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RESUMO

As imunodeficiéncias primarias (IDPs), atualmente denominadas erros inatos da
imunidade, sdo doencas genéticas associadas a elevada morbimortalidade, cujo
diagnéstico precoce depende da suspeicdo clinica. O objetivo deste estudo foi avaliar o
conhecimento, as praticas clinicas e os fatores associados ao reconhecimento dos sinais
de alerta para imunodeficiéncias primarias entre médicos. Estudo transversal, realizado
com 81 médicos de Cuiaba e Varzea Grande (MT), por meio de questiondrio estruturado.
Foram realizadas analises descritivas e regressdo logistica binaria para identificar fatores
associados ao conhecimento dos dez sinais de alerta para IDP. Dos participantes, 67,9%
(n=55) relataram conhecer os sinais de alerta, porém apenas 51,85% (n=42) ja haviam
investigado suspeitas de IDP. A maioria atendia pacientes com infec¢des recorrentes
(80,25%) e usudrios frequentes de antibidticos (86,42%). Fatores associados ao maior
conhecimento incluiram: formacdo entre 2001-2017 (OR=6,85; 1C95%: 1,42-40,98;
p=0,022), atuacdo na darea clinica (OR=8,64; 1C95%: 1,41-67,27; p=0,024), atualizacdo
apo6s a formacdo (OR=11,95; 1C95%: 2,76-68,16; p=0,002) e conhecimento sobre a
tratabilidade das IDPs (OR=10,30; 1C95%: 1,33-110,75; p=0,032). Apesar disso, apenas
51,85% investigaram casos suspeitos, e menos de 25% reconheceram manifestagdes
ndo infecciosas relevantes. Em conclusdo, observa-se discrepancia entre conhecimento
tedrico e pratica clinica, com impacto potencial no diagndstico precoce das IDPs.
Estratégias educacionais e melhorias estruturais sao fundamentais para reduzir atrasos
diagnésticos.

Palavras-chave: Imunodeficiéncia Primaria; Diagndstico Precoce; Conhecimento;
Médicos; Atencdo a Saude.
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ABSTRACT

Primary immunodeficiencies (PIDs), currently referred to as inborn errors of immunity,
are genetic disorders associated with significant morbidity and mortality, in which early
diagnosis relies on clinical suspicion. The aims of this study was to evaluate physicians’
knowledge, clinical practices, and factors associated with the recognition of warning
signs for primary immunodeficiencies. This is a cross-sectional study conducted with 81
physicians from Cuiaba and Varzea Grande, Brazil, using a structured questionnaire.
Descriptive analyses and binary logistic regression were performed to identify factors
associated with knowledge of warning signs. Among the participants, 67.9% (n=55)
reported knowing the warning signs, whereas only 51.85% (n=42) had investigated
suspected cases. Most physicians reported managing patients with recurrent infections
(80.25%) and frequent antibiotic use (86.42%). Factors associated with greater
knowledge included years since graduation (2001-2017) (OR=6.85; 95%Cl: 1.42—-40.98;
p=0.022), clinical practice (OR=8.64; 95%Cl: 1.41-67.27; p=0.024), continuing medical
education (OR=11.95; 95%Cl: 2.76—68.16; p=0.002), and awareness of disease
treatability (OR=10.30; 95%Cl: 1.33-110.75; p=0.032). Despite this, fewer than half
investigated suspected cases, and less than 25% recognized relevant non-infectious
manifestations. In conclusion, a discrepancy is observed between theoretical knowledge
and clinical practice persists, potentially contributing to delayed diagnosis of PIDs.
Educational strategies and structural improvements are essential to enhance early
recognition and management.

Key words: Primary Immunodeficiency Diseases; Early Diagnosis; Knowledge;
Physicians; Health Care
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1 INTRODUCAO
As imunodeficiéncias primarias (IDPs), atualmente denominadas erros inatos da

imunidade, constituem um grupo heterogéneo de doencgas genéticas caracterizadas por
alteracdes no desenvolvimento e/ou na fun¢do do sistema imunoldgico, resultando em
maior suscetibilidade a infec¢Ges, além de manifestagdes autoimunes, inflamatdrias e
neoplasicas%2).

