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Transplante de células tronco hematopoiéticas
em pacientes com erros inatos da imunidade —
Experiéncia de um centro
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Justificativa: Erros inatos da imunidade (EIl) correspondem a um grupo de doengas
heterogéneas com mais de 400 defeitos genéticos identificados. TCTH é atualmente
0 unico tratamento curativo bem estabelecido para as formas grave de EIl como
Imunodeficiéncia Combinada Grave (SCID). O objetivo deste estudo é analisar o
desfecho de pacientes com Ell encaminhados ao transplante de células tronco
hematopoiéticas (TCTH). Métodos: Estudo transversal, retropesctivo, baseado em
analise de prontuarios em um centro de referéncia no Brasil de janeiro de 2020 a
julho de 2022. Resultados: Nove pacientes foram encaminhados para TCTH (5
meninos; 55.5%) com idades variando de 0 a 16 anos. Seis pacientes com SCID
(ADA, JAKS3, NOD2, ILR7), 1 Leaky SCID (RAG1), 1 Sindrome de Wiskott-Aldrich
(WAS) e 1 XIAP. Oito pacientes foram submetidos a TCTH haploidéntico familiar e
um com doador 100% compativel. Dos nove pacientes, seis (66.6%) foram a ébito,
sendo 5 maiores que 2 anos de idade (1 no condicionamento e 5 apds o trans-
plante). Trés (33%) pacientes obtiveram alta hospitalar e estao em boas condicdes
clinicas, sendo todos menores que 2 anos de idade. As drogas utilizadas no con-
dicionamento foram: Timoglobulina + Fludarabina + Bussulfano ou Fludarabina ou
Alemtuzumab + Fludarabina + Melfalano. Dentre os seis pacientes com SCID, trés
foram submetidos ao transplante antes dos seis meses de vida, com o diagndstico
sendo realizado no primeiro més de vida através do teste de triagem neonatal —
dois ja obtiveram alta hospitalar e um foi a ébito. Conclus6es: Pode-se inferir que
a sobrevida dos pacientes com Ell submetidos a TCTH foi maior quanto mais cedo
o tratamento foi realizado.
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Um estudo multicéntrico nacional brasileiro sobre

deficiéncia de adenosina desaminase-2 (DADA2)
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Justificativa: A deficiéncia da adenosina deaminase 2 (DADA2) é uma doenca autoin-
flamatdria rara com grande morbidade e mortalidade. Dados brasileiros sédo necessa-
rios para aumentar a suspeita diagndstica, facilitar o encontro de redes de experts e
acelerar o diagndstico laboratorial e genético. Métodos: Realizado estudo multicéntrico
retrospectivo no Brasil de 2019-2022. Foram revisados 0s registros sobre manifestacdes
clinicas, analise laboratorial, genética e tratamentos. A analise estatistica foi realizada
utilizando-se o Prisma 8.0. Resultados: Foram convidados 15 centros de todo o Brasil.
Encontramos 15 pacientes, com predominancia feminina (60%, n = 9), com idade média
de inicio de sintomas de 4,3 anos. A maioria originaria do Sudeste (53%; n = 8) e Sul
(33%; n =5) do Brasil. O fendtipo classico (poliarterite nodosa e AVC recorrente) esteve
presente em 8 pacientes, sendo os demais com fendtipos alternativos ao habitual. A
febre ndo pode ser observada apenas em dois pacientes. Todos os pacientes apresen-
tam mutagdes patogénicas ou provaveis no gene ADA2 sendo a maioria homozigética
(60%; n = 9) e a variante Y453C foi a mais encontrada. Dois pacientes carreavam novas
mutacoes. Pelo menos 73% (n = 11) dos pacientes usaram esteroides durante as crises
e curiosamente 2 pacientes nao responderam. Outras terapias de indugao de vasculi-
tes também falharam no controle. Resposta total foi encontrada entre os que usaram
diversas drogas capazes de bloquear o TNF-alfa com follow-up médio de 36 meses.
Gatilhos identificaveis foram observados em 41% (n = 5) dos pacientes. Conclusoes:
Este é o primeiro estudo a mapear DADA2 no Brasil, expandindo o conhecimento clinico,
genético e terapéutico. Achados das mutagdes mais prevalentes na populagéo brasileira
podem acelerar o diagndstico genético da DADA2 no Brasil.
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