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RESUMO

As imunodeficiéncias primarias ou congénitas (IDPs) sdo um grupo de patologias com etiopatogenia
muito diversa, em que ha défice quantitativo e/ou qualitativo do sistema imunitario, afetando a
qualidade de vida dos portadores. Este estudo tem por objetivo relatar um caso de
imunodeficiéncia de IgG subclasse 3. Durante a infancia, a paciente apresentava alergias
respiratdrias graves com internagbes frequentes por quadros de pneumonias. Na adolescéncia
manifestava infec¢Ges que evoluiam com rapidez para quadros mais graves, principalmente no
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trato respiratério e sistema urinario. Na vida adulta apresentou pneumonia bacteriana apds
sintomas gripais. A suspeita de que as infec¢Oes recorrentes poderiam ser indicios de outra
patologia iniciou quando a paciente percebeu que, além de suas infec¢Ges se desenvolverem de
forma grave, também ndo apresentava resposta imunoldgica aparente a elas. A paciente relatou
ter vida social e pessoal prejudicada até receber o diagndstico correto e o tratamento adequado. O
tratamento inicial consistiu em corticoterapia associada ao uso continuo de sulfametoxazol com
trimetoprima, sem resolutividade, somado a administracdao de vacinas, para as quais houve pouca
soroconversao. Devido a esta ineficiéncia, foiiniciado o tratamento porinfusdao de imunoglobulinas,
o qual apresentou resultados positivos na paciente, cujo tratamento continua atualmente. Este
relato de caso evidencia o impacto social causado pelas complicagbes clinicas anteriores ao
diagndstico, a significativa melhora na qualidade de vida da paciente apds o tratamento adequado,
assim como a dificuldade diagndstica da doenca e a falta de profissionais qualificados para isso.

PALAVRAS-CHAVE: Imunodeficiéncia, Infecgdes, Imunidade, Deficiéncia de 1gG3.

ABSTRACT

Immunodeficiencies, primary or congenital, are a group of pathologies with very diverse
etiopathogenesis, in which there is a quantitative and/or qualitative deficit in the immune system,
affecting the quality of life of the patient. This study aims to carry out a case report of 1gG subclass
3 Immunodeficiency. During childhood, the patient had severe respiratory allergies and was
frequently hospitalized for pneumonia. Throughout adolescence, she manifested infections that
evolved quickly to more severe conditions, mainly in the respiratory tract and urinary system. In
adulthood, she developed bacterial pneumonia after flu symptoms. The suspicions that recurrent
infections could be indications of another pathology started when the patient noticed that, in
addition to her infections developing severely, she had no apparent immune response to them. The
patient reported having an impaired social and personal life until she received the correct diagnosis
and appropriate treatment. The initial treatment consisted of corticosteroid therapy in association
with continuous use of sulfamethoxazole and trimethoprim, with no resolution, added to vaccines
administration, which had little seroconversion. Due to the inefficiency, the treatment with
immunoglobulin infusion was started, which showed positive results for the patient, and continues
until the present moment. This case report highlights the social impact caused by the clinical
complications prior to the diagnosis, the significant improvement in the patient's quality of life after
adequate treatment, as well as the difficulty in diagnosing the disease, and the lack of qualified
professionals for it.

KEYWORDS: Immunodeficiency, Infections, Immunity, 1gG3 Deficiency.

INTRODUGCAO

As imunodeficiéncias primarias (IDPs) representam um grupo de doencas
resultantes de defeitos genéticos no desenvolvimento, na matura¢do e/ou na funcdo
normal das células do sistema imunolégico (GUPTA; LOUIS, 2013). Esses defeitos podem
ser na resposta mediada por anticorpos (humoral), na resposta mediada por células
(celular), deficiéncias envolvendo células fagocitarias, nos componentes do sistema
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complemento ou ainda mistas (GEHA et al., 2007).

