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Critérios Clinicos de Imunodeficiéncia Primaria (IDP)

Olga Akiko Takano

SINAIS DE ALERTA PARA IDP NA CRIANCA

Duas ou mais pneumonias no ultimo ano

Quatro ou mais novas otites no ultimo ano

Estomatites de repeticao ou moniliase por mais de dois meses
Abscessos de repeticao ou ectima

Um episddio de infeccdo sistémica grave (meningite, osteoartrite, septicemia)
InfeccOes intestinais de repeticdo/ Diarréia cronica

Asma grave, Doenca do colageno ou Doenga autoimune

Efeito adverso ao BCG e/ou infeccao por micobactéria

Fendtipo clinico sugestivo de sindrome associada a imunodeficiéncia
10 Historia familiar de imunodeficiéncia

LoNOTUPA,WNEH

Fonte: Adaptacdo da Fundagéo Jeffrey Modell e da Cruz Vermelha Americana; http://www.imunopediatria.org.br/

SINAIS DE ALERTA PARA IDP NO 1° ANO DE VIDA
Infecgdes fungicas, virais e/ou bacterianas persistentes ou graves
Reacao adversa a vacinas de germe vivo, em especial BCG
Diabetes mellitus persistente ou outra doenga autoimune e/ou inflamatdria
Quadro sepse-simile, febril, sem identificacdo de agente infeccioso
LesOes cutdneas extensas
Diarréia persistente
Cardiopatia congénita (em especial, anomalias dos vasos da base)
Atraso na queda do coto umbilical (>30 dias)
Historia familiar de imunodeficiéncia ou de débitos precoces por infeccao
0 Linfocitopenia (<2.500 células/mm?), ou outra citopenia, ou leucocitose sem
infecgdo, persistentes
11 Hipocalcemia com ou sem convulsao
12 Auséncia de imagem timica ao raio-x de térax

HOONOOTUTPA,WNR

Fonte: Carneiro-Sampaio M, Jacob CM, Leone CR. A proposal of warning signs for primary immunodeficiencies in the first year
of life. Pediatr Allergy Immunol 2011;22:345; http://cobid.com.br/imunodeficiencia-primaria/informao-geral

SINAIS DE ALERTA PARA IDP NO ADULTO

Duas ou mais novas Otites no periodo de 1 ano

Duas ou mais novas Sinusites no periodo de 1 ano na auséncia de alergia
Uma pneumonia por ano por mais que 1 ano

Diarréia cronica com perda de peso

Infecgdes virais de repeticdao (resfriados, herpes, verrugas, condiloma)
Uso de antibidtico intravenoso de repeticdo para tratar infecgao
Abscessos profundos de repeticao na pele ou érgaos internos
Moniliase persistente ou infeccdo fungica na pele ou qualquer lugar
Infeccdo por Micobactéria tuberculosis ou atipica

10 Historia familiar de imunodeficiéncia

ooNOTUP,WNH

Fonte: Adaptagéo da Fundagéo Jeffrey Modell; http://www.imunopediatria.org.br/
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CONDUTA
1 Anamnese e Exame Fisico detalhado
2 Heredograma

3 EXAMES INICIAIS
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Hemograma com plaquetas

VHS

Reticuldcitos

Imunoglobulinas: 1gG, IgM, IgA, IgE

Complemento: C3, C4, CH50

Subpopulacgdo de linfécitos: CD3, CD4, CD8, CD19, CD56

Avaliagdo qualitativa da resposta através de anticorpos anti-antigenos vacinais
gue ja tenha recebido

PPD

Sorologia anti-HIV

Grupo sanguineo + Rh

Isohemaglutinina anti-A e anti-B (em >1ano de idade)

Eletroforese de proteinas

EPF - 3 amostras

RX toérax PA + perfil - visualizagdo do timo

RX seios da face e cavum

Outros de acordo com a suspeita clinica (Quadro 1) e avaliacdo do especialista

Quadro 1 - Critérios Clinicos para Diagndstico de Imunodeficiéncia

Primaria (IDP).

Material traduzido e adaptado por Olga Akiko Takano: "Diagnosis criteria” do “European Society for

Immunodeficiencies”. Disponivel em: http://esid.org/ Working-Parties/Registry/Diagnosis-criteria. Acesso
em 7 out 2015.