Avancgos recentes ampliaram significativamente o conhecimento sobre essas
condigdes, com a descricdo de mais de 450 formas distintas de imunodeficiéncias
primarias, refletindo o progresso nas técnicas de sequenciamento genético e na
compreensdo dos mecanismos moleculares envolvidos!?). Nesse contexto, destaca-se
a contribuicdo de pesquisadores internacionais e de paises emergentes, incluindo a
participacdo ativa de pesquisadores brasileiros, cujos estudos tém contribuido para a
caracterizacdo clinica e imunoldgica dessas doencas e para o fortalecimento de redes
de diagndstico e pesquisa na América Latina®#. Apesar desses avancos, a prevaléncia
global das imunodeficiéncias primarias permanece subestimada, especialmente em
paises de baixa e média renda, onde persistem limitacdes no acesso a métodos
diagnésticos, subnotificacdo dos casos e desigualdades na estrutura dos sistemas de
saude™). No Brasil, esse cendrio é marcado por importante heterogeneidade regional
e frequente atraso no diagndstico(®.

O reconhecimento precoce das IDPs depende fundamentalmente da suspei¢ao
clinica. Nesse contexto, os sinais de alerta propostos por organizag¢des internacionais
representam ferramentas importantes para a identificacdao de casos suspeitos, embora
sua sensibilidade e aplicabilidade possam variar conforme a populag3o avaliada(’®.
Estratégias complementares, como a triagem neonatal para imunodeficiéncia
combinada grave (SCID), tém demonstrado impacto significativo na reducdo da
morbimortalidade, embora sua implementacdo ainda enfrente desafios estruturais em
diversos paises(®19),

O atraso no diagndstico esta associado a desfechos clinicos desfavoraveis,
incluindo infeccbes graves e recorrentes, complicagdes cronicas, neoplasias e aumento
da mortalidade, além de limitar a efetividade de terapias potencialmente curativas

(11). Entre os principais fatores relacionados a esse atraso, destaca-se o
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desconhecimento das IDPs por profissionais de saude, especialmente nos niveis
primario e secundario de atengdo!!?).

Diante desse contexto, torna-se fundamental avaliar o conhecimento médico
sobre as imunodeficiéncias primarias, a fim de identificar lacunas na formacao e
subsidiar estratégias educacionais que contribuam para o diagndstico precoce e a

melhoria do cuidado desses pacientes.

2 METODOLOGIA

Trata-se de um estudo observacional, transversal, de abordagem quantitativa,
realizado com médicos atuantes nos municipios de Cuiabd e Varzea Grande, Mato
Grosso, Brasil, no ano de 2023.

A populagao do estudo foi composta por médicos em exercicio profissional nas
areas clinica e cirdrgica, de diferentes especialidades, com ou sem residéncia médica,
independentemente do tempo de formacdo. A amostra foi obtida por conveniéncia,
totalizando 81 participantes que concordaram em responder ao instrumento de
pesquisa. Foram incluidos médicos que atuavam diretamente na assisténcia a
pacientes e excluidos aqueles que ndo completaram integralmente o questionario.

Os dados foram coletados por meio de um questionario estruturado, elaborado
pelas pesquisadoras, contendo questdes objetivas relacionadas ao perfil
sociodemografico e profissional (ano de formacao, drea de atuacdo e especialidade),
ao conhecimento sobre imunodeficiéncias primarias (IDPs), incluindo os dez sinais de
alerta, as praticas clinicas, como investigacao diagndstica e manejo de pacientes com
infeccOes recorrentes, as percep¢des sobre a gravidade, tratabilidade e riscos
associados as IDPs, ao reconhecimento de manifestacoes clinicas relacionadas e as
dificuldades enfrentadas na investigacdo diagnéstica.

