IMUNODEFICIENCIA PRIMARIA NA INFANCIA

PRIMARY IMMUNODEFICIENCY IN CHILDHOOD

Janilson Barros de Sa!
Jodo Guilherme de Sa Santos?

Vinicius Carvalho de Sa3

Resumo: As imunodeficiéncias primdrias (IDPs) representam um grupo heterogéneo de doencgas
genéticas que comprometem a fungdo do sistema imunoldgico, especialmente na infancia, quando
sdo mais frequentemente diagnosticadas. Este estudo, de carater qualitativo e exploratério, investiga
os desafios relacionados ao diagndstico precoce, ao manejo clinico e as desigualdades no acesso ao
tratamento no contexto brasileiro. A metodologia baseou-se em uma revisao bibliografica de artigos
publicados nos ultimos dez anos, em portugués e inglés, analisados através da técnica de analise de
contetdo. Os resultados destacam a relevancia de estratégias como a triagem neonatal, a amplia¢ao
do acesso a terapias avangadas e a capacitagdo de profissionais de saude para a identificagdo precoce
das IDPs. Identificou-se também que as desigualdades regionais e a insuficiéncia de politicas ptblicas
integradas limitam os avancos no cuidado a esses pacientes. Conclui-se que investimentos em
infraestrutura, educacao e pesquisa sdo indispensaveis para superar as barreiras existentes e melhorar

os desfechos clinicos, promovendo maior equidade e eficicia no manejo das IDPs.
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Abstract: Primary immunodeficiencies (PIDs) represent a heterogeneous group of genetic diseases
that compromise the function of the immune system, especially in childhood, when they are most
frequently diagnosed. This qualitative and exploratory study investigates the challenges related to
early diagnosis, clinical management and inequalities in access to treatment in the Brazilian context.
The methodology was based on a bibliographic review of articles published in the last ten years,
in Portuguese and English, analyzed using the content analysis technique. The results highlight
the relevance of strategies such as neonatal screening, increased access to advanced therapies and
training of health professionals for the early identification of PIDs. It was also identified that regional
inequalities and the lack of integrated public policies limit advances in the care of these patients. It
1s concluded that investments in infrastructure, education and research are essential to overcome
existing barriers and improve clinical outcomes, promoting greater equity and effectiveness in the

management of PIDs.

Keywords: primary immunodeficiencies, childhood, early diagnosis, clinical management, public

policies.

INTRODUCAO

As imunodeficiéncias primdrias (IDPs) constituem um grupo heterogéneo de doencas
genéticas que afetam o sistema imunologico, comprometendo a resposta do organismo a agentes
infecciosos e aumentando a suscetibilidade a doengas autoimunes e malignidades. Essas condigdes,
geralmente diagnosticadas na infancia, podem manifestar-se através de infecgdes recorrentes,
graves e de dificil tratamento, além de sintomas ndo infecciosos, como alteracdes hematologicas e
inflamatorias. O diagnostico precoce € crucial, pois permite intervengdes terapéuticas adequadas, como
reposicao de imunoglobulinas e transplante de medula 6ssea, que podem melhorar significativamente

o progndstico e a qualidade de vida dos pacientes (FONSECA et al., 2015). Apesar dos avangos
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diagnosticos e terapéuticos nas ultimas décadas, a subnotificagdo e o diagnoéstico tardio ainda sdo
problemas recorrentes, especialmente em paises em desenvolvimento, onde o acesso a servigos
especializados ¢ limitado (OLIVEIRA et al., 2017).

Além do impacto direto na satde dos pacientes, as IDPs representam um desafio para os
sistemas de saude, devido ao custo elevado associado ao manejo clinico e as complicag¢des decorrentes
do diagnéstico tardio. Estudos recentes t€ém demonstrado a relevancia de programas de triagem
neonatal para a identificagdo precoce de algumas IDPs, como a imunodeficiéncia combinada grave,
embora esses programas ainda ndo sejam amplamente implementados em muitos paises, incluindo
o Brasil (PEDROSA et al., 2019). Ademais, a compreensdo limitada da populacdao geral e mesmo
de alguns profissionais de saide sobre a gravidade e as manifestacdes das IDPs contribui para a
demora no reconhecimento clinico € no encaminhamento para centros de referéncia, ampliando as
desigualdades no acesso ao tratamento (SANTOS et al., 2020).

A complexidade das IDPs exige uma abordagem multidisciplinar, integrando pediatras,
imunologistas, geneticistas e outros especialistas. Além disso, o avango das tecnologias de diagndstico
molecular tem permitido a identificagdo de novas variantes genéticas associadas as IDPs, expandindo
o espectro clinico dessas condi¢des e possibilitando tratamentos mais personalizados (MARTINS et
al., 2021). No entanto, a incorporacdo dessas tecnologias na pratica clinica enfrenta barreiras, como
o alto custo e a falta de infraestrutura laboratorial em diversas regides. Diante desse panorama, ¢
essencial reforcar a capacitacdo de profissionais de satide e ampliar as pesquisas sobre a epidemiologia,
o diagnostico e o manejo das IDPs, especialmente em contextos de recursos limitados (ALMEIDA et
al., 2020).

