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INITIAL PRESENTING MANIFESTATIONS
IN 16,486 PATIENTS WITH INBORN ERRORS
OF IMMUNITY INCLUDE INFECTIONS

AND NON-INFECTIOUS MANIFESTATIONS

Julian Thalkhammer, Gerhard Kindle, Alexandra Nieters,
Stephan Rush, Mikko R] Seppanen, Alain Fischer, et al.

J Allergy Clin Immunol. 2021

Introducdo: Os erros inatos da imunidade (Ell) sao
doengas raras, tornando o seu diagnéstico um desafio.
O aumento de suscetibilidade a infe¢des é a manifestagio
inicial mais amplamente descrita, no entanto, pouco se
sabe sobre a frequéncia de outras apresentacdes destas
doengas.

Objetivo: Realizagao de uma andlise por faixas etdrias
das manifestacdes iniciais dos Ell.

Métodos: Anilise de dados de 16 486 doentes inse-
ridos no registo da European Society for Immunodefi-
ciencies (ESID). As doencas autoinflamatoérias foram
excluidos pelo seu nimero reduzido.

Resultados: No total, 68% dos doentes tiveram in-
fecdes como manifestacio inicial da doenga, 9% desre-
gulagdo do sistema imune e 9% uma combinagdo de am-
bos. Doze por cento apresentaram-se inicialmente com
caracteristicas sindréomicas, 4% anomalias laboratoriais,
1,5% foram diagnosticados por histéria familiar e 0,8%
apresentaram neoplasias malignas. Dois tergos dos doen-
tes com Ell eram sintomaticos antes dos 6 anos de idade,
no entanto 25% dos doentes desenvolveu sintomas ape-
nas na idade adulta. A desregulagio do sistema imunitario
foi mais frequentemente reconhecida como uma mani-
festacdo inicial entre os 6 e 25 anos de idade. As infe¢es
foram mais prevalentes como primeira manifestacdo em
doentes apo6s os 30 anos.

Comentario: Os Ell sdo doencas raras com grandes
implicagdes na qualidade de vida do doente. Reconhecidas
pela primeira vez em 1950, o conhecimento sobre as
mesmas tem aumentado drasticamente. Atualmente en-
contram-se descritas mais de 400 doencas, tendo dobra-
do o nimero de alteragdes genéticas reconhecidas nos
ultimos 5 anos. Classicamente descritas pelos 10 sinais
de alerta publicados em 1993 pela Fundagao Jeffrey Modell,
o crescente conhecimento sobre estas doencas tem vin-
do a refletir-se na descri¢dao dos diversos fenétipos por
elas apresentados. Varios estudos tém vindo a demonstrar
aimportancia das manifestagdes nio infeciosas (autoimu-
nes, autoinflamatérias, neoplasicas, etc.) na histéria na-
tural destas doengas. No entanto, o seu valor como sinal
de alerta para o reconhecimento destas patologias care-
ce de avaliagdo em grandes coortes.

Este é o primeiro estudo de grande dimensio a re-
fletir sobre as manifestagdes iniciais em doentes com Ell.
Através da avaliagio de dados de doentes inseridos no
registo ESID s3o apresentados resultados que apoiam a
adicdo de sintomas de desregulagio imune a manifesta-
¢des sindromicas na lista de sinais de alerta de Ell. Des-
ta forma, sdo propostos em alternativa dois acréonimos
que sumarizam estes sinais e sintomas: ELVIS, referente
a manifestagdes infeciosas e acrénimo de agente pato-
génico causal (exciting pathogen), localizagdo, variacdo do
curso habitual da infegdo, intensidade e somatério do
nimero total de infe¢cdes; e GARFIELD, referente a ma-
nifestacdes nio infeciosas e acrénimo para granuloma,
autoimunidade, febre recorrente, eczema, linfoprolife-
racgio e diarreia.

