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Introducao: Os Erros Inatos da Imunidade (Ell) constituem um grupo heterogéneo
de doengas genéticas caracterizadas por disfuncbes no sistema imunoldgico. Em
determinadas formas, especialmente nas imunodeficiéncias combinadas graves, o
transplante de células-tronco hematopoéticas (TCTH) é a unica intervengéo poten-
cialmente curativa, decisiva para a sobrevida e a qualidade de vida. Este estudo teve
como objetivo descrever o perfil epidemioldgico de pacientes com Ell e indicacdo de
TCTH acompanhados em um centro de referéncia. Métodos: Estudo retrospectivo,
observacional, baseado em registros eletrénicos hospitalares e no banco nacional de
receptores de medula 6ssea (REREME), envolvendo pacientes acompanhados entre
2011 e 2025 (14 anos) com indicagédo formal de TCTH. Resultados: Foram incluidos
42 pacientes, 76% do sexo masculino, mediana de idade de 1 ano (0—16). Desses,
57% (24) realizaram TCTH, sendo 71% (17) meninos, com mediana de idade ao
procedimento de 0,7 anos (0—11) e tempo mediano de espera de 135 dias (22—-1.571).
As principais indicagdes foram SCID (17) — mutagdes ADA, JAKS3, NOD2, ILR7 —,
Sindrome de Wiskott-Aldrich (3), doenga granulomatosa crdnica (1), deficiéncia de
receptor de IL-10 (1), deficiéncia de NFKB (1) e outras imunodeficiéncias combina-
das (1). A mortalidade foi de 26% (6), principalmente por VOD e infec¢do por CMV.
Entre 0s 43% (18) néo transplantados, 5 perderam seguimento e 5 evoluiram a ébito
antes da realizacdo. Oito permaneciam em busca de doador compativel ou fora da
faixa etaria, com mediana de espera de 1.769 dias (67—1.862), periodo anterior a
ampla adogao dos transplantes haploidénticos (2018) e a implantagédo da triagem
neonatal (2021) no pais. Conclusao: O TCTH é pilar terapéutico nos Ell graves. O
atraso diagnostico e a escassez de doadores compativeis comprometem a sobrevida.
Medidas para detecgé@o precoce e ampliagdo do acesso a centros especializados
sao cruciais para melhores desfechos.
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