D Critérios clinicos para o diagnostico provavel
oenca o L .
(= diagnéstico clinico)
e < 2% células B circulantes (CD19 e CD20), preferencialmente em duas
1 determinacdes separadas
Agamaglobulinemia e E namero de células T normais (CD3, CD4 e CD8)
E 1gG sérica abaixo de:
- 200 mg/dl em criangas com idade < 12 meses
- 500 mg/dl em criancas com idade > 12 meses
OU niveis de IgG normal com IgA e IgM abaixo de 2DP
E inicio de infeccdes de repeticdo antes 5 anos de idade
OU histdria familiar materna positiva de agamaglobulinemia
2 ¢ Asplenia ou hiposplenia
Sindrome de asplenia | E documentagédo de corpos de Howell-Jolly em esfregacos de sangue
(Sindrome Ivemark) E achados radioldgicos que comprovem asplenia (US, TC, cintilografia)
E defeitos de heterotaxia (dextrocardia, situs inversus, outros ...) ou
outros defeitos cardiacos e de grandes vasos
3
Ataxia telangiectasia o Ataxia
(ATM) E pelo menos dois critérios:
e Telangiectasia oculocutanea
¢ Alfafetoproteina elevada (10 vezes o limite superior da normalidade)
e Cari6tipo de linfocitos A-T (translocacao 7;14)




PID 3

Hipoplasia cerebelar na ressonancia magnética
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Doenca Critérios clinicos para o diagnéstico provéavel
(= diagnostico clinico)
Pelo menos um critério:
4 e Esplenomegalia
Sindrome e Linfadenopatia (>3 linfonodos, >3 meses, ndo-infecciosa, ndo-
linfoproliferativa maligna)
autoimune o Citopenia autoimune (>/= 2 linhagens)
(ALPS) e Histéria de linfoma
e Histéria familiar de membro afetado
E pelo menos um critério:
¢ TCRaf+CD3+CD4-CD8- de células T CD3+ >6%
e Biomarcadores elevados (pelo menos 2 dos seguintes):
— SFASL > 200pg/ml
— Vitamina B12 > 1.500ng/L
— IL-10 > 20pg/ml
— apoptose FAS mediada deficiente
Pelo menos um critério:
5 e Susceptibilidade aumentada as infeccdes (de repeticédo e/ou

Defeitos no processo
de recombinacao
somatica (CSR) e
Sindromes de Hiper-IgM
(SHIGM)

oportunista, incluindo Cryptosporidium)
¢ Imunodesregulacdo (autoimunidade, linfoproliferacéo, colangite
esclerosante)
o Citopenia (neutropenia ou autoimune)
¢ Malignidade (linfoma)
o Histéria familiar de membro afetado
E diminuicéo acentuada de IgG (medida pelo menos 2 vezes)
E IgM normal ou aumentada (medida pelo menos 2 vezes)
E auséncia de causas secundarias de hipogamaglobulinemia (Quadro 2)
E nenhuma evidéncia de deficiéncia profunda de célula T, definido como 2/3
dos seguintes valores (m=meses, a=anos de vida):
e CD4/mm?®; 0-6m <1000, 6m-1a <800, 1-2a <500, 2-6a <300, 6-12a
<250, >12a <200
e % CD4 naive: 0-2a <30%, 2-6a <25%, 6-16a <20%, >16a 10%
e auséncia de proliferacao de célula T
E nenhuma evidéncia de Ataxia telangiectasia (manchas café com leite,
ataxia, telangiectasia, aumento de alfa-fetoproteina-AFP)

6
Sindrome de Chédiak-
Higashi (SCH)

Pelo menos um critério:
e Infec¢des bacterianas de repeticdo
¢ Episddio de linfohistiocitose hemofagocitica (LHH)
¢ Neutropenia
¢ Diminuicdo da degranulagéo/citotoxicidade de linfocitos
¢ Histéria familiar de membro afetado
E um dos abaixo:
¢ Anormalidade tipicas do cabelo (prateado, acinzentado)
e Presenca de granulos intracitoplasmaticos gigantes tipicos em
esfregacos de sangue periférico ou de medula dssea

