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APOIAR 0 DOENTE
COM IMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS

A Associacdo Portuguesa de Doentes com Imuno-
deficiéncias Primarias (APDIP) é uma associacdo
sem fins lucrativos que foi criada com a finalidade de
apoiar os doentes com imunodeficiéncias primarias
(IDP) em Portugal.

Trata-se de uma doenca cronica sobre a qual ha ain-
da muito desconhecimento, por se tratar de uma
patologia pouco comum e complexa. Infelizmente,
em muitos casos esta doenca é diagnosticada tar-
diamente. E nem sempre é facil para a pessoa com-
preender a sua IDP e aprender a aceitar e a gerir a
sua doenc¢a, sendo gque cada variante da patologia
requer uma terapéutica adequada e diferentes cui-
dados a ter no dia a dia.

Perante este panorama, a APDIP estd dedicada a
representar pessoas afetadas por IDP em Portugal,
trabalhando com profissionais de saude e outras
organizacdes relevantes para melhorar os seus cui-
dados e qualidade de vida. O nosso trabalho tanto
passa por divulgar os sinais de alerta das IDP, como
contribuir para a criacdo de consultas especializadas
nesta doenca e, consequentemente, para a disponi-
bilizacdo dos tratamentos e medicacdo necessarios.
Tudo o que fazemos destina-se a dar uma melhor
qualidade de vida a estes doentes.

Alcancar um diagndstico mais precoce e eficaz, con-
seguir recursos terapéuticos e de reabilitacdo para as
pessoas com IDP sdo as nossas prioridades. Tudo isto
a par de acdes de informacédo e sensibilizacdo quanto
as dificuldades enfrentadas pelas pessoas que lidam
com IDP. Passo a passo, conquista a conquista, esta-
mos a colocar Portugal na direcdo certa no tratamen-
to das IDP.
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DE DOENTES COM
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PRIMARIAS
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CUIDAR DE DOENTES
COM IMUNODEFICIENCIAS
PRIMARIAS

Estima-se que em todo o mundo existam
perto de 6 milhdes de pessoas afetadas
com Imunodeficiéncias Primarias (IDP)
e que cerca de 70-90% dos casos sejam
subdiagnosticados.

A Semana Mundial das IDP & uma iniciati-
va que celebra este ano o 102 aniversario,
e gue tem como objetivo precisamente a
sensibilizacdo para este tema.

Para assinalar esta data, a Associacdo de
Doentes com IDP (APDIP) elaborou este
guia, que faculta o acesso a informacdes
muito importantes, apresentadas de for-
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ma pedagdgica e simultaneamente aces-
sivel a populagéo em geral.

Este trabalho constitui mais um exemplo
do dinamismo excecional que a APDIP
tem apresentado, com organizagao e par-
ticipacdo em multiplas iniciativas.

Aumentar o reconhecimento
destas patologias e contribuir
para a melhoria do acesso a
cuidados médicos diferenciados
sao prioridades do trabalho
desenvolvido pelo Grupo de
Interesse em IDP da Sociedade
Portuguesa de Alergologia
e Imunologia Clinica

Para nds, clinicos, € um privilégio poder
contar com a mais-valia de uma associa-
cdo como a APDIP, constituindo um pre-
cioso aliado na nossa missdo. Esperamos
também conseguir disponibilizar o apoio
gue necessitarem no desenvolvimento dos
seus projetos!

Cuidar de doentes com IDP é um desafio,
por vezes bastante exigente, pela complexi-
dade que algumas destas patologias podem
apresentar. Nesse contexto, tentamos reunir
todos os recursos que nos permitam ofere-
cer aos nossos doentes o melhor cuidado
médico possivel.

Nos ultimos anos, temos assistido a uma
evolucdo extraordinaria na caracteriza-
cdo de muitas IDP, quer ao nivel dos me-
canismos imunoldgicos implicados, quer
na identificacdo de alteracdes genéticas
subjacentes, com impacto nas possibili-
dades terapéuticas e, consequentemente,
na qualidade de vida dos nossos doentes.

Aumentar o reconhecimento destas pa-
tologias e contribuir para a melhoria do
acesso a cuidados meédicos diferenciados
sdo também prioridades do trabalho de-
senvolvido pelo Grupo de Interesse em IDP
da Sociedade Portuguesa de Alergologia e
Imunologia Clinica.

