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O que são Erros Inatos da Imunidade ?

Grupo de ~ 406 doenças monogênicas que se 

apresentam com infecções recorrentes, 

autoimunidade, inflamação, alergia ou cancer

ELEVADA 

MORTALIDADE!!!



Identificar recém-nascidos pré-

sintomáticos com potencial para 

desenvolvimento de doenças graves ou 

fatais que podem ser tratadas, levando a 

redução significativa na 

morbimortalidade.



▪ Severe Combined Immunodeficiency

▪ Forma mais grave de IDP

▪ RNs geralmente saudáveis ao nascer

▪ Infecções recorrentes

▪ Atraso de crescimento

▪ Diarreia frequente

▪ Reações graves e por vezes fatais à vacinação

▪ Ausência ou baixo número de células T 

▪ Fatal sem a reconstituição imunológica em até 1 ano !!!

Imunodeficiência Combinada Grave - SCID

EMERGÊNCIA PEDIÁTRICA



Klebsiela pneumoniae 

SCID – emergência pediátrica



Omenn / SCID – Pré-Transplante

Pos-transplante

SCID – Emergência Pediátrica



SCID PRÉ x PÓS TRANSPLANTE

SCID – Emergência Pediátrica



240 SCID transplantados

2000 - 2009

25 centros

(Pai et al., 2014)

SCID – emergência pediátrica



(Pai et al., 2014)

SCID – emergência pediátrica

Maior sucesso ( > 95%)

 antes de 3,5 meses

 ausência de infecções

> 3,5 m e com infecções

Sobrevivencia cai para ~50%



(Pai et al., 2014)

SCID – emergência pediátrica

Maior sucesso ( > 95%)

 antes de 3,5 meses

 ausência de infecções

POSSÍVEL APENAS COM A 

TRIAGEM NEONATAL



SCID no Brasil

● Estudo retrospectivo de pacientes com suspeita de SCID 1996-2010 (= 14 anos) 

● 70 casos suspeitos em 65 famílias

● apenas 7 casos confirmados 

● 50% dos pacientes faleceram e 23 destes não foram submetidos ao TMO

 Brasil 2011 

2.913.000 

nascimentos 

 

50 casos de SCID 
São Paulo 2011 

610.000 nascimentos 

 

11 casos de SCID 

Esperado para 3 milhões nascidos vivos / ano: 

1500 casos em 15 anos

(95% dos pacientes foram perdidos!)

Incidência estimada : 1: 30.000 nascidos vivos

(Mazzucchelli et al., 2014)

(IBGE, 2011)
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Hoje: EUA, Israel, Noruega, Holanda, Nova Zelândia e Taiwan (universal); 

Canadá (parcial); pilotos Inglaterra, França, Italia, Suécia, Alemanha,  

Brasil – piloto + privado. 

Triagem 
Neonatal 
para SCID



Triagem 
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para SCID



▪ Diagnóstico precoce (sem infecções)

▪ TCTH precoce – melhor desfecho (>95% sobrevivência com < 3,5 m)

▪ Custo-efetividade  estimado:

▫ TCTH precoce: US$120,000

▫ TCTH tardio (após sintomas): US$360,000

▪ Detecção de outros tipos de linfopenias

Vantagens da triagem neonatal para SCID



Como funciona o teste de triagem neonatal 

para SCID?



Serana et al., 2013

TRECs – T cell Receptor Excision Circles

• Formados no timo durante o processo 

de recombinação gênica necessário 

para montagem do receptor de 

antígenos da célula T (TCR)

• Não sofre expansão clonal,  

aproximadamente:

• 1 TREC = 1 célula T virgem 
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RN 

saudável

Adulto 

saudável ou RN 

com Di George

RN com 

SCID



KREC - K-deleting recombination excision circles

• Formados na medula óssea durante o 

processo de recombinação gênica 

necessário para montagem do receptor 

de antígenos da célula B (BCR)

• Não sofre expansão clonal, 

aproximadamente:

• 1 KREC = 1 célula B virgem 

• Permite detecção de 

agamaglobulinemia, além de ajudar no 

direcionamento da investigação 

genética em casos de SCID

Serana et al., 2013



▪ sexo feminino, 2 meses 

▪ Sepse neonatal, alopecia, eritrodermia, eosinofilia

▪ TRECs e KRECs indetectáveis

▪ Imunofenotipagem (se fosse sem memória, células T normais)

Caso clínico – Síndrome de Omenn 

Síndrome de Omenn



2016-2020 –investigação GENÉTICA SCID

(inclusive PRONAS)

10%

33%

17%

40%

FENÓTIPO SCID

T-B-NK- T-B-NK+ T-B+NK- T-B+NK+

• 35 pacientes incluídos (53% F , 47% M)

• Consanguinidade: 31%

• Histórico familiar: 28%

• TMO: 75,7% (N=33; 2 aguardando TMO)

• TMO sem sintomas = 3 pt. com histórico
familiar de SCID

• Sobrevivência geral: 60% 
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Da triagem ao aconselhamento genético

● Investigação inicial - exames simples (hemograma, Igs)

● Importância do acompanhamento da família do início ao fim

Triagem alterada Rastreamento
Imunofeno-

tipagem

(com memória)

Transplante
Investigação 

genética 
Aconselhamento 

genético
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