A lacuna entre o conhecimento cientifico e a pratica clinica no diagndstico e tratamento
das imunodeficiéncias primadrias na infancia levanta questdes preocupantes, especialmente em paises
de renda média, como o Brasil. Embora avangos significativos tenham sido feitos, muitos casos
continuam subdiagnosticados ou diagnosticados tardiamente, o que aumenta a morbimortalidade

infantil e compromete a qualidade de vida dos pacientes e suas familias. Diante disso, a questao que
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orienta este estudo é: como melhorar o diagnostico precoce € o manejo clinico das imunodeficiéncias
primarias na infancia no contexto brasileiro, considerando as limita¢des de recursos e a desigualdade
no acesso a saude?

Este estudo tem como objetivo geral analisar as barreiras e oportunidades para o diagndstico
precoce e o manejo eficaz das imunodeficiéncias primdrias na infancia no Brasil. Os objetivos
especificos incluem: (1) investigar os principais fatores associados ao diagnostico tardio de IDPs
em criangas, (2) avaliar a efetividade das politicas publicas de saude na promog¢ao do diagndstico e
tratamento das IDPs, e (3) propor estratégias para a implementa¢do de programas de triagem neonatal
e capacitacao de profissionais de satide na detecgdo precoce dessas condigdes.

O estudo das imunodeficiéncias primdrias na infancia ¢ de extrema relevancia devido ao
impacto significativo dessas condi¢des na morbidade e mortalidade infantil, bem como nos custos
para os sistemas de saude. Em um cenario onde o diagnoéstico precoce pode salvar vidas, identificar
lacunas nos processos de cuidado ¢ um passo fundamental para melhorar o progndstico desses
pacientes. O Brasil, com sua extensa diversidade populacional e desigualdade no acesso a saude,
oferece um contexto unico para a analise das IDPs, permitindo a identificagdo de desafios especificos
e o desenvolvimento de solu¢des adaptadas as realidades locais (CARVALHO et al., 2016).

Além disso, 0 avango no conhecimento sobre as IDPs pode gerar beneficios que extrapolam
o campo da imunologia, contribuindo para o aprimoramento das politicas de saude publica e para
o fortalecimento das redes de atengdo especializada. As evidéncias geradas por este estudo podem
auxiliar na sensibilizagdo de gestores de saude e na formulacdo de estratégias que reduzam a carga
das IDPs na infancia, promovendo maior equidade no acesso ao diagnostico e ao tratamento (LIMA

et al., 2018).

METODOLOGIA

Este estudo adota uma metodologia de revisdo bibliografica qualitativa e exploratéria,
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com o objetivo de mapear e analisar as publicagdes relevantes sobre imunodeficiéncias primarias
(IDPs) na infancia, considerando as dimensdes de diagndstico, manejo clinico e politicas de satde.
A abordagem qualitativa foi escolhida por permitir a analise aprofundada dos conteudos e das
perspectivas apresentadas nos estudos selecionados, enquanto o carater exploratorio busca ampliar
a compreensdo sobre o tema ao identificar lacunas no conhecimento e propor direcdes para futuras
pesquisas. Para garantir a representatividade e a atualidade dos dados, os critérios de inclusdo foram:
artigos publicados em portugués e inglés nos ultimos 10 anos (2013-2023), disponiveis em acesso
aberto ou institucional, que abordassem especificamente as IDPs na infancia, e estivessem indexados
em bases de dados cientificas reconhecidas, como Scopus, PubMed, SciELO e BVS.

A estratégia de busca foi estruturada em torno de palavras-chave selecionadas com base na
literatura prévia e nos descritores da Biblioteca Virtual em Saude (DeCS/MeSH). Foram utilizados
termos como ‘“imunodeficiéncia primaria”, “infancia”, “diagnostico precoce”, “manejo clinico”,
“primary immunodeficiency”, “childhood”, “early diagnosis” e “clinical management”, combinados
por operadores booleanos (AND, OR e NOT) para refinar os resultados. A busca inicial resultou
em um total de 1.220 artigos. Ap6s a aplicagdo de filtros relacionados ao idioma, ano de publicacao
e relevancia tematica, 176 estudos foram selecionados para leitura de resumos. Destes, 58 artigos
atenderam plenamente aos critérios de inclusdo e foram analisados na integra. A leitura critica dos textos
completos foi realizada com base em um roteiro analitico previamente estruturado, contemplando os
objetivos do estudo e os aspectos metodologicos, resultados e conclusoes dos artigos.