Em Portugal, assim como no resto do
mundo, a Semana Mundial das IDP este
ano prolongar-se-a por 10 semanas, reu-
nindo iniciativas globais que certamente
se traduzirdo em novas metas para os

doentes com IDP!

SOCIEDADE PORTUGUESA DE
ALERGOLOGIA E IMUNOLOGIA CLINICA




QUANDO A EXPLICAGAD

ESTA NOS GENES

O QUE SAO AS IDP?

S&o doencgas cronicas, existindo centenas
de diferentes variantes. Enquanto umas
s&o relativamente moderadas, outras sdao
graves. Sao causadas por defeitos nos
genes responsaveis pelo sistema imuni-
tario. Estes defeitos podem ser herda-
dos dos pais e podem manifestar-se em
qualquer idade.

As IDP habitualmente manifestam-se por
uma maior suscetibilidade a infecdes, mas
a desregulacdo do sistema imunitario tam-
bém pode causar o “ataque” do organis-
Mo a si proprio - “auto-imunidade”. Neste
caso, pode provocar sintomas como dor e
edema das articulacdes (artrite), erupcodes
cutaneas, diminuicdo das células verme-
lhas do sangue (anemia), entre outros. As
IDP sdo condicdes genéticas e ndo estdo,
de maneira nenhuma, relacionadas com a
infecdo pelo VIH.

QUANTOS TIPOS
DE IDP EXISTEM?

Até ao momento, foram identificadas
mais de 350 IDP diferentes. Algumas va-
riantes sdo muito raras, como é o caso da
imunodeficiéncia combinada grave. Outras
sd0 mais comuns - disso € exemplo a imu-
nodeficiéncia comum varidvel. Juntas, as
IDP diagnosticadas podem afetar cerca de
uma em cada 1200 pessoas.

As diferentes variantes de IDP
estao classificadas conforme:
- o tipo de defeitos/
/deficiéncias

- o tipo de sistema mais
afetado

A saber, 0 nosso sistema imu-
nitario esta dividido em duas
partes, o “inato” e o “adaptati-
vo” (ou “adquirido”).

O sistema imunitario inato é
composto por uma variedade
de células que reagem ime-
diatamente aos microrganis-
mos invasores, independen-
temente de outras exposicdes
anteriores .

O sistema imunitario adap-
tativo atua como uma memo-
ria - desenvolvendo pronta-
mente uma resposta quando
exposto a um mecanismo que
ja conhece. As principais célu-
las envolvidas sdo as células T
(sobretudo na resposta a infe-
cdes virais) e as células B (re-
lacionadas com a resposta a
infecdes bacterianas mas tam-
bém virais).



CLASSIFICAGAO DAS IDP

Deficiéncias combinadas
de células Te B

Sindromes bem definidos
com imunodeficiéncia

Deficiéncias
predominantemente
de anticorpos

Doencas de desregulagao
imunolégica

Defeitos congénitos
de fagécitos (nimero/fungéo,
ou ambos)

Defeitos na imunidade inata

Doengas auto-inflamatérias

Deficiéncias do complemento
AE7y e N

Imunodeficiéncia Combinada Grave (IDCG)
Sindrome de DiGeorge Completo
Deficiéncias de CD40 e CD40L

Sindrome de Wiskott-Aldrich (SWA)
Ataxia telangiectasia
Sindromes de Hiper IgE

Imunodeficiéncia Comum Variavel (IDCV)
Agamaglobulinémia ligada ao X

Défice seletivo de IgA

Défices parciais de anticorpos

Sindromes linfoproliferativas
Linfohistiocitose hemofagocitica familiar
Deficiéncia de CD25

Defeitos na diferenciacdo de neutrdfilos (ex. neutropenia congénita grave,
neutropenia ligada ao X)

Doenca granulomatosa croénica ligada ao X (DGC)

Deficiéncia de moléculas de adeséo

Defeitos moleculares graves com predisposicao para infecdes virais
(ex. encefalite herpética) fungicas (ex. candidiase cronica)
Displasia ectodérmica anidrotica com imunodeficiéncia

Febre mediterranica familiar
Sindrome periodico associado ao recetor de TNF

Varias deficiéncias do complemento

Uma vez
diagnosticadas,
as IDP sao trataveis e,
em alguns casos,
curaveis.



