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As imunodeficiéncias primarias (IDP) sdo doengas cro-
nicas raras que resultam de defeitos congénitos do sistema
imunitario." Apesar da escassez de dados conhecidos rela-
tivamente a epidemiologia das IDP em Portugal, é notério
0 aumento do nimero de casos em adultos, provavelmente
associado a maior divulgagao destas doengas entre a co-
munidade médica, a facilitacdo do acesso a métodos de
diagndstico e a transigdo de doentes da Pediatria.

O Grupo de Interesse de IDP da Sociedade Portuguesa
de Alergologia e Imunologia Clinica (SPAIC) efetuou, em
setembro de 2015, um levantamento dos adultos com IDP
em seguimento em servigos de Imunoalergologia, com o
objetivo de conhecer a realidade nacional. Identificaram-se
314 doentes (51% sexo masculino), com idade média de
41 £+ 16 anos (minima 18, maxima 93), em seguimento em
consulta de IDP desde os 34 + 17 anos.

Os défices predominantemente de anticorpos foram,
como esperado, os mais frequentes (92%; n = 289), em
particular o défice seletivo de IgA (n = 116) e a imunodefi-
ciéncia comum variavel (IDCV) (n = 112), sendo esta ultima
a IDP sintomatica mais frequente, com pico de incidéncia
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em idade adulta.?® A quase totalidade dos doentes com
IDCV (92%; n = 104) encontrava-se sob terapéutica subs-
titutiva com 1gG, dos quais 70,2% por via endovenosa e 0s
restantes por via subcutanea.

Foram identificados casos muito mais raros de doenca
granulomatosa cronica (n = 6), imunodeficiéncias combina-
das (n = 8, incluindo trés casos de sindrome de hiper-IgE),
doencas por imunodesregulagéo (n = 3, todos sindrome lin-
foproliferativa autoimune), defeitos do complemento (n = 3)
ou da imunidade inata (n = 4). Encontrou-se uma diminuta
proporgéo de doentes com diagndstico genético molecular
(6,7%).

A maioria das IDP cursam com suscetibilidade aumen-
tada a infegdes, no entanto um numero crescente de enti-
dades tem sido associado a manifestagdes de imunodes-
regulacdo, nomeadamente autoimunidade/autoinflamagéo
e proliferacéo linfoide.* Para controlo destas complicagdes,
7,6% dos doentes estavam sob terapéutica imunossupres-
sora. Um pequeno grupo de doentes (3,2%) encontrava-se
sob profilaxia infecciosa.

Os dados aqui apresentados s&o os primeiros publica-
dos respeitantes a populagéo de adultos com IDP no nosso
pais. O reduzido numero de IDP ndo predominantemente
humorais incluidas, mas também a baixa frequéncia rela-
tiva de doentes com défice seletivo de IgA, indiciam um
elevado subdiagndstico ou ndo notificagcdo das IDP. A divul-
gacao destes resultados podera contribuir para aumentar a
identificacéo/referenciacdo de doentes com IDP. Este tra-
balho evidencia ainda a experiéncia acumulada pelos ser-
vicos de Imunoalergologia no seguimento de adultos com
IDP e a vantagem do acompanhamento destes doentes em
centros especializados.
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