As deficiéncias da imunidade celular (células T) predispéem a infeccOes graves e
precoces causadas por patdégenos de replicacdo intracelular, como virus, protozoarios,
fungos, micobactérias (tipicas e atipicas) e salmonelas (WINKELSTEIN et al., 2003). Por
outro lado, os defeitos associados a anticorpos geralmente se apresentam com infecgdes
respiratdrias recorrentes causadas por bactérias encapsuladas extracelulares
(especialmente S. pneumoniae), embora infecgdes gastrintestinais (geralmente causadas
por Giardia lamblia) acometam mais de 25% destes pacientes (CONLEY et al., 2009).
Autoimunidade, neoplasias, bronquiectasias e doencga inflamatdria crénica intestinal sao
complicacOes frequentes nasformas graves deste tipo de imunodeficiéncia (WORONIECKA,;

BALLOW, 2000).

As deficiéncias dos componentes terminais do sistema complemento predispdema
infeccOes graves causadas por neissérias (especialmente meningococos), como meningites,
artrites e quadros sépticos. Por fim, as deficiéncias do componente central do

complemento (C3) predispéem a infeccGes bacterianas piogénicas (BONILLA et al., 2015).

As IDPs, apesar de raras, sdo uma realidade médica. As manifestacdes clinicas
costumam aparecer na infancia, mas nao se restringem a ela. Pacientes com
imunodeficiéncias primadrias costumam apresentar infec¢des bacterianas recorrentes, mas
alguns também podem ser afetados por autoimunidade sistémica ou 6rgdo especifico,
inflamacdo crénica e maior susceptibilidade a determinados tipos de cancer (CONDINO-
NETO et al., 2012). A expectativa e a qualidade de vida dos pacientes portadores de
algumas IDPs ja melhoraram consideravelmente, favorecidas pelo diagndstico clinico
precoce e tratamento adequado das infeccdes com antibidticos com elevada poténcia e
alternativas terapéuticas especificas (CHINEN et al., 2007). Entretanto, as IDPs sdo doencas

raras e, por conta disso, muitas vezes de dificil diagnéstico.

Uma doenca rara é, muitas vezes, cronica, progressiva e degenerativa, para a qual
ndo existe cura, sendo 80% de origem genética e outras 20% por causas ambientais,
infecciosas e imunolégicas (EURORDIS, 2005). O diagndstico desta condicdo rara é
dificultado devido a alguns sintomas semelhantes a de doeng¢as comuns, que variam ndo

s6 de doenca para doenga, mas também de pessoa para pessoa acometida pela mesma
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condicdo (BRASIL, 2020).

O dificil e demorado processo para obtencdo de um diagndstico causa elevado
sofrimento clinico e psicossocial aos afetados, bem como para suas familias (BRASIL, 2020).
O processo marcado por muitos exames, consultas especializadas, admissao em varias
enfermarias einstituicdes hospitalares, assim como os sintomas da doenca que podem ser
graves, pode resultar em ansiedade, sensacao de isolamento e desorienta¢do (KOLE;
FAURISSON, 2010). Pessoas portadoras de doencas raras também relatam sentimentos

como medo, raiva, culpa e perda (PALARETI et al., 2015).

Viver com uma doenca rara tem implicacdes em todas as areas da vida, seja na
escola, na vida profissional, no lazer com amigos ou na vida afetiva. Pode levar a
estigmatizacdo, isolamento, exclusdo da comunidade social, discriminacdo por assinatura
de seguro (seguro de saude, seguro de viagem, hipoteca) e inclusive oportunidades
profissionais reduzidas (EURORDIS, 2019). As dificuldades sociais do paciente, devido as
acbes dos microrganismos patogénicos sobre o sistema imune deficitario, podem
comprometer seu dia a dia. Somado a isso, a queda da atividade imunolégica nas
imunodeficiéncias torna o diagndstico clinico-laboratorial dificil. Desta forma, o presente
estudo visa apontar as dificuldades clinicas e sociais de um paciente com diagndstico de

Imunodeficiéncia de ImunoglobulinasigG Subclasse 3.