O diagndstico precoce e o acesso a tra-
tamentos adequados permitem que mui-
tos doentes com IDP tenham uma vida
plena e ativa.

As formas mais graves de IDP s&o geral-
mente diagnosticadas na infancia. No en-
tanto, outras sao, frequentemente, reco-
nhecidas durante a idade adulta, devido
ao inicio tardio de sintomas e/ou porque
estes sao tratados repetitivamente, sem se
identificar a causa subjacente.

O diagndstico precoce é fundamental,
porgue quanto mais cedo a condicdo for
diagnosticada, mais cedo o tratamento
pode ser aplicado para reduzir o risco de
infecdes e outras complicacoes.

A maioria das IDP nao é detetada numa
analise de rotina ao sangue, por isso o diag-
nostico deve basear-se nos sinais e sinto-
mas clinicos. Para identificar a IDP devem
ser feitos testes especificos em fungao
do quadro clinico, e se possivel, testes
genéticos para identificacdo de defeitos
ja conhecidos por causar uma IDP.

A IDP pode ser dificil de reconhecer por-
gue muitos dos sintomas ndo sdo especifi-
cos e podem variar de doente para doente.
Pode manifestar-se, por exemplo, por in-
fecdes recorrentes do trato respiratorio
e fadiga. Por isso, € importante ter aces-
so ao historico de infecdes e de analises
de sangue.

P
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Ainda que os sintomas de IDP ndo sejam
especificos, esta doenca pode manifestar-
-se por exemplo como uma infe¢cao que
vai surgindo recorrentemente. Assim, de-
vera suspeitar se tiver uma infegdo que seja:
> Grave (requer hospitalizacdo ou anti-
bidticos intravenosos)

> Persistente (n&o desaparece completa-
mente ou desaparece muito lentamente)
> Invulgar (causada por um organismo
incomum)

> Recorrente (continua a voltar apds
a cura)

> Também serd suspeito se existirem
outros familiares que tenham a mesma
suscetibilidade a infecdes.



U oINAIS
DE ALERTA

1.

Quatro ou mais
otites durante
um ano.

2.

Duas ou mais
sinusites graves
durante um ano.

3.

Pelo menos
dois meses
de antibidtico
com resposta
ineficaz.

4.

Duas ou mais
pneumonias durante
um ano.

5.

Crian¢a com atraso
no crescimento da
estatura e do peso.

Se qualguer das seguintes 10 situacdes
descrever a sua infecdo, a APDIP
recomenda que peca ao seu meédico
uma consulta de especialidade na area
da Imunoalergologia.

« 6.

Abcessos
recidivantes na
pele ou em 6érgados
profundos.

7

Candidiase
< persistente na boca
ou na pele, apds o

primeiro ano de vida.

N
eSS 8
Necessidade
de antibidticos
intravenosos
para combater
as infecdes.
9.

Duas ou mais infe¢des
graves em orgaos
profundos.

10.

Antecedentes familiares
de Imunodeficiéncia
Primaria.




m GUIA

PASSU SEGUINTE
TRATAR AS |DP!

Apesar de serem doengas pouco comuns
e desafiantes em diagnosticar, voltamos a
lembrar que, uma vez diagnosticadas, as IDP
sdo trataveis e, em alguns casos, curaveis.

O seu tratamento depende da parte do
sistema imunoldgico afetado. Devido
a sua complexidade, os doentes com
IDP devem ser seguidos em centros
especializados.

QUAIS OS TRATAMENTOS
DISPONIVEIS?

Cada caso é um caso e o tratamento ade-
quado das IDP depende da sua variante
e do quadro clinico do doente. Apresen-
tamos aqui as formas de tratamento das
IDP e recomendamos que esclareca as
dulvidas com o seu médico.

A reposicao de imunoglobulina é o tra-
tamento principal para muitas pessoas
com IDP. A imunoglobulina ¢ um medi-
camento desenvolvido a partir de plasma
humano doado. Contém anticorpos de
doadores saudaveis, que ajudam a pro-
teger contra uma variedade de infecdes
embora ndo seja muito util na reducado de
sintomas de autoimunidade, caso estes
estejam presentes.