7
Doenga granulomatosa
cronica (DGC)

Pelo menos um critério:

¢ Infeccdo invasiva devido bactérias e/ou fungos (abscessos,
osteomielite, linfadenite)
Pneumonia de repeticdo
Linfadenopatia e/ou hepatomegalia e/ou esplenomegalia
Obstrucéo/granulomas difusos (gastrointestinal ou trato urogenital)
Manifestac¢des inflamatérias crbnicas (colite, abscesso hepético e
formacgao de fistula)

o Déficit de crescimento

Histéria familiar de membro afetado

E auséncia/diminuicdo significante do burst oxidativo (NBT ou DHR, medido

pelo menos 2 vezes)
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Doenca

Critérios clinicos para o diagnéstico provavel
(= diagndstico clinico)

8
Imunodeficiéncia
Combinada (IC)

Pelo menos um dos seguintes:
e Pelo menos uma infec¢do grave (requerendo hospitalizag&o)
¢ Uma manifestacdo de desregulacdo imune (auto-imunidade, ibd,
eczema grave, linfoproliferacao, granuloma)
¢ Malignidade
¢ Membro da familia afetado
E preenchimento de 2 de 4 critérios de células T:
e reducdo de células T CD3 ou CD4 ou CD8 (usando valores de
referéncia para idade)
¢ reducdao de células T virgens (naive) CD4 e/ou CD8
e Aumentode células Ty/d
¢ Reduzida prolifera¢éo induzida por estimulagédo por mitdgeno ou TCR
E afastado o diagndstico de HIV
E excluséo do diagndstico clinico associado com IDC (por exemplo, doencas
sindrbmicas bem definidas, DKC, AT, CHH)

9
Imunodeficiéncia
Comum Variavel (ICV)

Pelo menos um dos seguintes critérios:

Susceptibilidade aumentada as infec¢des

Manifestacdes autoimune

Doenga granulomatosa

Linfoproliferac&o policlonal inexplicada

Historia familiar de membro afetado com deficiéncia de anticorpos

E diminuicdo acentuada de 1gG e diminui¢céo acentuada de IgA com ou sem
niveis baixos de IgM (medida pelo menos 2 vezes; <2DP dos niveis
normais para idade);

E pelo menos um dos seguintes critérios:

e ma resposta humoral as vacinas (e/ou auséncia de
isohemaglutininas); i.e. auséncia de niveis protetores apesar da
vacinagéo

e Células B de memdria reduzidas (<70% do valor normal para idade)

E excluséo de causas secundarias de hipogamaglobulinemia (Quadro 2)

E diagnéstico é feito apds 4° ano de vida (mas os sintomas podem estar
presente antes)

E nenhuma evidéncia de deficiéncia severa de células T, definido como 2
dos seguintes critérios (a=anos de vida):

e CD4 /microlitro: 2-6a <300, 6-12a <250, >12a <200

e 9% CD4 naive: 2-6a <25%, 6-16a <20%, >16a <10%

e auséncia de proliferacdo de células T

10
Neutropenia congénita

Neutropenia < 500 / mm® medido pelo menos em 3 ocasides

OU Neutropenia < 1.000 / mm? medido pelo menos em 3 ocasifes com pelo
menos um dos seguintes critérios:

InfecgBes invasivas devido bactéria e/ou fungo

Pneumonia de repeticdo

LesBes ou ulceracdes aftosas mucosa oral e/ou genital

Onfalite

Histéria familiar de membro afetado

E auséncia de causas secundarias de neutropenia

11
Neutropenia ciclica

e Contagens ciclicas flutuantes de neutroéfilos (cada 18-26 dias)
Durante os episédios neutropénicos, sintomas sdo pelo menos um dos
seguintes:
e Suscetibilidade aumentada as infec¢des
e Aftas orais
e Episodios de dores abdominais
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Critérios clinicos para o diagnéstico provavel