O instrumento incluiu questdes de resposta Unica e multipla escolha, permitindo
a analise combinatéria das respostas. A varidvel dependente principal foi o
conhecimento dos dez sinais de alerta para imunodeficiéncias primarias (sim/ndo). As
variaveis independentes incluiram ano de formacao (categorizado em periodos), area
de atuacdo (clinica ou cirurgica), realizacdo de estudo sobre IDP durante a formacao,

atualizacdo sobre o tema apds a formacgao, praticas clinicas relacionadas a IDP e
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percepgdes sobre a doenga.

Para a andlise dos dados, as varidveis categdricas foram sumarizadas através de
frequéncias absolutas (n) e relativas (%). Individuos com dados ausentes foram
mantidos na amostra e as varidveis foram reportadas como “nao informado” em tabela
de estatistica descritiva.

O ano da graduagao do médico foi categorizado utilizando quartis. Questdes ndao
mutuamente excludentes foram examinadas através de andlise combinatdria para
avaliar simultaneamente a frequéncia de respostas isoladas e combinadas.

O teste qui-quadrado de Pearson ou exato de Fisher foi utilizado para comparar
proporcdes e a forca da associacdo foi avaliada pela odds ratio (OR) acompanhada de
seu respectivo intervalo de confianga a 95% (IC95%). Visando eliminar potenciais vieses
de confundimento, um modelo multivariado foi ajustado para identificar fatores
independentes associados ao conhecimento dos dez sinais de alerta da
imunodeficiéncia primaria através de regressdo logistica bindria. Todas as analises
foram realizadas no software R versdo 4.3.2 (R Core Team, Vienna, Austria), sendo

considerado nivel de significancia de 5%.

3 RESULTADOS

A maior parte da amostra foi composta por médicos formados entre 2001-2017
(51,90%; n=41), com atuacdo na darea clinica (87,65%; n=71). A distribuicdo por
especialidades mostrou o predominio da Pediatria (25,00%; n=20), seguida por
Nefrologia Pediatrica (15,00%; n=12) e Medicina da Familia (8,75%; n=7). Duas
especialidades, Cirurgia do Trauma e Gastroenterologia Pediatrica, representaram a
menor frequéncia (1,25% cada; n=1). Dois participantes (2,50%) ndo possuiam

especialidade registrada (Tabela 1).

Tabela 1. Perfil socioprofissional dos médicos entrevistados no estudo sobre
Imunodeficiéncias Primarias (Cuiaba e Varzea Grande, 2023).

Variavel Categoria N=81 %

Ano de formacao 1979-2000 21 26,58
2001-2017 41 51,90
2018-2023 17 21,52
Nao informado 2 -

Area de atuagdo Cirdrgica 10 12,35
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Clinica 71 87,65
Especialidade Anestesiologia 1 1,25
Cardiologia 1 1,25
Cirurgia do Trauma 1 1,25
Cirurgia Geral 1 1,25
Cirurgia Oncoldgica 1 1,25
Cirurgia Pediatrica 2 2,50
Clinica Médica 6 7,50
Dermatologia 1 1,25
Endocrinologia Pedidtrica 1 1,25
Generalista 3 3,75
Gastropediatra 1 1,25
Ginecologia e Obstetricia 3 3,75
Infectologia Pediatrica 1 1,25
Medicina da Familia 7 8,75
Medicina Intensiva Pediatrica 1 1,25
Nefrologia Pediatrica 12 15,00
Neonatologia 6 7,50
Neurocirurgia 2 2,50
Neuropediatra 1 1,25
Pediatria 20 25,00
Pneumologia Pediatrica 3 3,75
Radiologia 1 1,25
Reumatopediatra 1 1,25
Sem especialidade 2 2,50
Urgéncia e Emergéncia 1 1,25
N3o informado 1 -

Fonte: Préprias autoras

A analise dos resultados mostrou que 67,90% (n=55) dos médicos conheciam os
10 sinais de alerta para IDP, e a maioria relatou ter tido contato com o tema durante a
formagdo (71,60%; n=58), com indice ainda maior de atualizagdo pds-formagdo
(77,78%; n=63). Na pratica clinica, 80,25% (n=65) atendiam pacientes com infec¢bes
recorrentes e 86,42% (n=70) acompanhavam usuadrios frequentes de antibidticos,
sendo que este mesmo percentual (86,42%) reconhecia a possivel associagdo entre
antibioticoterapia frequente e IDP.