METODOLOGIA

O presente estudo foi aprovado pelo Comité de Etica e Pesquisa sob o parecer de
numero 3.576.572 e trata-se de relato de caso de uma paciente com diagndstico de
Imunodeficiéncia de Imunoglobulinas IgG Subclasse 3. As informacdes foram coletadas por
meio de entrevista e aplicacdo de questionario estruturado composto de questdes abertas,
em que a paciente descreveu informacles referentes a: infeccbes pregressas ao
diagndstico deimunodeficiéncia; periodo em que as infecgbes recorrentes poderiam estar
associadas a outras patologias; condicdo de vida social pregressa ao diagndstico de
imunodeficiéncia e apds o mesmo; turnouver de consultas médicas; diagndstico clinico
diferencial até o diagndstico da IDP; tratamentos propostos pelos médicos; sintomas

clinicos apresentadosapds o diagndstico de imunodeficiéncia.
Serv.Soc. & Saude Campinas, SP v. 21 €022005 2022 e-ISSN 2446-5992
Versao eletronica disponivel em
https://periodicos.sbu.unicamp.br/ojs/index.php/sss/abo ut/submissions



https://periodicos.sbu.unicamp.br/ojs/index.php/sss/about/submissions

Também foram obtidas informag¢des em forma de texto descritivo sobre a condi¢do
de vida social da paciente. Posteriormente, foi elaborado um relato de caso clinico e um
relato de caso social, ambos de forma descritiva e apontando as condi¢cdes de vida da

paciente antes e apés o diagndstico.
Relato de Caso Clinico

Paciente de 23 anos, sexo feminino, estudante, solteira, caucasiana, de classe
média, natural de Curitiba (Parana), residente em Joinville (Santa Catarina). Na infancia
apresentava alergias respiratdrias graves e era internada com frequéncia por quadros de
pneumonias. Na vida adulta, manifestou infeccdes que evoluiam com rapidez para quadros
mais graves, principalmente no trato respiratério e sistema urindrio. Complicacdes como
amigdalites evoluiram para pneumonias e infecgdes urinarias evoluiram para pielonefrite
e glomerulonefrite. Além disso, paciente mencionou uma complicagdo em pds-operatorio
de uma cirurgia de reconstrucao de ligamento de joelho esquerdo, que evoluiu para uma

celulite bacteriana na perna.

A paciente também destacou que infeccdes por bactérias, como por exemplo a
Escherichia coli, Ihe causavam mais danosdo que em uma pessoa com sistema imunoldgico
normal. Além das infec¢Oes recorrentes, a paciente relatou que apresentava sintomas
como apatia e fraqueza. A Tabela 1 descreve o resumo das patologias relatadas pela

paciente durante a entrevista, de acordo com o periodo devida.

TABELA 1- Descri¢do de diagnéstico de patologias em cada periodo da vida relatados pela paciente

Periodo da vida Sintomas e sinais clinicos
.|
Infancia Pneumonia
.|
Adolescéncia Pneumonia
Pielonefrite

Glomerulonefrite
Celulite bacteriana

Apendicite
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.|
Vida adulta Pneumonia

Pielonefrite

Candidiase

______________________________________________________________________________________________________________________________|
Fonte: Elaboracao prépria dos autores.

As suspeitas de que as infecgdes recorrentes poderiam ser indicios de outra
patologia iniciaram quando a paciente percebeu que, além de suas infeccbes se
desenvolverem de forma grave, ndo apresentavam resposta imunolégica aparente (como
febre e sintomas de inflamacgdo). Outro fator que chamou a atencao foi um episédio de
apendicite sem sinais clinicos comuns nesses casos. A paciente necessitou de atendimento
hospitalar apds uma intensa dor na regido interna da perna direita e nas costas, que
dificultou sua locomogdo. Apds consulta com clinico geral, foi encaminhada para
especialista na drea de ortopedia pois suspeitaram se tratar de um trauma muscular ou
0sseo, porém nada foi identificado na avaliagdo clinica, assim como nos exames solicitados
pelo especialista. O diagndstico foi realizado por meio de uma tomografiaabdominal, onde
se pode ver a inflamacdo no apéndice, e o tratamento se deu com a retirada do érgao

(Tabela 1).