Ul (= diagnéstico clinico)
12 o Infeccdes (de repeticdo ou bacteriana grave)
Deficiéncia de IgG E
especifica ¢ Niveis normais de IgG sérico/plasmatico, IgA, IgM e subclasses de
(Specific antibody fo[€]
deficiency - SPAD) E
e Alteracdo profunda da resposta de anticorpos para S. pneumoniae (ou
outra vacina polissacaridica), quer apés a infeccdo invasiva
documentadas ou apds a imunizacéo.
E

e Exclusdo de defeitos de célula T

13
Sindrome DiGeorge

e Microdele¢cdo documentada 22q11 ou 10p
E sinais de imunodeficiéncia (p.ex. infeccdes e/ou imunodesregulagao)

14
Disqueratose congénita

Pelo menos dois dos seguintes:
¢ Anormalidades de pigmentacao da pele
¢ Distrofia de unhas
e Leucoplasia de mucosa
¢ Insuficiéncia de medula 6ssea
E teldmeros muito curtos

15

Sindrome de
linfohistiocitose
hemofagocitica familial
(SLHHF)

Pelo menos um dos seguintes critérios:
e Pelo menos 1 episédio de HLH (pelo menos 5/8 critérios definidos
pelo Sociedade de Histiocitose)
e Histéria familiar de membro afetado
E pelo menos um dos seguintes critérios:
e doenca recorrente (>4 semanas apds o inicio de tratamento para o
primeiro episédio)
e doenca persistente (remissdo completa ndo pode ser alcancada)
¢ albinismo parcial
e auséncia ou diminuigao significante da expresséo da Perforina na
citometria de fluxo
e pelo menos um ensaio com auséncia de degranulacdo (NK ou LT
citotéxico) ou dois ensaios com degranulacdo diminuida
e pelo menos 2 ensaios com auséncia de citotoxicidade de células NK

16
Deficiéncia de FOXP3
(IPEX)

Pelo menos um
e Enteropatia grave e protraida com atrofia das vilosidades em um bebé
do sexo masculino
¢ endocrinopatias grave, frequentemente mualtiplas
E
Excluséo de hipogamaglobulinemia
E pelo menos um dos seguintes:
e baixa ou ausente expressdo Foxp3 de CD4+ CD25+ por citometria de
fluxo
o Nenhum defeito evidente de defeitos de células T (proliferacdes sdo
normais)
¢ Niveis elevados de IgA e IgE
e Expressdo normal de CD25
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Doenca

Critérios clinicos para o diagnéstico provavel
(= diagnéstico clinico)

17
Glicogenose tipo 1b
(GS1b)

¢ Infecgdes recorrentes

E intoler&ncia ao jejum

E crises de hipoglicemia

E hiperlactacidemia

E acumulo de glicogénio no figado

E colite mimetizando a doenca de Crohn

E um de:
e alteracdes da funcéo dos neutrdfilos
e neutropenia

18 Pelo menos um dos seguintes:
Sindrome Griscelli e episodio de linfohistiocitose hemofagocitica (HLH)
tipo 2 ¢ reduzida degranulacéo / citotoxicidade de linfocitos
e membro da familia afetado
E
Anormalidades tipicas do eixo do cabelo
E
Auséncia de granulos gigantes em esfregaco de sangue periférico
19 Um dos seguintes:

Deficiéncia HLA classe
Il (MHC?2)

e InfecgBes recorrentes e / ou oportunistas
e Autoimunidade
E um dos seguintes:
¢ Hipogamaglobulinemia
¢ Linfopenia
e Baixa contagem de T-CD4+
e auséncia de producéo de anticorpos em resposta aos antigenos ou
auséncia de proliferacdo de células T em resposta aos antigenos
E reduzida ou ausente expressdo de HLA DR na superficie de células B e/ou
mondacitos

20
Sindrome Hoyeraal-
Hreidarsson

Pelo menos, quatro dos seguintes critérios:
¢ Microcefalia e/ou comprometimento neurocognitivo
Hipoplasia cerebelar
Faléncia da medula 6ssea
Imunodeficiéncia incluindo linfopenia de células
Enteropatia grave
¢ Insuficiéncia do crescimento
Isso pode ser comprovado através da realizacdo de andlise comprimento dos
teldmeros (geralmente muito curto)

