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Os Toll-like receptors (TLR) s@o uma familia de receptores envolvidos com o
reconhecimento direto de componentes de patégenos (fungos, bactérias e virus).
Pacientes com defeitos nesse receptores ou suas vias de sinaliza¢do vem sendo descritos
dentro das Imunodeficiéncias Primdrias. Atualmente podemos dividir essas falhas em:
defeitos dos receptores em si, como TLR2, TLR3, TLR4, TLRS, TLR7, e TLRY;
defeitos nas vias de sinaliza¢do, como MyD88, Mal, IRAK1, IRAK4, NEMO, e IRF5; e
ainda defeitos nos receptores do tipo NOD.

O diagnostico esta fundamentado principalmente nos seguintes critérios:

- Historia familiar para imunodeficiéncia caracterizada por infec¢des de repeticdo
ou Obitos precoces nos tios e/ou primos;

- Quadro de infec¢des de repeticdo por micobactérias, Haemophilus influenzae,
Staphylococcus aureus, Streptococcus pyogenes, Streptococcus pneumoniae;

- Outras manifestacdes: doenca de Crohn, sindromes febris periddicas, desordens
autoimunes sistémicas.

Este método baseia-se na avaliacdo da expressdao da molécula CD62L por citometria de
fluxo, ap6s estimulo com os agonistas de TLR. Por ele podemos definir a porcentagem
da populacdo celular que € ativada pelos ligantes de TLR (diminui¢do da expressao de
CD62L). Esse método diagnostico € sensivel e rapido, além de demandar de um volume
menor de sangue do paciente para sua realizacao.



Procedimentos

Etapa 1 - Identificacdo e encaminhamento do paciente

Enviar por e-mail o formuldrio de encaminhamento do paciente (Anexo) preenchido,
com todos os resultados de exames realizados e quadro clinico do paciente.

Aguardar confirmacdo e agendamento por e-mail para envio das amostras de sangue.

Etapa 2 — Encaminhamento de amostras de sangue para exames laboratoriais

- Coletar do paciente e de um individuo controle (sem parentesco):
¢ 5 mL de sangue em tubo com heparina para citometria de fluxo

- Serdo aceitas amostras que forem entregues nos volumes e tubos solicitados.

- Identificar os tubos com caneta prépria para escrita em tubos, que seja resistente a
agua.

- As amostras devem ser acondicionadas em temperatura ambiente.

Aguardar os resultados dessa etapa para envio de amostras de sangue para diagndstico
molecular.

Etapa 3 — Encaminhamento de amostras de sangue para diagnodstico molecular de
DGC

Coletar do paciente e de um individuo controle (sem parentesco):

¢ 5 mL de sangue em tubo com heparina para extracdo de RNA

¢ 5 mL de sangue em tubo com EDTA para extracdo de DNA

- Serdo aceitas amostras que forem entregues nos volumes e tubos solicitados.

- Identificar os tubos com caneta prépria para escrita em tubos, que seja resistente a
agua.

- As amostras devem ser acondicionadas em temperatura ambiente.

Mais informagdes, por favor, entrar em contato com Angela Falcai (afalcai @ gmail.com;
(11) 3091-7435; (11) 3091-7387)
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Os Toll-like receptors (TLR) s@o uma familia de receptores envolvidos com o
reconhecimento direto de componentes de patégenos (fungos, bactérias e virus).
Pacientes com defeitos nesse receptores ou suas vias de sinaliza¢do vem sendo descritos
dentro das Imunodeficiéncias Primdrias. Atualmente podemos dividir essas falhas em:
defeitos dos receptores em si, como TLR2, TLR3, TLR4, TLRS, TLR7, e TLRY;
defeitos nas vias de sinaliza¢do, como MyD88, Mal, IRAK1, IRAK4, NEMO, e IRF5; e
ainda defeitos nos receptores do tipo NOD.

O diagnostico esta fundamentado principalmente nos seguintes critérios:

- Historia familiar para imunodeficiéncia caracterizada por infec¢des de repeticao
ou Obitos precoces nos tios e/ou primos;

- Quadro de infec¢des de repeticdo por micobactérias, Haemophilus influenzae,
Staphylococcus aureus, Streptococcus pyogenes, Streptococcus pneumoniae;

- Outras manifestagdes: doenga de Crohn, sindromes febris periddicas, desordens
autoimunes sistémicas.

As vias envolvidas na ativacdo por TLR geram a sinaliza¢do necessdria para a producao
da citocina TNF-o. Este método baseia-se em estimular as células dos pacientes com os
ligantes de TLR e dosar o TNF-o no sobrenadante dessas culturas. Esse ¢ um método
diagndstico com alto grau de sensibilidade e especificidade para a fungdo dos TLR.

Procedimentos
Etapa 1 - Identificacdo e encaminhamento do paciente

Enviar por e-mail o formuldrio de encaminhamento do paciente (Anexo) preenchido,
com todos os resultados de exames realizados e quadro clinico do paciente.



Aguardar confirmacdo e agendamento por e-mail para envio das amostras de sangue.

Etapa 2 — Encaminhamento de amostras de sangue para exames laboratoriais

- Coletar do paciente e de um individuo controle (sem parentesco):
¢ 15 mL de sangue em tubo com heparina para dosagem de TNF-o nas culturas
celulares
- Serdo aceitas amostras que forem entregues nos volumes e tubos solicitados.

- Identificar os tubos com caneta prépria para escrita em tubos, que seja resistente a
agua.
- As amostras devem ser acondicionadas em temperatura ambiente.

Aguardar os resultados dessa etapa para envio de amostras de sangue para diagndstico
molecular.

Etapa 3 — Encaminhamento de amostras de sangue para diagndstico molecular de
DGC

- Coletar do paciente e de um individuo controle (sem parentesco):
¢ 5 mL de sangue em tubo com heparina para extracdo de RNA
¢ 5 mL de sangue em tubo com EDTA para extracdo de DNA

- Serdo aceitas amostras que forem entregues nos volumes e tubos solicitados.

- Identificar os tubos com caneta propria para escrita em tubos, que seja resistente a
agua.

As amostras devem ser acondicionadas em temperatura ambiente.

Mais informagdes, por favor, entrar em contato com Angela Falcai (afalcai @ gmail.com;
(11) 3091-7435; (11) 3091-7387)