A paciente relatou durante a entrevista que era hospitalizada com frequéncia,
principalmente na infancia. Segundo o relato, o médico assistente que se encontrava de
plantdo no dia das internacdes hospitalares orientava a paciente a tratar as infeccdes de
formaisolada, conforme cada uma se estabelecia. Nos episddios de infecges e internagdes
a paciente foi submetida a diversas hipdteses de diagndsticos clinico-laboratorial. As
doencasinvestigadas antes do diagndstico de IDP incluiram Sindrome da Imunodeficiéncia
Adquirida (SIDA), algumas doengas autoimunes como Lipus Eritematoso, Imunodeficiéncia

Comum Varidvel, e neoplasias como tumores no timo e leucemias.

Durante consulta no pronto atendimento devido a um angioedema severo, uma
médica clinica geral encaminhou a paciente, que na época estava com 16 anos, para um
médico imunologista devido ao histdorico que mesma apresentava. Apds realizacdo de
exames para avaliagdo da resposta imune humoral e celular, a paciente foi encaminhada
para o médico hematologista que realizou o diagndéstico de Imunodeficiéncia Humoral de
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IgG Subclasse 3, aos 17 anos de idade.

O tratamento inicial consistiu em corticoterapia, uso continuo de associacdo de
sulfametoxazol com trimetoprima — o qual ndo teve eficdcia, somado a isso foram
administradas vacinas e para as quais houve pouca soroconversdo. Devido a esta
ineficiéncia, foi iniciado o tratamento porinfusdao de imunoglobulinas, o qual apresentou
resultados positivos na paciente. No inicio desse tratamento a paciente apresentou
sudorese noturna e enxaquecas, porém deixou de apresentar infeccdes recorrentes e
apatia. O tratamento com imunoglobulinas permanece até o presente momento, com

periodicidade de 28 em 28 dias e dose de 35g de imunoglobulinas.

Apos o inicio do tratamento, a paciente relatou duas infec¢des que evoluiram de
forma grave. No ano de 2016 houve atraso de uma semana na infusdo de imunoglobulinas
devido a uma viagem internacional, o que reulstou em uma infecgdo que se iniciou com
sintomas semelhantes a uma gripe e evoluiu para uma pneumonia bacteriana.Jd em 2019,
apostrocara marca do fornecedor daimunoglobulina —pois a produc¢do foi descontinuada
pela antiga industria farmacéutica — a paciente desenvolveu uma infeccdo urindria que
evoluiu para uma pielonefrite, assim como algumas candidiases mais graves ao longo dos
anos, porém que nao necessitaram hospitalizacdo, mesmo tendo sido mantida a mesma

dosagem de imunoglobulina.

A paciente destacou que n3o havia apresentado reacdo adversa ao tratamento até
a troca de marca da imunoglobulina e, que desde a troca, comecou a apresentar muitas
dores de cabeca apds as infusdes, sintoma que ja perdurou por 3 dias ininterruptos.
Atualmente a paciente realiza acompanhamento médico com neurologista e, para evitar
as crises de cefaleia ou mesmo diminui-las, faz uso de dipironaou trometamol cetorolaco
antes da infusdo iniciar, mantendo a dipirona, se necessario, pelos dias que seguem a

infusdo.

Relato de Caso Social

A pacienterelatou ter tido vida social e pessoal prejudicadas, principalmente noano
anteriorao diagndstico (2013) deimunodeficiénciade I1gG3, quando estava se recuperando

de uma cirurgia no joelho. Em 2013 a paciente tinha 16 anos, estava cursando o ensino
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médio e faltava as aulas constantemente devido as complica¢des da imunodeficiéncia e
frequentes internacdes hospitalares. Quando ndo estava com alguma infeccao,
apresentava sintomas como fraqueza e queda de cabelo devido as medicaces recorrentes

e estresse, assim como ndo possuia uma boa qualidade de vida.

Em dezembro desse mesmo ano a paciente mudou de cidade, o que foi essencial
pois a fez consultar com outros médicos. A partir desse olhar diferenciado dos novos
médicos, finalmente ela teve o diagndstico da Imunodeficiéncia de Imunoglobulinas 1gG

Subclasse 3, em janeiro de 2014, aos 17 anos.