21
Sindrome de Hiper IgE
(SHIE)

* |gE > 10 vezes o valor normal paraidade
E
susceptibilidade patolégica a doengas infecciosas
E
nenhuma evidéncia de deficiéncia de células T (contagens baixas de
células T, contagens baixas de células T naive, proliferagdo reduzida)
E
nenhuma evidéncia de deficiéncia de células B (contagens baixas de
células B, hipogamaglobulinemia)
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Doenca

Critérios clinicos para o diagnéstico provavel
(= diagnéstico clinico)

22

Deficiéncia de IgA com
deficiéncia de
subclasse de IgG

InfeccBes (recorrente ou bacteriana grave)

E
Nivel de IgA indetectavel soro / plasma (com niveis de IgG e IgM normais /
um pouco baixa)

E
Os baixos niveis em uma ou mais subclasses de IgG (documentado duas
vezes)

E
Resposta normal anticorpos 1gG para algumas vacinas

E
Exclusédo de defeito das células T

23
Doenca IPEX-like

Pelo menos um critério:
e enteropatia grave e prolongada com atrofia das vilosidades em bebé
do sexo masculino
e endocrinopatia grave, frequentemente multipla
E exclusédo de hipogamaglobulinemia
E pelo menos um dos seguintes:
e Expressédo normal de Foxp3 por células CD4"CD25" em citometria de
fluxo
o Nenhum defeito evidente de células T (proliferacdes sdo normais)
¢ Niveis elevados de IgA e IgE

24
Deficiénciaisolada de
subclasse de IgG

e Infeccdes (recorrente ou bacteriana grave)

E Niveis normais de IgG, IgA e IgM (no soro/plasma)

E Baixos niveis em uma ou mais subclasses de 1gG (documentado duas
vezes)

E Resposta normal de anticorpo 1gG para algumas vacinas

E Exclusao de defeito das células T

25
Asplenia congénita
isolada

e Asplenia ou hiposplenia

E presenca de corpos de Howell-Jolly em esfregaco de sangue

E achados radiolégicos que comprovem asplenia (US, TC, cintilografia)

E excluséo de qualquer defeito de desenvolvimento, tais como heterotaxia
(dextrocardia, situs inversus, outros ...) ou outros defeitos do coracdo e
grandes vasos

26
Deficiéncia seletiva de
IgM

¢ Infecgdes (tanto invasivas ou recorrentes, geralmente bacteriana)

E baixo nivel sérico/plasma de IgM (com niveis plasmaticos normais de IgG
e subclasses de IgG e IgA)

E resposta normal de anticorpo IgG a todas as vacinas

E exclusdo de defeito das células T
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Doenca

Critérios clinicos para o diagndéstico provéavel
(= diagnéstico clinico)

27
Sindrome de Omenn

e Eritrodermia descamativa no primeiro ano de vida
E um dos seguintes:
¢ linfoproliferacdo
e crescimento inadequado
o diarréia cronica
e pneumonia de repeticdo
E eosinofilia ou IgE aumentado
E deficiéncia de células T (células naive baixas, proliferacdo diminuida,
oligoclonalidade)
E enxerto materno ausente
E afastado o diagndstico de HIV

28
Doenca de Schimke

o Defeitos predominantemente de células T (contagens baixas de células
T, baixa proliferacao de célula T)

E displasia 6ssea (geralmente metafisaria)

E disfuncéo renal

29
Deficiéncia seletiva de
IgA

Pelo menos um critério:
e susceptibilidade aumentada & infecgéo
e manifestagbes autoimunes
¢ histéria familiar de membro afetado
E diagnéstico apds 4° ano de vida
E IgA sérica indetectavel (por nefelometria < 7 mg/dL)
mas IgG e IgM sérica normal (medida pelo menos 2 vezes)
E excluséo de causas secundarias de hipogamaglobulinemia (Quadro 2)
E resposta normal & vacinagéo (anticorpos 1gG)

30
Imunodeficiéncia
severa combinada
(SCID)

Pelo menos um dos seguintes critérios:
¢ infeccdo invasiva bacteriana, viral ou fangica/ infec¢éo oportunista
e diarréia persistente e crescimento inadequado
¢ histéria familiar de membro afetado