A analise dos dados foi conduzida com base na técnica de anélise de contetido proposta por
Bardin (2011), que permite identificar categorias tematicas e padroes nas informagdes apresentadas.
Os resultados foram organizados em trés eixos principais: (1) diagndstico precoce e triagem neonatal,
(2) manejo clinico e terapias disponiveis, e (3) politicas publicas e desigualdade no acesso ao
tratamento. Essa categoriza¢do buscou integrar as diferentes perspectivas identificadas nos artigos,
destacando tanto os avancos quanto as lacunas existentes no campo das IDPs. A triangulacdo das

fontes, envolvendo a comparagdo entre estudos realizados em diferentes contextos geograficos e
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socioculturais, foi fundamental para assegurar a validade dos achados e para compreender como

fatores locais influenciam os desafios e oportunidades no diagndstico e tratamento das IDPs.

DESENVOLVIMENTO

Diagnéstico Precoce das Imunodeficiéncias Primarias na Infancia

O diagndstico precoce das imunodeficiéncias primarias (IDPs) na infancia ¢ uma das
principais estratégias para melhorar os desfechos clinicos e a qualidade de vida dos pacientes. As
IDPs frequentemente apresentam manifestagdes iniciais inespecificas, como infec¢des recorrentes e
severas, tornando dificil sua identificagdo sem um conhecimento especializado. Estudos indicam que a
triagem neonatal para condi¢cdes como a imunodeficiéncia combinada grave (SCID) tem demonstrado
ser uma abordagem eficaz para identificar precocemente criangas afetadas, permitindo intervengdes
como o transplante de células-tronco hematopoiéticas antes do surgimento de complicagdes graves
(PEDROSA et al., 2019).

No entanto, a implementacao dessa estratégia ¢ limitada em paises de baixa e média renda
devido a barreiras financeiras e logisticas. Além disso, a falta de conscientizagao entre profissionais de
saude contribui para atrasos no diagnostico, evidenciando a necessidade de programas educacionais
voltados para pediatras e generalistas, que frequentemente sdo os primeiros a atender esses pacientes
(OLIVEIRA et al., 2017).

O diagndstico precoce das imunodeficiéncias primarias (IDPs) na infancia ¢ um dos maiores
desafios enfrentados pela saude publica no Brasil. Embora haja conhecimento consolidado sobre os
sinais de alerta para IDPs, sua aplicacdo na pratica clinica ainda ¢ insuficiente. Segundo Moreira
et al. (2015), a maioria dos casos de IDPs no Brasil ¢ diagnosticada tardiamente, quando o paciente
j& apresenta complica¢des graves. A auséncia de protocolos nacionais amplamente disseminados
agrava essa situacdo, especialmente em regides com baixa cobertura de servicos especializados. Por

isso, iniciativas para disseminar informagdes sobre sinais de alerta entre profissionais de saude sdo
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essenciais.

Programas de triagem neonatal tém se mostrado eficazes no diagnéstico de imunodeficiéncias
combinadas graves (SCID) em outros paises, mas sua implementagdo no Brasil ainda ¢ limitada.
Pereira et al. (2018) destacam que a triagem baseada em biomarcadores como TREC e KREC
poderia reduzir significativamente a morbimortalidade associada a essas condi¢des. No entanto, a
implementac¢do nacional desse programa enfrenta obstaculos logisticos e financeiros, principalmente
em estados com menor desenvolvimento econdmico. A ampliagdo de programas-piloto regionais seria
um passo importante para comprovar sua viabilidade em escala nacional.

A falta de conhecimento sobre IDPs também ¢ uma barreira entre os proprios profissionais
de satde. Em um estudo de Campos et al. (2020), 65% dos pediatras entrevistados relataram nunca
ter recebido treinamento especifico sobre imunodeficiéncias. Essa lacuna reflete a necessidade
urgente de programas de capacitacdo continua, com foco em identificar sinais precoces e orientar
encaminhamentos a centros especializados. A telessaude surge como uma ferramenta promissora
para superar as limitagcdes de acesso em areas remotas, permitindo consultas com especialistas e
discussdes de casos clinicos em tempo real.

A desigualdade regional no acesso a diagndstico e tratamento também merece aten¢ao. De
acordo com Silva et al. (2017), criancas de estados do Norte e Nordeste t€m maior probabilidade de
apresentarem diagnoéstico tardio em comparag¢do com aquelas de estados do Sudeste e Sul, devido
a caréncia de laboratorios especializados e a auséncia de centros de referéncia. Para corrigir essas
desigualdades, ¢ imprescindivel criar estratégias que promovam a descentralizacdo dos servigos de
saude, possibilitando o diagnostico precoce mesmo em locais afastados dos grandes centros urbanos.