Apesar das dificuldades relatadas, a paciente revelou que sempre recebeu muito
apoio das pessoas com as quaistem relacdo proxima, como familiares e amigos. Também
relatou que ndo fez uso de substancias recreativas. Um fato relevante descrito pela
paciente é que sua vida educacional foi prejudicada por alguns professores que nado
compreendiam sua doenca e ndo aceitavam suas faltas, mesmo sendo justificadas por

atestado médico.

A paciente relatou ndo ter dificuldades na vida profissional, pois ndo tem trabalho
fixo desde entdo. No entanto presume que ao entrar no mercado de trabalhoterd um
obstaculo no desempenho profissional. Isto porque sera necessario um ambiente de
trabalho flexivel, com horarios ou turnos que permitam a realizacdo das infusbes de
imunoglobulina, incluindo as possiveis faltas justificadas por atestados médicos quando
estiver doente. Durante a entrevista a paciente relatou acreditar isto que sera um pouco
mais dificil do que para uma pessoa sadia. A paciente acredita que tera obrigacao de ir
trabalhar mesmo quando estiver doente, visto que ha maior dificuldade para as pessoas
compreenderem a doenca rara que ela possui —tendo como histérico para essa concepc¢ido

o posicionamento dos professores mencionado anteriormente.

DISCUSSAO

Imunodeficiéncia Primaria

As IDPs sao mais comuns em criancas, embora adultos também sejam afetados,

com incidéncia varidvel entre diferentes populagdes (AZIZl et al., 2016). A maiorincidéncia
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de IDPs é encontrada nos Estados Unidos, estimada em 1 a cada 1200 pessoas (BOYLE;
BUCKLEY, 2007). Durante a infancia, aproximadamente metade dos pacientes com
infeccOes respiratorias recorrentes sdo saudaveis, 30% tem alergia, 10% possuem

patologias cronicas e 10% podem ser imunodeficientes (CONLEY; STIEHM, 1996).

Pacientes com imunodeficiéncias primarias costumam apresentar infeccGes
bacterianasrecorrentes (CONDINO-NETO etal., 2012) e, na maioria das vezes, de evolug¢do
grave e prolongada, resposta inadequada a antibioticoterapia normalmente utilizada e
elevado risco de complicacdes e hospitalizagdes (ROXO JUNIOR et al., 2009). Esses sinais
clinicos sdo evidentes no caso aqui apresentado, como nas amigdalites que evoluiam com
facilidade para pneumonias e infecgcdes do sistema urindrio que evoluiam para pielonefrite
e glomerulonefrite. Outra situacdo clinica relatada e que evidenciou esta condicdo foi a
cirurgia dereconstrucdo de ligamentodo joelhocom evolucdo para umacelulite bacteriana

na perna, associada a ineficiéncia de antibioticoterapia utilizada.

Deficiéncia de subclasses isoladas de IgG

A IgG humana compreende cerca de 75% das imunoglobulinas séricas e é
constituida de quatro subclasses (IgG1, 1gG2, 1gG3 e 1gG4), identificadas por suas
propriedades fisico-quimicas, bioldgicas e antigénicas (CONLEY; NOTARANGELO; ETZIONI,
1999).

A deficiéncia de subclasses de IgG pode ser definida como um nivel sérico de
subclasse de IgG menor que doisdesvios padrao da média normal para aidade, na presenca
de niveis de IgG totais normais ou préoximos a normalidade (JEFFERIS; KUMARARATNE,
2008). Esta imunodeficiéncia pode estar relacionada as infec¢gbes recorrentes das vias
respiratdrias superiores e inferiores, bem como associadas a outras imunodeficiéncias,

congénitas ou adquiridas, assim como manifestacées auto-imunes (STIEHM, 2004).