Tenha em conta gue o tratamento apenas
fornece protecdo temporaria contra infe-
cbes, trata-se de um tratamento para a
vida toda e precisa de ser administrada
regularmente para garantir protecao.

A reposicdo de imunoglobulina causa pou-
cos efeitos secundarios. Algumas pessoas
gue fazem tratamento por via endovenosa
sentem dores de cabeca, sobretudo se ndo
tiverem o cuidado de ingerir bastantes li-
quidos ao longo do dia do tratamento.
Sintomas de alergia durante ou logo apods
a perfusdo sdo raros, mas podem podem
surgir essencialmente na primeira perfu-
sdo por via endovenosa.

E importante que esteja ciente de todas
as opcodes de tratamento e discuta com o
seu meédico a terapia mais apropriada para
a sua condicdo. As familias e/ou os pres-
tadores de cuidados também devem es-
tar envolvidos no apoio a essas decisdes.

- POR VIA INTRAVENOSA
/ENDOVENOSA

Reposicdo de imunoglobulina pode ser
feita através da perfusao numa veia. Por
norma é efetuada todos os meses, uma
vez por més, no hospital.

- POR VIA SUBCUTANEA

Reposicdo de imunoglobulina pode ser
feita sob a pele (por via subcutanea)
usando uma bomba portatil de infu-
sao ou manualmente aplicando o méto-
do Rapid-push. A imunoglobulina pode
ser administrada em casa pelos proprios
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doentes adultos, ou pelos seus familia-
res ou cuidadores, no caso das criancas.
A periodicidade varia consoante o peso
do doente e a concentra¢do do medica-
mento. E importante verificar os niveis sé-
ricos de |IgG conseguidos, habitualmente
de trés em trés meses, de forma a ade-
quar a dose do tratamento.

Também conhecida por Transplante de cé-
lulas-estaminais hematopoiéticas. Quando
as células estaminais amadurecem, trans-
formam-se em varios tipos de células do
sistema imunitario. As células estaminais,
podem corrigir alguns defeitos graves
de IDP, nomeadamente a imunodeficién-
cia combinada grave, através das células
estaminais transplantadas a partir de um
dador saudavel. Esta é uma potencial cura
para algumas IDP.

=

Alguns doentes com IDP, como € o caso
daqueles com Doeng¢a Granulomatosa
Crdnica (DGC), podem precisar de tra-
tamento profilatico de longa duracao
com antibidticos e antifungicos para

evitar infe¢des. O tratamento das infe-
coes é feito com antibidticos de amplo
espectro se o agente for desconhecido
ou um antibidtico especifico se o agente
tiver sido identificado.

Trata-se do tratamento mais inovador,
que ainda estda em desenvolvimento.
Nesta terapéutica, o objetivo é restaurar
o defeito do sistema imunoldgico através
da correcdo da regido do gene alterado
e esta area apresenta uma grande vanta-
gem ao usar as células do proprio doen-
te. No futuro, a terapia génica, nalgumas
patologias, poderad ser a primeira opcao
para tratamento, ou ficarad reservada para
guando ndo for encontrado um dador
compativel.

O doente fica parcialmente curado por-
que o gene com disttrbios é substituido
por uma correcdo em células recolhidas
do proéprio doente.

Alguns doentes podem necessitar de
tratamentos complementares, como é o
caso da cinesioterapia respiratoria.
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REPOSICAO DE IMUNOGLOBULINA
POR VIA INTRAVENOSA OU VIA SUBCUTANEA.

CONHECA AS DIFERENCAS

VIA INTRAVENOSA
Quanto tempo
T
demora

Frequéncia Cada 3-4 semanas

Efeitos
secundarios

sentir-se mal durante ou
logo apds o tratamento

Volume de infusdo
maior em comparagao
com a subcutanea

Vantagens

IDP E INFEGOES.
J QUE FAZERY

O sistema imunitario ajuda o corpo a com-
bater as infecdes provocadas por micror-
ganismos, tais como bactérias, virus ou
fungos, e quando o sistema ndo funciona
corretamente, como nas IDP, as pessoas
estdo mais propensas as infecdes.
Infe¢cGes bacterianas ocorrem mais em
doentes com deficiéncias de células B
e infegoes virais sdo mais comuns em
doentes com deficiéncias de células T.