Avangos tecnologicos, como o sequenciamento de nova geracdo (NGS), t€ém ampliado
a capacidade de diagnostico genético das IDPs. Entretanto, estudos como o de Oliveira e Santos
(2019) apontam que o custo elevado desses testes ainda ¢ uma barreira significativa em paises em
desenvolvimento. A incorporagdo progressiva dessas tecnologias ao Sistema Unico de Satde (SUS)

seria uma solucdo viavel, desde que acompanhada por investimentos em infraestrutura laboratorial e
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formacao de equipes capacitadas para interpretar os resultados.

Além de expandir a implementagdo de programas de triagem neonatal, ¢ essencial que o
Brasil ofereca um suporte continuo e integrado para a identificagao precoce das IDPs. A criagdo de
plataformas digitais que integrem dados de diferentes servigos de saude, como hospitais, clinicas e
postos de satude, poderia contribuir significativamente para a eficacia desses programas. Com o uso
de sistemas eletronicos, seria possivel armazenar e analisar informagdes de maneira mais eficiente,
permitindo que profissionais de saude possam detectar sinais de imunodeficiéncias de forma mais
precisa e rapida. A integracdo de tecnologias de inteligéncia artificial (IA) também poderia ser
explorada para auxiliar na andlise de exames laboratoriais e na deteccdo de anomalias genéticas,
aprimorando ainda mais a triagem precoce de IDPs. (MOREIRA et al., 2015; PEREIRA et al., 2018).

Outro ponto a ser abordado ¢ a necessidade de melhorar a formagao dos profissionais de satde
em relagdo as imunodeficiéncias. A inclusdo de contetidos sobre diagnodstico e manejo de IDPs nos
curriculos de graduagdo em medicina e enfermagem ¢ uma medida essencial para preparar melhor os
profissionais para identificar, diagnosticar e tratar essas condigdes raras. A realiza¢ao de programas de
capacitagdo continuada, com foco em imunologia clinica, poderia capacitar uma maior quantidade de
profissionais a oferecer uma assisténcia de qualidade aos pacientes com IDPs, diminuindo o nimero
de diagnosticos tardios. (CAMPOS et al., 2020; PEREIRA e OLIVEIRA, 2018).

A implementagdo de tecnologias de sequenciamento de nova geracdo (NGS) também
representa um avango significativo para a melhoria do diagndstico das IDPs. Essa tecnologia é capaz
de realizar testes genéticos mais rapidos e precisos, permitindo uma identificagdo mais precoce das
condi¢des. Contudo, o elevado custo desses testes ainda ¢ uma barreira a ser superada no Brasil,
onde muitos servigos de satde enfrentam limitagdes orcamentarias. Uma estratégia interessante seria
a criacdo de parcerias entre o setor publico e privado, a fim de facilitar a disponibilizagdo dessas
tecnologias em larga escala, contribuindo para uma melhor cobertura do diagnéstico. (OLIVEIRA e
SANTOS, 2019; FERREIRA e ROCHA, 2017).

E importante destacar a necessidade de politicas ptiblicas que abordem de forma eficaz as
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desigualdades regionais no acesso ao diagnoéstico e tratamento das IDPs. As iniciativas que promovam
a descentralizag¢do dos servigos de saude, como a criagdo de novos centros de referéncia em regioes
mais afastadas dos grandes centros urbanos, poderiam melhorar consideravelmente a cobertura do
diagnostico precoce. Com a criacdo de mais postos de coleta de sangue para triagem neonatal, além
de centros de atendimento especializados, seria possivel alcangar uma maior quantidade de criancas

que necessitam de atencdo especializada. (SILVA et al., 2017; BARROS et al., 2020).

Manejo Clinico e Terapias Disponiveis

O manejo clinico das IDPs ¢ desafiador e depende do tipo especifico de imunodeficiéncia e
da gravidade da condicdo. Em muitos casos, o tratamento baseia-se na reposi¢cao de imunoglobulinas,
que reduz a frequéncia de infecgdes e melhora os desfechos clinicos. Contudo, terapias avancadas,
como o transplante de células-tronco hematopoiéticas e a terapia génica, tém se mostrado promissoras
em proporcionar a cura para certas IDPs, especialmente em criancas diagnosticadas precocemente
(MARTINS et al., 2021).

No Brasil, 0 acesso a esses tratamentos ainda ¢ desigual, com grandes disparidades regionais
na disponibilidade de centros especializados e infraestrutura adequada para procedimentos complexos.
Adicionalmente, as dificuldades em estabelecer diagnosticos genéticos precisos representam outro
desafio, uma vez que muitas mutagdes causadoras de IDPs ainda ndo foram totalmente caracterizadas.
A adocdo de tecnologias como o sequenciamento de nova geragdo (NGS) tem potencial para
transformar o diagnodstico e o manejo das IDPs, mas seu custo elevado limita sua utilizagdo em larga
escala, especialmente em sistemas de saude publicos (ALMEIDA et al., 2020).

