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Introducdo: Em 30 de janeiro de 2024, Minas Gerais implantou de forma univer-
sal a Triagem Neonatal (TN) para Imunodeficiéncia Combinada Grave (SCID) e
Agamaglobulinemia, incorporando a dosagem de TREC e KREC ao teste do pezinho.
Este estudo descreve os diagndsticos obtidos a partir da dosagem de KREC nos
primeiros 18 meses de funcionamento do programa. Métodos: Foram incluidos todos
os recém-nascidos com KREC alterado entre 30/01/2024 e 31/07/2025. As amostras
de sangue seco em papel filtro foram analisadas por PCR em tempo real, adotando-
se ponto de corte de 137 cépias/100.000 células. Os casos alterados foram encami-
nhados a ambulatério especializado para imunofenotipagem de linfécitos, dosagem
sérica de imunoglobulinas e, quando indicado, painel genético para confirmagao
diagndstica. Resultados: No periodo, 99 recém-nascidos apresentaram alteragao
em TREC e/ou KREC, sendo 55 com KREC isoladamente alterado. Entre estes, cinco
receberam diagndstico de Agamaglobulinemia (trés com mutacao em BTK e dois
em IGLL1), e quatro apresentavam sindrome de Down. Oito pacientes apresentaram
alteragbes concomitantes de TREC e KREC; destes, dois foram diagnosticados com
Leaky-SCID (LIG4, RAG2) e um com SCID classico, que evoluiu a ébito antes da
analise genética. Trinta e cinco criangas apresentaram imunofenotipagem e imuno-
globulinas normais no seguimento e receberam alta. Oito casos permanecem em
investigacdo. Conclusao: A inclusdo da dosagem de KREC na TN permitiu identificar
precocemente imunodeficiéncias humorais graves e sindromes associadas, possibi-
litando intervengao antes de manifestacdes clinicas. A maioria dos casos apresentou
normalizagao dos exames ao longo do acompanhamento. A incidéncia estimada de
Agamaglobulinemia ligada ao X foi de aproximadamente 1/100.000 nascidos vivos,
valor superior ao descrito na literatura (1/200.000—1/250.000), reforcando a relevancia
desta triagem para a saude publica.
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imunodesregulacao: impacto clinico e prognoéstico

Introducéo: A Imunodeficiéncia Comum Variavel (ICV) é o erro inato da imunidade
mais comum em adultos. E uma doenca de amplo espectro clinico, associada & defici-
éncia na produgao de anticorpos com auséncia de resposta vacinal. Em cerca de 50%
dos casos, 0s pacientes evoluem com imunodesregulacdo, como linfoproliferacéo
(linfadenopatia), autoimunidade e neoplasias. Este estudo tem o objetivo de avaliar
impacto clinico e progndstico nos pacientes com fenétipo de imunodesregulacéo.
Métodos: Estudo retrospectivo de 1987 a 2024 em pacientes a partir de 18 anos
com ICV. Foram coletados dados clinicos, laboratoriais e de imagem, considerando
linfadenopatia difusa (LD) mantida por 6 meses. A analise estatistica através do teste
exato de Fisher considerou significativo p < 0,05. Resultados: Foram incluidos 113
pacientes com prevaléncia de 56,6% para sexo feminino. A média de idade de inicio
da LD foi de 37 anos e o intervalo médio entre inicio de sintomas da ICV e LD foi de
22 anos. Esta condigéo foi prevalente em 52,2%, com predominio para localizacao
abdominal e toracica, e mais de uma cadeia de linfonodos foi acometida em 54%.
A taxa de mortalidade foi de 30% neste grupo (p < 0,05) e de 20% naqueles sem
LD. A curva de Kaplan-Meier mostrou tendéncia a menor sobrevida naqueles com
LD, embora sem significAncia estatistica (p = 0,06). Esplenomegalia isolada (El)
foi observada em 39%, purpura trombocitopénica imune (PTI) em 9,7% e linfoma
ndo Hodgking (LNH) em 5,3%. Todas essas manifestagcdes associaram-se signifi-
cativamente com a mortalidade. A PTI foi a Unica com associagao significativa com
linfoma. Conclusao: A LD tem alta prevaléncia nos pacientes com ICV e surge, em
média, aos 37 anos. Os pacientes com sinais de imunodesregula¢@o, como LD, El,
PTI e LNH apresentaram maior mortalidade e PTI é um fator de risco significativo
para LNH. Estes achados subsidiam o rastreio com exames de imagem periddicos,
principalmente abdominal e toracico, para diagndéstico e intervencao precoce.