VIA SUBCUTANEA

Bomba de infusao: 40 minutos-2 horas
Método Rapid-push: 5-20 minutos

Bomlba de infusdo: pelo menos uma vez
por semana (cada 2-3 semanas No caso
de criancas peguenas ou bebés)

Método Rapid-push: com mais frequéncia

m Hospital | Hospital ou no domicilio

Alguns doentes podem

Dor ocasional e inchaco no local da picada

Flexibilidade; reduzir a necessidade de
visitas ao hospital; atenuar a intrusao
do tratamento na vida pessoal, familiar
e profissional dos doentes; niveis

de anticorpos mais estaveis ao longo
do més em comparagdo com

a intravenosa

Os tipos de infecdes mais comuns obser-
vadas em adultos sdo infecdes do foro
respiratdrio (sinusite, tragueo-brénquite,
pneumonia, por vezes originando bron-
quiectasias) ou do sistema digestivo (causam
sobretudo diarreia). A longo prazo podem
causar complicagdes mais sérias e croni-
cas e por isso ndo devem ser ignoradas.
Existem doentes com IDP, por exemplo a
DGC, que podem desenvolver outro tipo
de inflamacdo cronica, que pode condi-
cionar dano, em varios 6rgaos do corpo,
incluindo figado pulmdes e baco.
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PARA EVITAR INFEGOES, UMA BOA HIGIENE E FUNDAMENTAL

> Praticar etiqueta da tosse (manter
distancia, tossir e espirrar protegendo
com o antebraco, cobrir a tosse e es-
pirrar com roupas ou tecidos descarta-
veis, e lavar as maos) e em casos mais
agudos, usar uma mascara respiratoria;
> Lavagem frequente das maos com
adlcool ou agua e sabao, especial-

mente apds contacto direto com
pessoas doentes ou com O meio
ambiente;

> Limpeza e desinfecdo, com uma so-
lucdo antiséptica propria, de cortes e
arranhoes;

> Escovar cuidadosamente os dentes e
ir regularmente ao dentista.

VACINAGAO
A vacinacao envolve a administragdo de uma
peguena quantidade de bactérias ou virus
que podem causar uma infecdo, de forma a
ajudar o organismo a ficar imune. Algumas
vacinas contém microrganismos mortos, en-
quanto outras contém microrganismos Vivos.
A maioria dos doentes, tratados com re-
posicdo de imunoglobulinas, ndo benefi-
cia muito de tomar vacinas. Mais impor-
tante, a maioria dos doentes nao deve
tomar vacinas de virus vivos, pois po-
dem causar infegao.

Os familiares de um doente devem ser
vacinados de forma a evitar infe¢coes em
casa. Todavia, doentes e pais devem pe-
dir, aos seus meédicos, conselhos em todas
as matérias relacionadas com vacinacéo.

MONITORIZAGCAO

Quem tem IDP deve estar atento a sinais
de infecdo e relatar quaisquer sintomas ao
seu imunologista ou médico especialista. E
importante manter um historial de infecdes
para apresentar ao seu médico.

Consultas e exames de rotina sdo necessa-
rios para acompanhar o progresso das IDP;
€ importante verificar a salde dos principais
sistemas e funcdes de oérgdos, como por
exemplo rins, figado, pulmades, entre outros.




UMA VIDA PLENA E POSSIVEL

Uma pessoa com IDP pode usufruir de um
estilo de vida dentro da normalidade, sau-
davel e feliz. Veja como e saiba os cuida-

dos a ter!
?

@

%
N

Deve ser incentivado.
Os doentes com sin-
tomas incapacitan-

tes devem procu- ‘
rar aconselhamento ) \
sobre medidas que os

ajudem a superar esses ¢ \\_
problemas. Como sem-

pre, boa nutricdo e sono s&o importantes
para a saude em geral.

Os doentes recém-diagnosticados com
IDP podem experienciar varias emocodes
negativas. Podem sentir-se assustados e
frustrados.
Podem também existir sentimentos de
isolamento e tristeza, tal como sentimen-
tos de culpa.
Se nao forem identificadas e geridas,
estas emogdes, com o tempo, podem
causar stress ou depressdo. Por isso, as
pessoas com IDP e os seus amigos e fa-
miliares devem estar atentos aos sinais
- e procurar ajuda se

m necessario.