O manejo clinico das IDPs ¢ uma area que exige intervengdes individualizadas, dada a
heterogeneidade dessas condigdes. A terapia de reposi¢do de imunoglobulinas continua sendo
a principal abordagem para pacientes com hipogamaglobulinemia, como destacado por Santos et

al. (2016). Essa terapia, embora eficaz, apresenta desafios no Brasil, especialmente relacionados a
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logistica de distribuicdo e ao treinamento de profissionais para sua administragdo. A introducao de
terapias subcutaneas em domicilio tem sido explorada como uma alternativa para pacientes em regides
remotas, reduzindo a dependéncia de centros hospitalares.

Para casos mais graves, como as imunodeficiéncias combinadas, o transplante de células-
tronco hematopoiéticas € considerado o padrao-ouro. Ribeiro et al. (2020) relatam que o sucesso desse
procedimento esta diretamente relacionado a realizagdo do transplante antes do desenvolvimento
de infecgdes graves ou danos irreversiveis. No entanto, a falta de centros especializados em varias
regides do Brasil limita o acesso de muitas criangas a essa terapia, destacando a necessidade de
expandir e descentralizar os servigos de transplante.

O desenvolvimento de terapias avangadas, como a terapia génica, representa uma
oportunidade significativa para o tratamento de IDPs. Segundo Almeida e Costa (2021), a terapia
génica ja demonstrou eficacia em condi¢des como a SCID ligada ao X. Entretanto, a incorporacao
dessa tecnologia no Brasil enfrenta desafios econdmicos e estruturais, incluindo a falta de laboratorios
adequados e equipes treinadas. O investimento em parcerias internacionais e a criagao de centros de
referéncia para pesquisa em terapia génica seriam passos importantes para superar essas barreiras.

A adesdo ao tratamento ¢ outro aspecto crucial no manejo das IDPs. Em um estudo de
Lima et al. (2018), foi identificado que a falta de acompanhamento regular e a baixa adesdo dos
pacientes estao entre os principais fatores que comprometem os resultados clinicos. Estratégias como
a educacdo continuada para pacientes e cuidadores e o uso de aplicativos de saude para monitorar o
tratamento podem melhorar significativamente esses indicadores.

O papel do SUS no fornecimento de tratamentos para IDPs ¢ inegavel, mas enfrenta
limitagdes estruturais e orcamentarias. De acordo com Ferreira e Rocha (2017), a demanda por
medicamentos e terapias para IDPs tem crescido rapidamente, enquanto os recursos destinados ao
setor permanecem insuficientes. Isso refor¢a a necessidade de politicas publicas que priorizem o
aumento do financiamento e a otimizacao da logistica de distribuicdo de medicamentos.

O manejo clinico das IDPs demanda uma abordagem multidisciplinar, considerando a
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variabilidade entre os diferentes tipos de deficiéncia imunoldgica e a resposta individual de cada
paciente ao tratamento. Para imunodeficiéncias mais leves, como a hipogamaglobulinemia, a
reposi¢cao de imunoglobulinas intravenosas ou subcutaneas ¢ frequentemente suficiente para controlar
as infecg¢des recorrentes e melhorar a qualidade de vida dos pacientes. Contudo, em casos mais graves,
como a imunodeficiéncia combinada severa (SCID), que compromete multiplos aspectos do sistema
imunologico, tratamentos mais complexos, como o transplante de células-tronco hematopoiéticas,
sao fundamentais. Esses tratamentos ndo apenas melhoram a imunidade dos pacientes, mas, quando
realizados precocemente, podem oferecer uma chance real de cura, reduzindo o risco de infecc¢des
fatais (RIBEIRO et al., 2020; SANTOS et al., 2016).

A escassez de centros especializados e a falta de infraestrutura para realizar transplantes de
células-tronco hematopoiéticas em varias regioes do Brasil continuam a ser um obstaculo significativo
no tratamento de criangas com IDPs. A centralizagdo desses servigos em poucos estados do pais
acarreta um grande desafio logistico, j4 que muitas familias enfrentam dificuldades financeiras e
de transporte para acessar esses tratamentos, o que pode comprometer os resultados. A expansio
dos centros especializados, bem como o treinamento de profissionais em diferentes regides, poderia
melhorar o acesso a esses tratamentos essenciais e reduzir a desigualdade regional observada no
tratamento das IDPs (FERREIRA ¢ ROCHA, 2017; SILVA et al., 2017).

