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INTRODUGAO
= Erros Inatos da Imunidade (Ell): doengas genéticas
raras causadas por variantes  germinativas
patogénicas que afetam o sistema imunoldgico (1); .

= Associados a maior suscetibilidade a infecgdes,
doencas autoimunes, sindromes autoinflamatoérias,
faléncia medular e neoplasias;

= Mais de 500 tipos distintos de Ell foram identificados,
cuja heterogeneidade clinica e molecular representa
um desafio diagnéstico.

retrospectiva e prospectiva de um CRDR entre 2023 e
2025

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

Coleta de dados: dados demograficos e clinicos
mediante

coletados por revisdo de prontudrios,
consentimento informado

= Analise genética: conforme indicagdo e disponibilidade
- sequenciamento do exoma, painéis génicos ou
analise de genes Unicos e outros (genomas, array).

= O projeto aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa

OBJETIVO
= Descrever os primeiros meses da investigacéo clinica
e molecular em Ell em um Servigo de Referéncia em
Doengas Raras (SRDR) no Sul do Brasil.
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DISCUSSAO E CONCLUSAO

= Maioria dos pacientes com sintomas nos 2 primeiros anos de vida >> teste genético ocorreu, em média, 7-8
anos depois >> atraso significativo no diagnéstico genético >> limitagdo no conhecimento e falta da identificagao
dos sinais de alerta dos Ell

= Ambulatério de Ell >> investigagdo molecular com alto rendimento diagndstico >> definigdo precisa da causa,
manejo adequado dos pacientes e aconselhamento genético individual e familiar
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