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s erros inatos da imunidade (Ell) constituem

atualmente uma das areas mais dinamicas, de-

safiantes e inovadoras da Imunoalergologia.
Outrora encarados como um grupo restrito de patolo-
gias raras e predominantemente pediatricas, afirmam-se
hoje como doengas cronicas complexas, caracterizadas
por uma ampla diversidade de manifestagdes clinicas e
que exigem uma abordagem multidisciplinar. Paralela-
mente, o extraordinario avango da imunologia, da gené-
tica e da medicina de precisdo tem vindo a transformar
profundamente o conhecimento destas doengas, tornan-
do os Ell um modelo paradigmatico de como a investiga-
cao translacional pode modificar a pratica clinica e me-
lhorar o prognéstico dos doentes (1-3).

Do ponto de vista do tratamento, a terapéutica de
substituicao com imunoglobulina, o transplante de células
estaminais hematopoiéticas e, mais recentemente, o de-
senvolvimento de terapéuticas dirigidas e da terapia gé-
nica alteraram significativamente a histéria natural de

muitas destas doengas (2-4). Como consequéncia, o au-
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mento substancial da esperanca de vida dos doentes con-
duziu a uma mudanga do paradigma assistencial, centran-
do a pratica clinica, nao apenas na prevencao das infe¢oes,
mas também na identificagdo precoce e gestao integrada
das complicagdes crénicas nao infeciosas, na prevengao
da lesdo organica e na melhoria da qualidade de vida.

O crescente conhecimento sobre estas patologias e a
sua maior divulgagao na comunidade médica contribuiram
igualmente para um melhor reconhecimento clinico, per-
mitindo um diagndstico mais precoce e uma identificagao
mais eficaz destes doentes. Em abril de 2025, aimplemen-
tacdo do rastreio neonatal para a imunodeficiéncia com-
binada grave constituiu um marco historico em Portugal,
refletindo a evolugdo para uma estratégia assente no diag-
noéstico precoce e na medicina de precisao (5). Apesar
destes avancos, persistem desafios importantes: reduzir
o atraso diagnostico nas restantes formas de Ell, garantir
um acesso equitativo as terapéuticas inovadoras, conso-
lidar redes nacionais de referenciagao, estruturar a tran-

sicdo dos cuidados pediatricos para a medicina de adultos
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e promover uma abordagem verdadeiramente multidisci-
plinar ao longo de todo o percurso do doente. Sao pre-
cisamente estes desafios que tornam os Ell uma area
particularmente estimulante, onde continuam a emergir
novas entidades clinicas, mecanismos fisiopatoldgicos e
estratégias terapéuticas, abrindo inimeras oportunidades
para a pratica clinica e para a investigagao.

O presente nimero da Revista Portuguesa de Imunoa-
lergologia reflete bem esta realidade. Freitas et al.® abor-
dam as complicagoes hepaticas daimunodeficiéncia comum
variavel, uma das manifestacdes nio infeciosas mais rele-
vantes e, simultaneamente, mais subdiagnosticadas desta
doenca. O envolvimento hepatico pode evoluir para for-
mas graves, com impacto significativo na morbilidade e
mortalidade, sendo destacada a importancia da vigilancia
sistematica, do diagnostico precoce e da articulagao mul-
tidisciplinar, bem como a necessidade de aprofundar o
conhecimento dos mecanismos imunolégicos subjacentes,
elementos fundamentais para otimizar a abordagem clini-
ca e melhorar o prognéstico destes doentes.

Ja o grupo de Guimaries et al. (7) centrou-se no an-
gioedema hereditario, patologia que integra a classificacao
dos Ell segundo a International Union of Immunological So-
cieties. (1) Apesar dos notaveis avancos terapéuticos al-
cangados nos Ultimos anos, subsistem desafios relevantes
na gestao desta doenca. A introdugao de profilaxias de
longa duragao revolucionou o tratamento do angioedema
hereditario, permitindo reduzir significativamente a fre-
quéncia e a gravidade das crises e melhorar de forma
substancial a qualidade de vida dos doentes. Contudo, a
inexisténcia de biomarcadores validados que permitam
prever a resposta individual as diferentes op¢oes tera-
péuticas, nomeadamente ao lanadelumab e ao berotrals-
tat, continua a justificar uma abordagem personalizada
baseada na avaliagao clinica continua e na decisao parti-
Ihada entre médico e doente (8).

Embora abordem entidades distintas, ambos os artigos
ilustram uma realidade comum aos Ell: os maiores desa-
fios atuais ja ndo residem apenas no reconhecimento da

doenga, mas também na sua monitorizagao longitudinal,

na prevengao das complicagdes, na personalizagao do
tratamento e na organizagao de cuidados diferenciados
e multidisciplinares. Simultaneamente, demonstram que
esta é uma area em permanente evolucao, na qual o co-
nhecimento cientifico se traduz rapidamente em inovagao
diagnéstica e terapéutica. Esperamos que os trabalhos
publicados neste nimero contribuam nio sé para a atua-
lizagao dos profissionais envolvidos no cuidado destes
doentes, mas também para despertar o interesse de no-
vos clinicos e investigadores. O futuro dos Ell dependera
da capacidade de continuar a integrar investigagao, ino-
vacao e colaboracao multidisciplinar, garantindo que os
avancos cientificos se traduzam em melhores cuidados e
numa melhor qualidade de vida para as pessoas que vivem

com estas doencas.
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