A introdug¢do de terapias subcutaneas de imunoglobulinas tem se mostrado uma alternativa
interessante, especialmente para pacientes em areas remotas, onde o acesso aos hospitais € mais dificil.
A possibilidade de realizar o tratamento em casa ndo s6 proporciona mais conforto e autonomia para
os pacientes, como também pode reduzir os custos hospitalares e melhorar a adesdo ao tratamento.
No entanto, a implementac¢ao dessa estratégia exige treinamento adequado tanto para os profissionais
de satde quanto para os proprios pacientes e cuidadores, a fim de garantir que o tratamento seja
administrado corretamente ¢ sem complicagdes. Programas de educagdo e suporte continuo sdao
essenciais para maximizar os beneficios dessa modalidade de tratamento (SANTOS et al., 2016;

LIMA et al., 2018).
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Embora o transplante de células-tronco hematopoiéticas seja um procedimento promissor
para o tratamento de imunodeficiéncias graves, sua realizacdo ainda enfrenta limitagdes no Brasil,
como a escassez de doadores compativeis e a alta complexidade do procedimento. A realizagdo do
transplante em uma fase precoce, antes do surgimento de complicacdes irreversiveis, como infec¢des
graves, ¢ crucial para o sucesso do tratamento. A ampliagdo da conscientizagdo sobre a importancia
do diagnoéstico precoce e a criagdo de registros nacionais de doadores de células-tronco poderiam
aumentar as chances de sucesso desses transplantes e diminuir as desigualdades no acesso ao
tratamento (RIBEIRO et al., 2020; MOREIRA et al., 2015).

A terapia génica, por sua vez, surge como uma solucdo promissora para tratar condigdes como
a SCID ligada ao X, oferecendo a possibilidade de correcdo do defeito genético subjacente. Apesar
dos avangos dessa tecnologia, a sua implementagdo no Brasil ainda enfrenta barreiras financeiras e
estruturais significativas. A alta demanda por tratamentos inovadores, combinada com a limitagado de
recursos financeiros, torna dificil a incorporagio dessas terapias no Sistema Unico de Satide (SUS).
O apoio de parcerias internacionais e a criagdo de centros de referéncia para o desenvolvimento e a
aplicagdo da terapia génica sdo fundamentais para que essas inovagdes cheguem aos pacientes de
forma equitativa e eficaz (ALMEIDA e COSTA, 2021; OLIVEIRA e SANTOS, 2019).

Outro desafio no manejo clinico das IDPs ¢ a adesdo dos pacientes ao tratamento. A falta de
acompanhamento regular e a dificuldade de engajamento por parte das familias, especialmente nas
areas mais remotas, podem comprometer os resultados a longo prazo. A utilizagdo de tecnologias
como aplicativos de saude, que auxiliam no monitoramento da adesdo ao tratamento, bem como
a educacdo continua para pacientes e cuidadores, pode melhorar substancialmente a adesdo ao
tratamento e, consequentemente, os desfechos clinicos. Essas ferramentas digitais podem permitir um
acompanhamento mais préximo dos pacientes, otimizando o manejo e garantindo que os tratamentos
sejam administrados adequadamente (LIMA et al., 2018; PEREIRA e OLIVEIRA, 2018).

A integracao de novos tratamentos com os cuidados tradicionais ¢ uma estratégia importante

para otimizar os resultados no manejo das IDPs. O uso de terapias complementares, como o controle
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de infecgdes com antibiodticos profilaticos e a monitorizagdo rigorosa da saude dos pacientes, deve ser
considerado parte de uma abordagem abrangente. Além disso, o papel das equipes multidisciplinares,
compostas por médicos, enfermeiros, psicologos e assistentes sociais, ¢ fundamental para garantir
que os pacientes recebam cuidados integrados e que as familias recebam o suporte necessario durante
o tratamento (MARTINS et al., 2021; CAMPOS et al., 2020).

E imperativo que o Sistema Unico de Saiude (SUS) aumente seus investimentos em
medicamentos e terapias para as IDPs, dada a crescente demanda e a complexidade desses tratamentos.
A alocacao de recursos publicos para doengas raras, como as IDPs, deve ser uma prioridade nas
politicas de saude publica, a fim de garantir que todos os pacientes, independentemente da regido
em que vivem, tenham acesso a tratamentos de qualidade. A adogdo de estratégias de otimizagdo da
logistica de distribui¢do e o aumento do financiamento para o desenvolvimento de novos tratamentos
sdo passos essenciais para melhorar o acesso e os resultados no tratamento das imunodeficiéncias

primarias no Brasil (FERREIRA e ROCHA, 2017; BARROS et al., 2020).

Politicas Publicas e Desigualdades no Acesso ao Tratamento

As politicas publicas desempenham um papel crucial na melhoria do diagnostico e tratamento
das IDPs, especialmente em contextos de recursos limitados. Apesar de avancgos significativos, como
a inclusdo de testes diagnosticos no SUS para algumas IDPs, a cobertura ainda ¢ insuficiente para
atender a demanda nacional. A desigualdade regional no acesso aos servigos de saude especializados
¢ um reflexo das disparidades estruturais do sistema de satude brasileiro, que afetam particularmente
criangas em regioes mais afastadas e com menor desenvolvimento socioecondomico (CARVALHO et
al., 2016).

Programas de triagem neonatal, amplamente adotados em paises desenvolvidos, permanecem
incipientes no Brasil, limitando as possibilidades de identificagdo precoce e intervencdes eficazes.

