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Caracterização clínica e molecular de pacientes com 
suspeita de Erros Inatos da Imunidade em um Centro 

de Referência em Doenças Raras no Sul do Brasil: 
resultados dos primeiros dois anos de investigação

INTRODUÇÃO
▪ Erros Inatos da Imunidade (EII): doenças genéticas 

raras causadas por variantes germinativas 
patogênicas que afetam o sistema imunológico (1);

▪ Associados a maior suscetibilidade a infecções, 
doenças autoimunes, síndromes autoinflamatórias, 
falência medular e neoplasias;

▪ Mais de 500 tipos distintos de EII foram identificados, 
cuja heterogeneidade clínica e molecular representa 
um desafio diagnóstico.

OBJETIVO

METODOLOGIA
▪ Estudo observacional com coleta de dados 

retrospectiva e prospectiva de um CRDR entre 2023 e 
2025

▪ Amostra: 79 pacientes com suspeita de EII 
(recrutamento ainda em andamento)

▪ Coleta de dados: dados demográficos e clínicos 
coletados por revisão de prontuários, mediante 
consentimento informado

▪ Análise genética: conforme indicação e disponibilidade 
- sequenciamento do exoma, painéis gênicos ou 
análise de genes únicos e outros (genomas, array).

▪ O projeto aprovado pelo Comitê de Ética em Pesquisa 
da instituição.

DISCUSSÃO E CONCLUSÃO
▪ Maioria dos pacientes com sintomas nos 2 primeiros anos de vida >> teste genético ocorreu, em média, 7-8 

anos depois >> atraso significativo no diagnóstico genético >> limitação no conhecimento e falta da identificação 
dos sinais de alerta dos EII

▪ Ambulatório de EII >> investigação molecular com alto rendimento diagnóstico >> definição precisa da causa, 
manejo adequado dos pacientes e aconselhamento genético individual e familiar

*fvianna@hcpa.edu.br

RESULTADOS

Tabela 2: Dados dos casos com resultado da investigação 

▪ Descrever os primeiros meses da investigação clínica 
e molecular em EII em um Serviço de Referência em 
Doenças Raras (SRDR) no Sul do Brasil.

Gráfico 2: Classes e subclasses dos diagnósticos dos casos positivos. CDPNF: Congenital Defects of 
Phagocyte Number or Function. CISF: Combined Immunodeficiencies with Syndromic Features. PAD: 

Predominantly Antibody Deficiencies. DID: Diseases of Immune Dysregulation. DII: Defects in Intrinsic and 
Immunity. IACHI: Immunodeficiencies Affecting Cellular and Humoral Immunity

Tabela 1: Dados sociodemográficos e distribuição da investigação  dos casos

Gráfico 1: Genes em que se encontrara variantes 
patogênicas ou provavelmente patogênicas
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