Idealmente, as
pessoas com IDP
que desejam ter
filhos devem pro-

curar aconselhamento genético. Em
algumas situacodes, existem testes gené-
ticos especificos que sdo feitos por labo-
ratorios especializados.

Na maioria dos casos, as IDP ndo limitam
a profissdo que os doentes podem de-
sempenhar. Os doentes podem precisar
de se ausentar do trabalho por motivos
de consultas médicas ou durante perio-
dos de infecdes ou outras complicacdes.
Idealmente, os doentes e os emprega-
dores deverdo trabalhar conjuntamente
para encontrar solu¢ées de modo a mi-
nimizar a interrup¢ao do trabalho. Por
exemplo, a possibilidade de trabalhar em
casa pode ser Uutil, se for possivel fazé-lo.
Se alguém com uma IDP suspeitar que
esta a ser dis-

criminado por

um empregador

por causa da

sua condi¢ao, ¥
deve procurar

informar-se

acerca das leis

relacionadas

com a discrimi-

Nagcao NO NOSSO

pais.

o,

Na maioria das situacoes, as IDP ndo condi-
cionam as viagens.

No entanto, é importante ter alguns cuida-
dos, especialmente em viagens interna-
cionais. Deve estar bem preparado e discu-

—~



tir quaisquer planos
o\/ de viagem com o
o seu médico em tem-
o P po util.

\‘ e Os doentes devem
ainda certificar-se
\ que tém todos os
medicamentos ne-
cessarios a sua dis-
posicdo durante as suas viagens,
caso 0s mesmos ndo estejam disponiveis
nos paises visitados. Uma declaracdo mé-
dica do respetivo imunologista, endere-
cada as autoridades médicas dos paises
visitados, muitas vezes é util e em alguns
casos necessaria - especialmente quando

0s doentes viajam com a sua medicagao.

As pessoas com IDP devem evitar comida
crua ou mal cozinhada (ex.. carne, peixe,
oVOSs e queijos frescos), agua contaminada
ou agua de origem desconhecida ou ar-
mazenada por um longo periodo no mes-
mo recipiente. A maioria ndo necessita de
uma dieta especial ou de suplementos
vitaminicos.
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SER UMA CRIANGA COM IDP

As formas mais graves de IDP sdo geral-
mente diagnosticadas na infancia e para
reduzir o impacto de uma IDP no desen-
volvimento psicoldgico e social da crianca,
oS pais devem estar atentos e preparados.
Em idade escolar, as faltas as aulas por
motivos de doenca podem interferir na
educacao das criancas com IDP e tam-
pbém podem limitar a interagdo social
com outras criancas e a participacao em
atividades escolares. E importante reco-
nhecer esta realidade, pensar e agir de
forma positiva e até criativa. Seguem
aqui alguns conselhos:

Comunicacao dentro da familia: os pais
podem procurar informacdes precisas e
atualizadas sobre a IDP dos filhos em fon-

tes crediveis. Devem procurar obter junto
das suas unidades de saude e da APDIP
recursos e informacgdes claras, realistas e
apropriadas a idade de cada crianca, para
melhor responder as suas perguntas e ge-
rir as suas emocoes. A comunicacao deve
ser estendida a toda a familia.

Escola: a maioria das criancas com IDP
pode frequentar a creche, a escola e par-
ticipar nas habituais atividades escolares.
Assim como em atividades desportivas,
mas gue respeitem as suas limitacdes. Os
pais devem abordar a doenca dos seus fi-
Ihos e discutir as suas necessidades com
os professores e funcionarios da escola.
Tratamento: o0 agendamento de consul-
tas pode ajudar a diminuir o impacto do
tratamento na vida escolar e na vida fa-



miliar. Na maioria das circunstancias, a
terapéutica com imunoglobulina pode
ser administrada em casa, o que sera
provavelmente mais conveniente para as
criancas, familias e cuidadores.

Acompanhamento psicolégico: em al-
guns casos pode ser benéfico o acompa-
nhamento e apoio psicoldgico por forma
a aprender a lidar com a doenca e com
eventuais situacdes de stress.