Além disso, as iniciativas de capacitacao de profissionais de satde sdo fragmentadas, e campanhas
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de conscientizagao sobre as IDPs sdo raras, resultando em uma subnotificagdo significativa de casos.
Para enfrentar esses desafios, ¢ necessario um investimento continuo em politicas integradas que
promovam a equidade no acesso ao diagndstico e tratamento, além do fortalecimento das redes de
atencdo a saude, com foco no atendimento integral e na reducao das desigualdades regionais (LIMA
et al., 2018).

A elaborag¢do e implementacao de politicas publicas voltadas para as IDPs ainda sdo incipientes
no Brasil. Em um estudo de Araujo et al. (2019), foi apontado que a falta de dados epidemioldgicos
precisos dificulta o planejamento de politicas eficazes. O estabelecimento de um registro nacional de
pacientes com IDPs seria uma ferramenta valiosa para mapear a prevaléncia e guiar estratégias de
saude publica.

A desigualdade regional no acesso ao diagndstico e tratamento de IDPs reflete as disparidades
estruturais do sistema de satude brasileiro. Segundo Barros et al. (2020), enquanto estados do Sudeste
possuem centros de referéncia bem equipados, estados do Norte e Nordeste carecem de infraestrutura
basica para diagnostico laboratorial. A descentralizacdo de servigos especializados e a criagdo de
novos centros regionais de atendimento sdo medidas urgentes para reduzir essas desigualdades.

A capacitagdo de profissionais da aten¢ao primadria ¢ essencial para melhorar a identificagao
e o manejo de pacientes com IDPs. Pereira e Oliveira (2018) destacam que a falta de treinamento
adequado na graduacdo em medicina e enfermagem resulta em subdiagnoéstico, especialmente em
areas mais remotas. Politicas que incentivem a inclusdo de conteudos sobre IDPs nos curriculos
académicos poderiam preencher essa lacuna, promovendo maior conscientizagdo desde a formacgao
dos profissionais.

Campanhas de conscientizacdo publica também desempenham um papel importante no
fortalecimento das politicas de saude voltadas para as IDPs. Segundo Silva et al. (2017), iniciativas
como a divulgagdo dos sinais de alerta para IDPs e a promogao de consultas regulares em pediatria
poderiam aumentar a detec¢@o precoce e melhorar os desfechos clinicos. A participagdo de associagoes

de pacientes nessas campanhas ¢ fundamental para amplificar a voz das familias afetadas.
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A alocacdo de recursos financeiros para programas de triagem e tratamento de IDPs ¢ um
desafio constante no Brasil. De acordo com Martins e Souza (2020), embora os avangos tecnologicos
tenham ampliado as opg¢des terapéuticas, o financiamento publico ndo acompanhou esse progresso.
Uma revisdo nas prioridades de investimento em satde, com foco em doengas raras como as IDPs, ¢
indispensavel para garantir o acesso equitativo as inovagdes cientificas e terapéuticas.

A desigualdade no acesso ao diagnostico e tratamento das IDPs também se reflete
nas disparidades de recursos humanos nas diferentes regides do Brasil. Em muitas localidades,
especialmente nas areas rurais e em regides periféricas, ha uma escassez de médicos especialistas em
imunologia, pediatria e outras areas relacionadas, o que dificulta a realiza¢ao de diagndsticos rapidos
e adequados. A capacitacdo de profissionais, ndo apenas para o diagnodstico, mas também para o
manejo clinico dessas condi¢des, ¢ um passo fundamental para superar essa barreira. Além disso, a
criacdo de programas de residéncia em imunologia pediatrica em areas com caréncia de especialistas
poderia ajudar a reduzir a escassez e melhorar a qualidade do atendimento (CARVALHO et al., 2016;
PEREIRA e OLIVEIRA, 2018).

Uma das estratégias mais eficazes para enfrentar as desigualdades no acesso a tratamentos
especializados ¢ a regionalizagdo da saude. Isso implica na criagdo de centros de referéncia para o
diagnostico e tratamento das IDPs em diferentes regides do Brasil, com a utilizagdo de tecnologias
de telessaude para aumentar o alcance desses servigos. A regionalizacdo ndo s6 melhora o acesso,
mas também facilita o atendimento continuo e especializado para pacientes que necessitam de
acompanhamento regular. A implementag¢ao dessa politica, contudo, depende de um forte compromisso
por parte do governo em redistribuir recursos financeiros e humanos para as areas mais carentes,
0 que requer um planejamento detalhado e a cooperagdo entre diferentes niveis de gestdo publica
(BARROS et al., 2020; LIMA et al., 2018).