O significado clinico da deficiéncia de subclasses de IgG esta vinculado a dosagem
da resposta antigeno-anticorpo especifica, como na resposta vacinal escassa ou ausente a
antigenos polissacarideos do pneumococo (CONLEY; NOTARANGELO; ETZIONI, 1999). Mais

de 20% da populagdo que apresentaestaimunodeficiénciaem uma ou mais subclasses de
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lgG é assintomatica. Desta forma, a deficiéncia de subclasses de 1gG na auséncia de
infeccdes recorrentes (tanto bacterianas como virais) e/ou de defeito na resposta

antigeno-anticorpo especifica ndo caracteriza doenca (JEFFERIS; KUMARARATNE, 2008).

A deficiéncia da subclasse IgG3 é a mais comum em individuosadultos, enquantoa
deficiéncia de IgG2 associada a deficiéncia de IgA é a mais prevalente em criangas (ABBAS;

LICHTMAN; PILLAI, 2008).

Tratamento

Os pilares fundamentaisdo tratamento de imunodeficiéncia desubclasse de IgG sdo
infusdes intravenosas de imunoglobulina e terapias com antibidticos (AZIZI et al., 2017),
tratamento este observado no presente relato de caso. Essas intervencdes tém se
mostrado altamente eficazes para a diminuicdo de infeccbes bacterianas ou virais, bem

como a diminuicdao de complicagdes e sequelas decorrentes destas (BRASIL, 2020).

A imunoglobulina endovenosa (IglV) normalmente é bem tolerada pelos pacientes,
porém haalguns relatos de efeitos adversos, tais como febre, mal-estar, vomitos, fadiga e
calafrios, principalmente naqueles tratados pela primeira vez ou com alguma infeccao
concomitante (CARVALHO et al., 2010). Essas reacdes se devem a presenca de agregados
de imunoglobulina nos produtos liofilizados diluidos antes do uso e podem ser reduzidas
se o paciente estiver afebril ou recebendo tratamento anti-infeccioso. Por isso, a carga
antigénica deve ser diminuida por meio de tratamento adequado com antibiético durante
2 a 7 dias antes da infusdo da IgEV (BICHUETTI-SILVA, 2013). A diluicdo nos produtos
liofilizados requer alguns cuidados, tais como a temperatura e a observacdo atenta do
produto durante a diluicdo antes de se iniciar a infusdo. Além disso, um fator de risco
bastante comum para eventos adversos é a troca de produtos comerciais de IglV (BERGER;

PINCIARO, 2004).

Ha evidéncias clinicas de que IglV de diferentes industrias ndo sdo equivalentes,
apresentando caracteristicas varidveis (Tabela 2), isso explica o motivo de alguns pacientes,
como no caso aqui relatado, apresentarem mais reacdes adversas com determinados

produtos e, mesmo que ndo sejam graves, essas manifestacdes devem ser ponderadas.
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Sendo assim, a manifestacdo de efeitos colaterais graves de um determinado produto
justificaa mudanca para um produto de outro laboratério, ou ainda, na mudanca da via de

administracdo (SHEHATA et al., 2010).

Dados indicam que 44% dos pacientes apresentam alguma reag¢ao durante o
tratamento com IglV. Aproximadamente 30% dos pacientes manifestam esses sintomas
durante a primeira infusdo e se tornam menos relevantes apds a segunda ou terceira
infusdo se o produto for do mesmo fabricante, o que aumenta a chance de reagdo caso

hajauma troca de fabricante do produto (IMMUNE DEFICIENCY FOUNDATION, 2018).

TABELA 2 - Caracteristicas varidveis das imunoglobulinas para uso intravenoso

IgG monomérica 76%-99%

Dimeros de I1gG <1%-17%

Polimeros de IgG 0%-2%

Fragmentos 0%-2%

IgA 1-6100 pg/mL

IgM 1-2500 pg/mL

Estabilizadores Acucares (glicose, maltose, sacarose, sorbitol,

manitol) e aminoacido(glicina)

Osmolalidade 192-1074 mOsm/L

pH 4,25 -7

Fonte: ASSOCIAGAO BRASILEIRA DE ALERGIA E IMUNOPATOLOGIA, 2010.