Embora descrito um padrio distinto de apresentagio
entre as diferentes faixas etdrias (caracteristicas sindrémi-
cas mais frequentemente encontradas em doentes mais
jovem versus predominio de infe¢des apods os 30 anos), os
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autores sugerem a utilizagdo destas manifestagdes de uma
forma transversal a todas as idades. Da leitura deste tra-
balho poder-se-a sugerir uma adaptagdo dos sinais de
alerta ajustados a faixa etdria, bem como a estratificacio
do grau de suspeita em fungdo do tipo e associagdo das
diversas manifestagdes.
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THE PSYCHOLOGICAL IMPACT OF FOOD
ALLERGY AND UNDERGOING A FOOD
CHALLENGE TEST IN ADULT AGE

M. Makatsori, A. Miles.
Eur Ann Allergy Clin Immunol. Vol 53, N.6: 252-62, 2021

Introducgdo. Apesar do nimero crescente de adultos
com alergia alimentar, é ainda limitada a informacao sobre
o impacto psicoldgico de viver com esta condi¢do e o efei-
to da prova de provocagdo oral (PPO) — gold standard do
diagndstico — na qualidade de vida relacionada com a satde
(HRQoL). Objetivo. Avaliar se a exclusdo de uma alergia
alimentar através da PPO aberta poderia melhorara HRQoL
e o bem-estar emocional. Avaliar se os ganhos em HRQoL
sao maiores entre pessoas cuja alergia alimentar se excluiu
e se pessoas com ansiedade relacionada com a satde ficariam
mais tranquilizadas com uma PPO alimentar negativa. Mé-
todos. Foram realizados um estudo transversal (n=276) e
um estudo prospetivo (n=53). Adultos com PPO alimentar
positiva (n=34) ou negativa (n = 34), ou com alergia confir-
mada por outros métodos (sem PPO, n=208), preencheram
o Food Allergy Quality of Life Questionnaire-Adult Form,
General Health Questionnaire-12, versio abreviada do Sta-
te-Trait Anxiety Inventory, Positive and Negative Affect
Schedule e a versio abreviada do Health Anxiety Question-
naire, além de ter sido recolhida informagio sobre varidveis
clinicas e demograficas. O estudo prospetivo avaliou essas
medidas antes e trés meses ap6s a PPO alimentar (negativa,

n=45; positiva, n=8). Resultados. Adultos com resultado
negativo na PPO alimentar tiveram melhor HRQoL do que
aqueles com alergia alimentar confirmada por outros mé-
todos (sem PPO), sem diferengas entre os dois grupos com
alergia alimentar confirmada (com PPO vs sem PPO). Nio
foram encontradas diferencgas entre grupos relativamente
ao stress emocional, ansiedade relacionada com a satiide ou
humor. O estudo prospetivo mostrou que a HRQoL me-
Ihorou significativamente ap6s a PPO alimentar (F(|’39)=I6 868;
p<0,00l; intengdo de tratar F(|,52)=I5 346; p<0,001). A an-
siedade relacionada com a saide ndo foi associada a menor
seguranca apés PPO negativa. Conclusdes. Pessoas com
alergia alimentar excluida por PPO tém melhores indices de
HRQoL. Houve uma melhoria significativa na HRQoL apos
PPO aberta, o que refor¢a a necessidade de proceder ao
diagnéstico com PPO nesta faixa etaria.

Comentario: A alergia alimentar tem um forte impac-
to na qualidade de vida da pessoa alérgica, mas os estudos
sobre o real impacto a nivel psicoldgico e social sio escassos.

Os autores avaliaram se a exclusdo de alergia alimen-
tar melhora a qualidade de vida e o bem-estar emocional
dos doentes, e se os doentes com PPO negativa sentem
maior confianga em reintroduzir o(s) alimento(s).

Os adultos com PPO negativa reportaram melhores
indices de qualidade de vida; ndo obstante, também os
que viram a sua alergia alimentar confirmada referiram
um aumento na qualidade de vida por saberem qual(is)
o(s) alimento(s) a evitar, permitindo-lhes desenvolver
estratégias adaptativas.

Dos que tiveram PPO negativa, mais de 80% sentiram
confianga em reintroduzir o(s) alimento(s) na dieta.

A alergia alimentar impacta negativamente a qualidade
de vida do individuo adulto. E importante entender a
perspetiva individual e o impacto que a investigagao da aler-
gia alimentar tem na satde social e mental de cada um, dis-
sipando duvidas e evitando restrigdes alimentares, pelo que
se defende uma maior utilizagdo das PPO nesta faixa etéria.
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