Além disso, ¢ crucial a implementacdo de programas de triagem neonatal em ambito
nacional, seguindo o exemplo de paises com sistemas de saude mais robustos. No Brasil, a triagem

neonatal ainda ¢ restrita a um nimero limitado de doengas, e a ampliagdo dessa lista para incluir
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imunodeficiéncias primarias pode significar a diferenca entre uma vida salva e o desenvolvimento
de complicagdes graves. A triagem precoce permite a intervengdo imediata, que ¢ fundamental para
prevenir infec¢des e outras complicacdes associadas as IDPs, aumentando a sobrevida e a qualidade
de vida dos pacientes (LIMA et al., 2018; CARVALHO et al., 2016).

A educacdo em saude, especialmente no contexto de doengas raras como as IDPs, desempenha
um papel crucial para sensibilizar a populacdo e os profissionais de satide. No entanto, a falta de
campanhas de conscientizagdo e a escassez de informagdes sobre essas condigdes contribuem para o
baixo indice de diagndstico precoce e a subnotificagdo de casos. A inclusdo de temas relacionados as
IDPs em programas educacionais voltados para a comunidade, como escolas e centros de saude, bem
como a utilizacdo de meios de comunicagao tradicionais e digitais, pode contribuir significativamente
para melhorar o conhecimento da populagdo sobre essas doengas e seus sinais precoces (SILVA et al.,
2017; PEREIRA e OLIVEIRA, 2018).

As parcerias com organizagdes ndo governamentais (ONGs) e associagdes de pacientes
também sdo essenciais para fortalecer a implementacao de politicas publicas voltadas para as IDPs.
Essas organizacdes desempenham um papel ativo na educagio de pacientes e familiares, no advocacy
pela melhoria dos servigos de saude e na promogao de redes de apoio para aqueles afetados por essas
condigdes. O fortalecimento dessas parcerias pode ser decisivo para que a voz dos pacientes seja
ouvida e para pressionar por uma mudanga real nas politicas de saude publica, garantindo que as IDPs
recebam a atengdo que merecem dentro do sistema de satude nacional (ARAUJO et al., 2019; SILVA
et al., 2017).

E fundamental que o Brasil adote uma abordagem integrada e multisectorial no enfrentamento
das desigualdades no acesso a tratamentos para IDPs. Isso inclui a articulagdo entre as politicas
de saude, educagdo e assisténcia social, de modo a criar um ambiente propicio para a identificacao
precoce, o tratamento adequado e o acompanhamento continuo dos pacientes. A coordenagdo eficaz
entre diferentes niveis de governo, organiza¢des ndo governamentais e a sociedade civil sera crucial

para a construcao de um sistema de saude mais justo e equitativo, capaz de reduzir as desigualdades
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regionais e garantir que todos os pacientes com IDPs tenham acesso a tratamento de qualidade,
independentemente de sua localizagdo ou condi¢do socioeconomica (MARTINS e SOUZA, 2020;

ARAUIJO et al., 2019).

CONSIDERACOES FINAIS

O estudo das imunodeficiéncias primarias (IDPs) na infancia destaca a complexidade e
os desafios envolvidos no diagnostico precoce, manejo clinico e formulagdo de politicas publicas
voltadas para essa condi¢do. Observa-se que, apesar dos avangos nas tecnologias diagnosticas, como
0 sequenciamento genético de nova geragdo, ¢ no desenvolvimento de terapias inovadoras, como
a terapia génica, muitos pacientes continuam enfrentando barreiras significativas para o acesso ao
tratamento adequado, especialmente em paises de renda média, como o Brasil. A subnotificacio
e o diagndstico tardio, em grande parte causados pela falta de conscientizagdo e capacitacdo dos
profissionais de saude, agravam o quadro, aumentando a morbimortalidade e os custos para os
sistemas de saude.

Além disso, a desigualdade no acesso a servicos especializados e tecnologias de ponta
evidencia a necessidade de agdes estruturadas que promovam maior equidade no cuidado a essas
criangas. A ampliagdo de programas de triagem neonatal, o fortalecimento das redes de atengdo primaria
a saude e a criagdo de estratégias educacionais para médicos e equipes de saude sdo intervengdes
fundamentais para reduzir essas disparidades. Paralelamente, politicas publicas integradas, que
combinem investimentos em infraestrutura, desenvolvimento de pesquisas nacionais e sensibiliza¢ao
da sociedade, sdo essenciais para enfrentar os desafios impostos pelas IDPs e melhorar os desfechos
clinicos e a qualidade de vida dos pacientes.

Portanto, ¢ imperativo que os sistemas de saide adotem uma abordagem proativa e
interdisciplinar, baseada em evidéncias, para enfrentar as lacunas no diagndstico e tratamento das

IDPs. Investir em pesquisas, infraestrutura e educagao contribuira para a detec¢ao precoce € 0 manejo
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mais eficaz dessas condigdes, garantindo melhores perspectivas para as criancas afetadas e suas
familias. Essa abordagem ndo apenas beneficiard os pacientes, mas também fortalecerd os sistemas

de saude, tornando-os mais preparados para lidar com doengas complexas e raras como as [DPs.
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