Doengas Raras no Brasil e no Mundo

No Brasil, as doencas rarasincuem enfermidades com prevalénciade até 65 pessoas
a cada 100 mil habitantes (BRASIL, 2014). A maioria das doencas raras ndo possuem op¢ao
de tratamento adequado, por isso o diagndstico precoce é essencial para a gestdo da
doenca de forma adequada. Neste contexto, um dos principais desafios é a incapacidade

médica para diagnosticar corretamente estas doencas, levando a um atraso na terapia e
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piorado quadro clinico e social do paciente (RAJASIMHA et al., 2014). Vale salientarque a
maioria das doencas raras ndo estd inclusa nos sistemas de triagem neonatal, o que
também dificulta o acesso aos servigos especializados e, consequentemente, o diagndstico

precoce e tratamento (MOURA, 2013).

Nos Estados Unidos da América e no Reino Unido sdo necessarios, em média, 7,6 e
5,6 anos, respectivamente, para um paciente com uma doenga rara receber o diagndstico
correto. Sendo assim, o paciente visita em média quatro médicos da atencdo bdsica e
guatro especialistas, recebendo cerca de dois a trés diagndsticos equivocados antes do
diagndstico correto (REINO UNIDO, 2013). Uma pesquisa realizada na Europa sobre o
atraso no diagndstico de oito doencas raras, mostrou que 25% dos pacientes tiveram que
esperar entre 5 e 30 anos desde os primeiros sintomas até o diagndstico confirmatoérioda
doenca (EURORDIS, 2007). No presente relato de caso, a paciente apresentava sintomas

desdeainfancia e foi corretamente diagnosticada apenasaos 17 anos de idade.

Pacientes com doencas raras que tem opgdes de tratamento limitadas, no geral se
preocupam mais, se sentem mais deprimidos, interagem menos e se sentem mais isolados
da familia e dos amigos em comparacdo aos pacientes com doencas raras para os quais
existem tratamentos disponiveis. Este padrdao é agravado pela incerteza, falta de
informacdes e recursos disponiveis, tensdo econdmica e responsabilidades adicionais para
muitos dos pacientes com doencasraras e seus cuidadores (REINO UNIDQ, 2013). Além das
dificuldades diagndsticas, muitos destes pacientes e seus familiares também sofrem

preconceito e exclusdo social (LUXEMBURGO, 2020).

Um estudo realizado através de entrevistas com aproximadamente 160 individuos
portadores de IDPs demonstrou que viver com uma doenca cronica afeta as condicdes de
vida de um individuo de varias formas, destacando dificuldades sociais e emocionais.
Alguns entrevistados relataram sentir estarem vivendo no limite e se sentindo mal
compreendidos, assim como terem sua vida didria limitada devido ao cansaco excessivo e
aosriscos de contrairinfeccBes. Fica nitido a falta de conhecimento e entendimento, tanto
da sociedade como do sistema de salde, e por isso pacientes relatam dificuldade em
explicar e dar informacdes as pessoas proximas, assim como se ver forcado a justificar seu

cansaco e indoléncia (BJORKANDER; BERTERO, 2010).
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CONSIDERAGOES FINAIS

As imunodeficiéncias de imunoglobulinas sdo pouco conhecidas pelos médicos, ja
gue seus sintomas e sinais clinicos sdo muito semelhantes aos de outras doencas e, por
isso, uma das maiores dificuldades é justamente o correto diagndstico. A intervencio
terapéuticainiciada precocemente melhora as condicGes clinicas e aumenta a expectativa

de vida de quem convive com a doenga.

O relato de caso clinico e social da paciente diagnosticadacom Imunodeficiéncia de
ImunoglobulinalgG Subclasse 3 aqui apresentado evidencia o impacto social causado pelas
complicagdes clinicas anteriores ao diagndstico e a significativa melhora na qualidade de
vida apds o inicio do tratamento adequado. O relato corrobora com a informacdo de que
0s pacientes que convivem com uma doenca rara possuem dificuldades ndo sé na procura
e espera por um diagndstico, como na falta de informacgdes relevantes sobre as mesmas e

de profissionais qualificados que possam lhes orientar.

Recebido em abril de 2021 — Aprovado em maio de 2022
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