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Introducao: Terapias com células CAR-T (receptores de antigeno quimérico) en-
volvem a modificagéo genética de linfocitos T para reconhecer e eliminar células
tumorais que expressam antigenos dos linfécitos B. Paralelamente, anticorpos
biespecificos, como o teclistamabe, ligam-se simultaneamente a dois antigenos
distintos, direcionando a resposta imune contra células malignas, especialmente
em linfomas e mieloma multiplo. Este estudo avaliou o perfil imunoldgico e manejo
de pacientes submetidos a essas terapias. Métodos: Estudo prospectivo de 12
meses em que o setor de Imunologia avaliou pacientes tratados com CAR-T para
linfoma refratario e teclistamabe para mieloma multiplo. As avaliagcdes imunoldgicas
foram realizadas antes do inicio e a cada trés meses apds a terapia. Resultados:
Foram incluidos 28 pacientes: 8 no grupo CAR-T e 20 com mieloma multiplo. Todos
os pacientes CAR-T apresentavam IgG < 400 mg/dL antes da terapia e histérico
de auto-transplante. No grupo mieloma, 18 pacientes tinham IgG > 1500 mg/dL na
avaliacao inicial. Durante o seguimento, todos desenvolveram infecg¢bes respiratorias
associadas a queda da IgG para niveis < 400 mg/dL, indicando a necessidade de
reposi¢cao com imunoglobulina humana. As doses variaram entre 400 e 650 mg/kg,
e, apos trés meses, 0s niveis médios de IgG elevaram-se para cerca de 800 mg/
dL, correlacionando-se com redugao substancial das infecgdes. Conclusao: No
cenario das terapias inovadoras com CAR-T e anticorpos biespecificos, a atuacao
do imunologista é essencial para monitorar e manejar complicagdes imunoldégicas,
especialmente hipogamaglobulinemia secundaria. A reposicao adequada de imuno-
globulina humana, baseada em avalia¢des periddicas, promove melhora significativa
da qualidade de vida e reducéo das infecgbes. A integracao multidisciplinar entre
imunologia e demais especialidades ¢ vital para otimizar resultados terapéuticos e
garantir cuidado seguro e individualizado.
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Introducao: A globulina calculada é um parametro laboratorial obtido a partir da sub-
tracéo dos valores encontrados de proteinas totais e albumina, exames pedidos roti-
neiramente para avaliagdo do estado nutricional e fungéo hepatica. Inicialmente vista
no Pais de Gales, a quantificagdo da globulina calculada parece ser promissora como
estratégia de triagem para hipogamaglobulinemia, definida como redugéo dos niveis
de imunoglobulina G. Um exame de triagem precisa ter caracteristicas como a capa-
cidade de identificagdo da doenca antes do inicio de manifestagdes clinicas. Apesar
habitualmente solicitado, ainda nao existem trabalhos relacionando niveis de globulina
calculada com desfechos clinicos. Metodologia: Estudo longitudinal, retrospectivo, com
analise da primeira dosagem de globulina calculada de pacientes brasileiros acima de
1 ano de idade, de janeiro de 2018 a dezembro de 2023, com analise de odds ratio
(OR) de desfechos como internacgéo hospitalar, internacao em UTI e morte. Foram ex-
cluidos pacientes HIV positivos e pacientes com hipoalbuminemia. Resultados: Apds
aplicacao dos critérios de excluséo, foram identificados 50.539 pacientes, sendo 29.299
mulheres e 21.240 homens. Para 6bitos, em vista da menor ocorréncia de eventos em
faixas etarias mais jovens, foi visto predominantemente aumento do OR em homens
adultos com globulina calculada abaixo de 2,0 g/dL e de mulheres com globulina cal-
culada abaixo de 2,1 g/dL — niveis maiores que os intervalos de referéncia atualmente
utilizados. Quanto a internacao hospitalar, observou-se maior OR em todas as faixas
etarias, exceto meninos de 15-17 anos. Internagdes em UTI seguiram mesmo padrao
nas faixas etarias entre 1-7 anos e >18 anos tanto para homens quanto para mulheres.
O intervalo de confianca foi de 95%. Conclusées: A globulina calculada pode ser con-
siderada preditor de pior progndstico clinico para desfechos como 6ébito, internagao e
internagdo em UTI, mesmo em niveis dentro dos atuais intervalos de referéncia.
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