VIVER COM A IDP E SUPERAR

“Chamo-me Juliana Freitas e tenho 20 anos. Desde peguenina gque tenho otites fre-
guentes e isso contribuiu para que houvesse uma perfusdo no timpano. Associado
a este problema tenho também rinite e era muito frequente estar constipada. Ja tive
diversos problemas de salde, nomeadamente gripe, pneumonia...

Mais recentemente fui submetida a trés cirurgias, uma septoplastia (pois tinha um
desvio do septo nasal), uma rinoplastia (devido a minha estrutura nasal para melhorar
em termos estéticos e respiratorios) e por fim uma timpanoplastia (de modo a cor-
rigir a minha perfusdo no timpano). Em todas elas ndo houve complicacdes e tanto
O pré como o pos-operatorio foram razoaveis. Em termos respiratérios houve uma
melhoria, contudo apds a Ultima cirurgia (timpanoplastia) tive duas otites num més.
Isso levou-me a procurar um especialista em alergologia.

Apods um diagnostico mais completo, os resultados apontavam para uma imunodefi-
ciéncia primaria comum varidvel. Confesso que ao inicio soava-me a desconhecido e
Nao sabia o que esperar. E muito menos sabia em gue consistia a doenca. No entanto,
admito que a adaptacdo nao foi tdo complicada como esperava, e que tanto o esclare-
cimento da médica, como dos enfermeiros foi fundamental. Sem duvida que é impres-
cindivel o acompanhamento destes profissionais de salde associado ao seu profissio-
nalismo. Acredito verdadeiramente que, apesar de tudo, as pessoas que me ajudaram
nesta fase inicial, como todo o seguimento
gue me deram até hoje e a disponibilidade
gue demonstram s&o elementos essenciais
para toda esta novidade. De momento, vivo
bem, dependente da medicacdo e com al-
guns problemas esporadicos, mas ndo t&o
alarmantes como antes.

E obvio que ha& mais restricdes e mais cuida-
dos a ter, mas tudo isso é possivel superar.
Espero sinceramente que se encontre novas
solucdes para estes e outros problemas, pre-
zando-se a qualidade de vida!”




ESTAMOS (SEMPRE)
TODOS A APRENDER

Viver com Imunodeficiéncia Primaria (IDP) € viver com uma
doenca rara, é ser diferente desde o diagndstico, e ja mesmo
antes de o ter... Esta denominacdo engloba um grupo vasto
e muitissimo heterogéneo de doencas, com manifestacdes
e gravidade muito diversas. A educacdo dos doentes e o
seu acesso a informacéao tem gue ser uma prioridade para
todos nos, sendo fundamental para garantir a adesdo dos
doentes aos tratamentos e, consequentemente a melhoria
da sua qualidade de vida. Esta ades&o, bem como a ado-
cdo de comportamentos saudaveis, pode fazer a diferenca,
também nas IDP.

A melhoria dos cuidados oferecidos nas IDP tem contribui-
do para aumentar significativamente a esperanca de vida
da maioria dos doentes. A nossa capacidade de diagnodstico
e as perspetivas terapéuticas tém evoluido de forma expo-
nencial nos Ultimos anos nas IDP. O seguimento por equipas
multidisciplinares, e com experiéncia acumulada, € funda-
mental para dar resposta a estes doentes. Pediatras, Imunoa-
lergologistas, Internistas, médicos de outras especialidades
convergem com Imunologistas que, no Laboratdrio, prestam
auxilio indispensavel ao diagndstico e acompanhamento de
IDP, muitas vezes tentando responder a problemas para os quais a literatura médica n&o tem
ainda resposta. Faz parte da dificuldade, mas também do encantamento, das doencas raras!
Sao muitos os desafios que se colocam no seguimento das criancas, e suas familias, adoles-
centes e adultos, os quais tém ainda de lidar com solicitacdes de vida pessoal e profissional,
a par de cumprir os respetivos planos terapéuticos e de monitorizacdo da doenca. Estes pla-
nos, por vezes dificeis de compatibilizar, s&o essenciais para permitir o diagndstico precoce e
terapéutica das complicacdes das IDP.