A maioria (90,12%; n=73) sabia que as IDPs sdo trataveis, e 83,95% (n=68)
referiram saber com qual especialista discutir um caso suspeito. Contudo, apenas
51,85% (n=42) ja haviam investigado a possibilidade de IDP em seus pacientes. Apds a
aplicacdo do questiondrio, 62,96% (n=51) dos participantes relataram ter lembrado de

pacientes com suspeita retrospectiva de IDP.
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Quanto as percepgoes, 44,44% (n=36) consideravam todos os pacientes com IDP como
gravemente enfermos, enquanto a maioria (81,48%; n=66) demonstrou conhecer os
riscos da administracao de vacinas de microrganismos vivos nessa populacdo (Tabela

2).

Tabela 2. Conhecimento, praticas clinicas e percepg¢des sobre Imunodeficiéncias
Primadrias entre médicos de Cuiaba e Varzea Grande (2023).

Questao Resposta N=81 %
Conhece os 10 sinais de alerta da IDP? Nao 26 32,10
Sim 55 67,90
Estudou sobre IDP durante a formacgao? Nao 23 28,40
Sim 58 71,60
Atualizou-se sobre IDP apds a formacao? Nao 18 22,22
Sim 63 77,78
Atende pacientes com infec¢des recorrentes? Nao 16 19,75
Sim 65 80,25
Atende usuarios frequentes de antibidticos? Nao 11 13,58
Sim 70 86,42
Associa antibioticoterapia frequente a IDP? Nao 11 13,58
Sim 70 86,42
Sabe que as IDPs sdo trataveis? Nao 8 9,88
Sim 73 90,12
Ja investigou IDP em paciente? Nao 39 48,15
Sim 42 51,85
Saberia encaminhar caso suspeito? Nao 13 16,05
Sim 68 83,95
Considera todas IDPs como graves? N3o 45 55,56
Sim 36 44,44
Conhece riscos de vacinas vivas em IDP? Nao 15 18,52
Sim 66 81,48
Lembrou caso suspeito apds questiondrio? Nao 30 37,04
Sim 51 62,96

Fonte: Préprias autoras

A maioria dos médicos reconheceu condi¢Oes infecciosas como potenciais
indicadores de IDP, com destaque para dois ou mais episddios de pneumonia por ano
(86,42%), infecBes oportunistas (85,19%) e otite média aguda recorrente (76,54%).
Condicdes ndo infecciosas como BCGose (51,85%) e diarreia crOnica por giardiase
(48,15%) também foram citadas por parcela significativa dos entrevistados. Entretanto,

manifestacGes menos comuns como poliendocrinopatia (19,75%), tetania neonatal
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(14,81%) e defeitos cardiacos (12,35%) foram reconhecidas por menos de 20% dos
participantes, sugerindo menor familiaridade com apresentacdes atipicas de IDP

(Tabela 3).

Tabela 3. Condig¢Bes clinicas reconhecidas como associadas a Imunodeficiéncias
Primdrias entre médicos entrevistados (N=81).

Condicao n %

Dois ou mais diagndsticos de pneumonia em um ano 70 86,42
Infegdo oportunista 69 85,19
Cinco ou mais diagnésticos de otite média aguda em um ano 62 76,54
Sepse associada a organismos incomuns 61 75,31
Candidiase 59 72,84
BCGose 42 51,85
Diarreia cronica por giardiase 39 48,15
Cicatrizagao dificil 37 45,68
Citopenia autoimune 36 44,44
Periodontite grave 36 44,44
Poliomelite apds vacina oral contra a poliomelite 33 40,74
Separacao tardia do corddao umbilical 23 28,40
Auséncia de amigdalas 20 24,69
Linfoma 20 24,69
Bronquiectasia 17 20,99
Poliendocrinopatia 16 19,75
Tetania neonatal 12 14,81
Defeito do septo ventricular 10 12,35

