagdes internacionais.

A opinido dos pediatras Laura Marques e
Jodo Farela Neves é unanime: existe “exce-
lente" investigagdo em Imunologia Basica
em Portugal, nomeadamente no I3S no Porto
e no IMM em Lisboa, o que coloca Portugal
numa posigao favoravel a nivel europeu.

“No nosso grupo (GPIP) temos diversos
membros que publicam em revistas cien-
tificas internacionais prestigiadas nesta
area, e colaboramos em diversos grupos
internacionais, o que é fundamental numa
area de doengas raras como as IDP", apon-
ta Laura Marques.

Porém, aponta, a necessidade de mais in-
vestimento é evidente, uma vez que se
trata de "uma drea altamente diferenciada
em que trabalha apenas um ndmero muito
reduzido de profissionais e precisamos de
mais recursos humanos, assim como de
melhores condigbes para desenvolvermos a
nossa investigagao”
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