A divulgacado das IDP no seio da sociedade civil € também fundamental para ajudar a promo-
ver os direitos dos doentes e incitar a implementacao de politicas, como o rastreio neonatal
de Imunodeficiéncias Combinadas Graves, gue deveria ser atualmente uma prioridade.

A Associacdo Portuguesa de Doentes com Imunodeficiéncias Primarias (APDIP) tem tido
um papel ativo na promocdo nos direitos de doentes com IDP. Este Guia € também uma
excelente iniciativa e serd certamente uma extraordinaria ajuda para a educacdo dos Nossos
doentes e familias.

Doentes informados sdo mais exigentes para com as equipas que os tratam! Esta exigéncia
€& muito positiva, porque o esforco de fazer mais e melhor € a ténica didria de um campo em
que estamos sempre todos a aprender!




m GUIA

E importante pedir o seu Cartdo de Pessoa com Doenca Rara!
Tem como objetivo transmitir a informacao clinica minima essencial para ser, si-

multaneamente, fator de protecdo e seguranc¢a clinica para portadores de doen-
cas raras e auxilio de boa pratica clinica para a equipa terapéutica que o atende
em situacdo de emergéncia ou urgéncia.
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CONTACTOS

APDIP Associacao Portuguesa de Doentes com Imunodeficiéncias Primarias

Site: www.apdip.pt

E-mail: geral@apdip.pt

ﬁ https://www.facebook.com/apdippt
. https:/www.instagram.com/apdippt/
o https://twitter.com/apdippt

CENTROS DE REFERENCIA DE IDP

Porto

Centro Hospitalar Universitario do Porto - Hospital Geral de Santo Antdnio
Coimbra

Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

Lisboa

Centro Hospitalar Universitario Lisboa Norte - Hospital Santa Maria

Centro Hospitalar Universitario Lisboa Central - Hospital Pediatrico D. Estefania
Faro

Centro Hospitalar Universitario do Algarve

Funchal

Hospital Dr. Nélio Mendonca
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IMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS

A IMPORTANCIA DAS ASSOCIAGOES DE DOENTES

"As associacbes de doentes sdo es- Este guia fantdstico compila conheci-
senciais para transmitirem um pano- mentos e experiéncias, capacita pa-
rama completo da vida dos doentes cientes e comprova que pessoas com
aos diferentes stakeholders, expressar  IDP podem levar uma vida normal.

as suas necessidades, partilhar as suas  Parabéns a Portugal!”

preocupagdes e esperancas. Somente

os doentes podem testemunhar isso. @
A APDIP estd a ter um papel essencial

ao transmitir esta realidade. Martine Pergent

Chair President IPOPI RO

SOBRE 0 HISTORIAL DA APDIP

Em Julho de 2002, no Hospital de S. Jodo, no Porto, por iniciativa do responsavel
clinico de alguns doentes portadores de imunodeficiéncia primaria, Dr. Bonito
Vitor, realiza-se uma reunido com os doentes e pais, no sentido de alertar para a
necessidade de criar uma associagao para defesa destes doentes.

A 8 de outubro, do mesmo ano, é oficialmente reconhecido o nome da Associa-
cao, APDIP, e entregue os estatutos para apreciagao.

A comissao instaladora da APDIP participou na *12 Reunido de Imunodeficiéncias
Primarias* em Portugal, que ocorreu na cidade de Leiria, em 18 de janeiro de 2003.

No 52 Cartorio Notarial do Porto, a 12 de marco de 2003, é efetuada a escritura da As-
sociagdo Portuguesa dos Doentes com Imunodeficiéncias Primarias. A associagdo no
primeiro ano é gerida por uma Comissao Administrativa, composta pelos fundadores.

No 2¢ Suplemento do Didrio da Republica, Ill série, n.2 196, de 26 de agosto de
2003 ¢é publicada a APDIP.

Na primeira Assembleia-Geral da APDIP, a 27 de marco de 2004, s&o eleitos os
orgaos sociais, apresentados e aprovados os estatutos e é estabelecido o valor
da guota dos socios.

A APDIP associa-se como membro da IPOPI, International Patient Organisation
for Primary Immunodeficiencies, em setembro de 2010.

ASSOCIAGAO PORTUGUESA
DE DOENTES COM
IMUNODEFICIENCIAS
PRIMARIAS