Fonte: Préprias autoras

Conforme apresentado na figura 1, a maior parte dos entrevistados (28,39%)
relatou possuir apenas a residéncia como formagdao complementar, seguida por
aqueles que ndo possuiam nenhuma formacao adicional (12,34%) e, em terceiro lugar,

por médicos que acumulavam tanto residéncia quanto titulo de especialista (11,11%).
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Figura 1. Andlise combinatéria da formacdao complementar dos médicos entrevistados.

De acordo com os resultados apresentados na figura 2, a principal dificuldade
apontada foi encaminhar o paciente para um médico especialista (46,91%; n=38),
seguida pelos custos elevados de exames e medicamentos (29,63%; n=24) e, em
terceiro lugar, a dificuldade em reconhecer os exames laboratoriais adequados

(22,22%; n=18). Outras barreiras representaram 1,23% (n=1) das respostas.
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Figura 2. Andlise combinatéria das dificuldades enfrentadas pelos médicos
entrevistados para investigar o sistema imunolégico do paciente.

A anadlise de regressao logistica identificou que médicos formados entre 2001 e
2017 apresentaram chance significativamente maior de conhecer os dez sinais de
alerta (OR = 6,85; 1C95%: 1,42-40,98; p = 0,022) em comparagdo com os formados
entre 2018 e 2023. Médicos da area clinica tiveram quase 9 vezes mais chance de
conhecer os sinais (OR = 8,64; 1C95%: 1,41-67,27; p = 0,024) em rela¢do aos de darea
cirurgica. Além disso, quem buscou aprendizado sobre IDP apds a formacdo apresentou
chance aproximadamente 12 vezes maior (OR = 11,95; 1C95%: 2,76—68,16; p = 0,002),
e 0s que sabiam da tratabilidade das IDPs tiveram chance cerca de 10 vezes maior (OR
=10,30; 1C95%: 1,33-110,75; p = 0,032). A associacdo com a categoria “ndo considerar
todos os pacientes com IDP como gravemente doentes” nao foi estatisticamente

significativa (OR = 2,99; IC95%: 0,74-14,31; p = 0,138) (Figura 3).
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Figura 3. Forest Plot dos fatores associados ao conhecimento dos dez sinais de alerta
da imunodeficiéncia primaria entre médicos entrevistados em Cuiabad e Vdrzea
Grande.

4 DISCUSSAO

Os resultados deste estudo mostram que, embora a maioria dos médicos
apresente conhecimento tedrico sobre imunodeficiéncias primarias (IDPs), persistem
falhas importantes na aplicacdo pratica desse conhecimento, especialmente no que se
refere a investigacao diagndstica. Esse achado reforca a existéncia de um descompasso
entre conhecimento e pratica clinica, fendmeno ja descrito na literatura nacional e
internacional(®12-14),

O fato de que aproximadamente metade dos participantes ja ter investigado
suspeitas de IDP em sua pratica clinica indica que o reconhecimento dos sinais ndo se
traduz, necessariamente, em conduta diagndstica efetiva. Na literatura, a acuracia dos
dez sinais tradicionais de alerta tem sido questionada, especialmente em criancas e
adultos jovens, devido a sua utilidade limitada. Nesse contexto, foi proposta uma lista
estendida de 14 sinais, que incorpora manifestacdes ndo infecciosas, como alteragées
hemato-oncoldgicas e autoimunes, as quais demonstram maior valor preditivo para
erros inatos da imunidade e sdo atualmente reconhecidas como manifestacdes
importantes, muitas vezes iniciais, podendo preceder infeccdes graves(®1516),

Apds a aplicagdo do questionario, mais da metade dos médicos relatou ter se
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lembrado de pelo menos um paciente com suspeita retrospectiva de IDP. Esse achado
é particularmente relevante, pois demonstra que o simples estimulo a reflexdo clinica,
por meio da apresentacao de critérios diagndsticos, pode ativar a memdria do
profissional e levar a reavaliacdo de casos previamente nao reconhecidos. Reforcando,
portanto, o potencial de intervengdes educativas simples como ferramenta para
aumentar a suspeicao clinica e reduzir atrasos diagndsticos.