E manifesta¢éo no primeiro ano de vida

E excluséo de HIV

E preenchimento de 2 de 4 critérios de células T:

células T CD3 ou CD4 ou CD8 baixos ou ausentes

e células T naive diminuidas CD4 e/ou CD8

e células T y/d (gama/delta) aumentadas

¢ proliferagdo a mitégeno ou estimulo de TCR reduzida ou ausente

31
Timoma com
imunodeficiéncia

e Presenca de timoma
E IgG sérica diminuida (< 2DP abaixo do valor de referéncia para idade)

32

Hipogamaglobulinemia
transitéria da infancia
(HTI)

¢ |gG abaixo do valor de referéncia para idade encontrada nos
primeiros 3 anos de vida (medida pelo menos 2 vezes)

E auséncia de causas secundarias de hipogamaglobulinemia (Quadro 2)

E resolucdo espontanea aproximadamente apds o 4° ano de vida

Obs.: os pacientes serdo inicialmente registrados como "Deficiéncias de
anticorpos néo classificadas" e mudado para HTI, se houver
resolucdo espontanea antes de completar 4 anos.
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Doenca

Critérios clinicos para o diagnéstico provavel
(= diagnéstico clinico)

33
Sindrome de Wiskott-
Aldrich (XLT/WAS)

Pelo menos um critério:
e Eczema
InfeccBes de repeticdo: bacteriana ou viral
Doencgas autoimune (incluindo vasculites)
Malignidades
Expresséo de WASP reduzida em amostras de sangue fresco
Resposta anormal de anticorpos para antigenos polissacarides e/ou
isohemaglutininas baixas
e Historia familiar materna positiva de XLT/WAS
E paciente do sexo masculino com trombocitopenia (< 100.000
plaguetas/mma3)
(medida pelo menos 2 vezes)
E plaquetas pequenas (volume plaquetario < 7,5 fl)

34

Deficiéncias de
anticorpos néo
classificadas

Pelo menos um critério:
¢ Infec¢Bes de repeticdo ou infec¢des bacterianas graves
¢ manifestacdes autoimunes (especialmente citopenias)
¢ linfoproliferacdo policlonal
e membro familiar afetado
E pelo menos um critério dos seguintes:
e diminuicdo acentuada dos niveis de pelo menos um de IgG total, IgG1,
19G2, IgG3, IgA ou IgM
o falha na resposta aos antigenos vacinais
E exclusdo de causas secundarias de hipogamaglobulinemia (Quadro 2:
infecgdo, perda protéica, medica¢do, doengas malignas)
E auséncia de sinais clinicos de doenca de células T
E né&o se enquadra em nenhum dos critérios diagnésticos (excluindo
imunodeficiéncias ndo classificadas

35
Disturbios de fagécitos
nao classificados

Pelo menos um dos seguintes critérios:
¢ infeccao invasiva por bactérias e / ou fungos
pneumonia grave recorrente
lesBes aftosas ou ulceracdes bucais e /ou genitais
onfalite
manifesta¢des inflamatdérias crénicas (por exemplo, colite, formacédo de
fistula)
¢ membro da familia afetado
e BCGite ou BCGose
E burst respiratério normal a subnormal (NBT ou DHR, avaliado pelo menos
duas vezes)

36

Distlrbios da
desregulacdo imune
nao classificados

Pelo menos um dos seguintes critérios:
¢ manifestacdes autoimunes

linfoproliferacéo

eczema grave

doenca inflamatéria intestinal

granuloma

vasculite

doenga HLH-like

E pelo menos um achado anormal numeérico ou funcional na investigacéo
imunolégica

E nenhuma evidéncia de deficiéncia profunda de células T, definido como 2
dos seguintes (m=meses de vida; a=anos de vida):
e CD4 numero/microlitro: 0-6m <1000, 6m-1a <800, 1-2a <500, 2-6a <300,

6-12a

e <250, >12a <200
¢ % CD4 naive: 0-2a <30%, 2-6a <25%, 6-16a <20%, >16a 10%
e auséncia de linfoproliferacao de células T

E nenhuma evidéncia de deficiéncia de células B (contagens baixas de
células B), hipogamaglobulinemia)
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Doenca

Critérios clinicos para o diagnéstico provavel
(= diagndstico clinico)

37
Defeitos da imunidade
inata nao classificados

Pelo menos um dos seguintes critérios:
¢ inicio da doenca antes de 5 anos de idade
o infec¢Bes bacterianas piogénicas
¢ infeccdes ndo usuais e/ou evolucao clinica atipica

E achado imunolégico anormal dominante refere-se ao sistema da imunidade
inata
(excluindo defeitos de nimero ou funcdo de fagécitos), p.ex. imunidade
TLR e IL-1R NF-kB-dependente.