No presente estudo, menos de 25% dos médicos reconheceram linfoma,
bronquiectasia ou poliendocrinopatia como possiveis manifestagdes de IDP. Enquanto
condicdes infecciosas classicas, como pneumonias recorrentes e infec¢Oes
oportunistas, foram amplamente identificadas, manifestacbes nao infecciosas e
apresentacdes atipicas e alteracGes neonatais foram pouco associadas. Esse padrao
sugere uma compreensao ainda restrita das IDPs, predominantemente centrada em
infeccdes, o que pode contribuir para o subdiagndstico, especialmente em pacientes
com fendtipos ndo classicos!17:18),

Observou-se ainda que médicos com maior tempo de formacgao, atuagdo na area
clinica e que realizaram atualizacdo apdés a graduacdo apresentaram maior
probabilidade de conhecer os sinais de alerta. Esses achados reforcam que a
experiéncia clinica e a educa¢dao continuada desempenham papel fundamental no
aprimoramento do conhecimento sobre as IDPs. A detec¢do precoce dessas condicdes,
também denominadas erros inatos da imunidade (IEl), depende diretamente da
capacidade do médico em reconhecer precocemente esses sinais. Nesse sentido,
estudos tém demonstrado que programas educacionais e estratégias de educacao
continuada contribuem significativamente para melhorar esse reconhecimento,
inclusive entre profissionais com maior tempo de formag¢ao, ampliando a suspeicao
clinica e favorecendo o diagndstico oportuno. A literatura mostra que intervencdes
educacionais sdo capazes de promover melhora consistente no desempenho dos
profissionais, com avan¢o no reconhecimento dos sinais de alerta e de sindromes
especificas!®. De forma complementar, modelos que associam capacitacio médica a
melhoria da infraestrutura diagndstica também demonstram impacto positivo na
identificacdo de <casos e no encaminhamento adequado para servicos
especializados™. Estudos envolvendo residentes e médicos de diferentes

especialidades demonstraram deficiéncias importantes no conhecimento dos sinais de
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alerta, reforgcando a necessidade de treinamento direcionado para aprimorar a
suspeita diagndstica e o encaminhamento(31%-21),

Quase metade dos médicos considerava que todos os pacientes com
imunodeficiéncias primarias (IDPs) sdo gravemente enfermos. Essa percepg¢ao, embora
compreensivel diante de formas cldssicas, como a imunodeficiéncia combinada grave
(SCID), frequentemente fatal nos primeiros anos de vida na auséncia de transplante de
células-tronco hematopoéticas (TCTH) ou outra terapia de reconstituicdo imune (28),
pode ser clinicamente problematica, por refor¢car uma visao restrita dessas condigdes.
A literatura demonstra que médicos tendem a associar as IDPs a quadros graves e
ameacadores a vida, o que, aliado a baixa familiaridade com apresentagdes atipicas,
contribui para o reconhecimento tardio de formas mais leves, de inicio tardio ou com
manifestacées nao infecciosas. Como consequéncia, condicdes como a deficiéncia
seletiva de IgA podem ser subvalorizadas, apesar de também exigirem
acompanhamento adequado devido ao risco de infec¢des recorrentes e complicacdes
autoimunes??),

Esse entendimento limitado contraria a expansdao recente do conhecimento
sobre os erros inatos da imunidade, cujo espectro clinico atualmente abrange desde
formas assintomaticas ou leves até apresentacdes graves na infancia®®. A prépria
terminologia “imunodeficiéncia primaria” pode induzir a percepcdao de uma doenca
necessariamente grave e incuravel, o que pode retardar a investigacao diagndstica em
pacientes com quadros mais indolentes™®. Embora a maioria dos participantes n3o
tenha considerado todas as IDPs como graves, a propor¢ao ainda expressiva de
profissionais com essa percepcao reforca a necessidade de ampliar o entendimento
sobre a heterogeneidade clinica dessas doencas, representando um importante
desafio educacional(®®).

Felizmente, a maioria dos médicos demonstrou conhecer os riscos da
administracdo de vacinas de microrganismos vivos em pacientes com IDP. Esse é um
dado relevante do ponto de vista de seguranca do paciente, considerando que a
vacinacao inadvertida com BCG, rotavirus ou triplice viral pode levar a complicacdes
graves, incluindo BCGose disseminada ou doenca associada a vacina‘®%3%),

As barreiras relatadas pelos participantes, especialmente a dificuldade de

encaminhamento para especialistas, os custos de exames e a limitacdo no

Perisdicos Brasil. Pesquisa Cientifica
Volume 5, Issue 2 (2026), Page 1502-1521.



(fpePC)

[")\_/;? 1

CONHECIMENTO, PRATICAS E FATORES ASSOCIADOS AO RECONHECIMENTO DAS
IMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS ENTRE MEDICOS
Silva et. al.

conhecimento de investigacdao laboratorial, refletem desafios estruturais ja descritos
em servicos de atencdo basica de paises de baixa e média renda‘®*?. No Brasil, a oferta
de servicos de alta complexidade é muito concentrada em grandes centros, com
grandes distancias percorridas por pacientes para acesso a tratamento especializado,
como visto na oncologia®®. Esse padrdo tende a se repetir para centros de referéncia
em imunologia clinica e IDP.

Do ponto de vista clinico, o atraso no diagndstico das IDPs estd associado a
desfechos adversos, incluindo infecgdes graves, complicagdes cronicas e aumento da
mortalidade. Em adultos, IDP subdiagnosticadas ou diagnosticadas tardiamente
cursam com morbidade significativa por infec¢des recorrentes, autoimunidade e
malignidade, e a importancia do reconhecimento precoce é enfatizada para reduzir
complica¢des e melhorar qualidade de vida. Em SCID na América Latina, o diagndstico
usualmente sé ocorre apds infecgdes graves e complicagbes, com muitos ébitos por
infec¢cBes severas antes de tratamento definitivo®4-3®), Tais fatores reforcam que o
atraso diagndstico ndao depende exclusivamente do conhecimento médico individual,
mas também de limita¢des sistémicas que dificultam o acesso a servicos especializados
e exames diagndsticos. Diante disto, a identificacdo precoce das IDPs representa um
fator determinante para o prognéstico, especialmente SCID e outras formas graves,
pois muda de forma decisiva o curso da doenca, diminuindo infec¢des, sequelas
irreversiveis e mortalidade, permitindo terapias mais eficazes e custo-efetivas®7-38),

Entre as limitacdes do estudo, destacam-se o delineamento transversal, que nao
permite estabelecer relagdes causais, e a possibilidade de viés de memodria e de
resposta. Além disso, a amostra restrita a uma regido especifica pode limitar a
generalizacdo dos resultados. Por outro lado, o estudo apresenta relevancia ao
abordar uma tematica ainda pouco explorada no contexto brasileiro, especialmente

no que se refere ao conhecimento médico em diferentes niveis de atencao.

5 CONCLUSAO

Os resultados demonstram que, embora a maioria dos médicos apresente
conhecimento tedrico sobre imunodeficiéncias primarias, persistem desafios

importantes na aplicacao pratica, especialmente na investigacdo diagndstica. Fatores
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como maior tempo de formacgao, atuagao na area clinica, atualizagdo apds a graduacgao
e conhecimento sobre a tratabilidade das doengas mostraram-se associados a melhor
reconhecimento dos sinais de alerta. Além disso, barreiras estruturais e limitagdes na
formacdo médica contribuem para o atraso diagndstico. Esses achados reforcam a
necessidade de estratégias educacionais continuas e intervengbes sistémicas para

aprimorar o reconhecimento precoce e o manejo das imunodeficiéncias primdrias.
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