E baco funcional (sem corpos de Howell-Jolly em esfregacos de sangue)

38

Defeitos de
complementos néo
classificados

Pelo menos um dos seguintes critérios:
e um episédio de bacteriemia, meningite ou infec¢éo sistémica por
Neisseria
o infeccBes respiratérias de repeticéo
E defeito persistente de CH50 ou AP50 (em 3 determinagfes em 6 meses)
E nenhuma evidéncia de outros defeitos imunoldgicos convencionais

39

Doencas
autoinflamatérias néo
classificadas

e Febre recorrente (temperatura >38°C) ocorrido pelo menos em 6
ocasides.

E exclusao de outros transtornos conhecidos infecciosos/inflamatérias auto-
imunes

E evidéncia documentada de aumento de marcadores inflamatorios
(VHS/PCR)

E idade de inicio inferior a 40 anos

E sintomas sistémicos predominantemente, mas nao exclusivo.

40
Imunodeficiéncias
sindrébmicas néao
classificadas

Pelo menos um dos seguintes critérios:
e caracteristicas dismorficas, como baixa estatura, anormalidades faciais,
microcefalia, anormalidades esqueléticas
e outras manifestac6es como albinismo, anomalias de cabelo ou dente,
defeitos cardiacos ou renais, alteragfes auditivas, atraso primario do
desenvolvimento neurolégico, convulsdes
E pelo menos um achado anormal numérico ou funcional na investigacao
imunolégica
E exclusdo de causas secundarias de anormalidades imunoldgicas
(infec¢é@o, malignidade)

41
Imunodeficiéncias nao
classificadas

Pelo menos um dos seguintes critérios:
e Pelo menos uma infeccdo grave
e Evolucdo anormal ou infec¢des de menor gravidade frequentes
e Pelo menos uma manifestacdo de desregulacdo imune
o Déficit de crescimento
e Membro familiar afetado

E pelo menos um achado anormal numérico ou funcional na investigacéo
imunoldgica

E exclusdo de causas secundarias de anormalidades imunoldgicas (infeccéo,
perda proteica, medicacdo, malignidade)

E ndo se enquadra em outro critério diagndstico (incluindo Imunodeficiéncias
sindrbmicas nao classificadas”)




Quadro 2 -

Disponivel em: http://esid.org/content/download/197/907/file/Differential%20Diagnos.doc.

Diagndstico diferencial de hipogamaglobulinemia.

em em 7 out 2015.

PID 12

Acesso

Diagnéstico diferencial de Hipogamaglobulinemia

Induzida por drogas

Agentes antimalaricos
Captopril
Carbamazepina
Glicocorticoides
Fenclofenac

Sais de ouro
Penicillamina
Fenitoina
Sulfasalazina

Doencas Genéticas

Ataxia telangiectasia

Formas autossomicas de SCID

Hiper IgM

Deficiéncia de transcobalamina ii e hipogamaglobulinemia
Agamaglobulinemia ligada ao X

Doenca linfoproliferativa ligada ao X (associado ao EBV)
Formas de scid ligado ao X

Alguns transtornos metabdlicos

Anomalias cromossémicas

Sindrome da dele¢éo do cromossomo 18g-
Monossomia 22

Trissomia 8

Trissomia 21

Doencgas infecciosas

Malignidade

HIV

Rubéola congénita

Infecgdo congénita com CMV
Infeccdo congénita com T. gondii
Virus de Epstein-Barr

Malignidade: leucemia linfocitica crénica
Imunodeficiéncia com timoma

Linfoma n&o Hodgkin

Doenca maligna de células B

Disturbios sistémicos

Imunodeficiéncia causada por hipercatabolismo de imunoglobulina

Imunodeficiéncia causada por perda excessiva de imunoglobulinas (nefrose,

gueimaduras graves, linfangiectasias, diarréia grave)




