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Resumo
Imunodeficiéncias primarias sdo um grupo de doengas que afetam o sistema

imune com alta morbidade e mortalidade e o diagndstico precoce pode melhorar a
qualidade de vida a longo prazo e diminuir a deterioracdo do sistema imune. Este
trabalho se destinou a elaborar e validar instrumentos para avaliar as condi¢gdes do
acesso ao diagnéstico das imunodeficiéncias primarias. Dois questionarios foram
elaborados, o primeiro sobre as condigbes do servico especializado e o segundo
sobre os dados dos pacientes atendidos. Apods a validagao por nove especialistas, foi
realizado pré-teste em um servico especializado na cidade do Rio de Janeiro. Os
questionarios de avaliacdo, apds adequacdo baseada nas recomendacdes dos
especialistas e aplicacao se tornaram instrumentos que podem retratar as condi¢cbes
atuais dos servicos e da populacdo atendida. A avaliagdo mostrou que o servigo
especializado tem potencial para se tornar centro de referéncia em imunodeficiéncia,
porém se encontra com dificuldades no que tange a capacidade laboratorial para
exames de maior complexidade. As sugestdes dadas pelos médicos para melhorar
os problemas foram: um maior investimento nos laboratérios, maior divulgagao das
imunodeficiéncias primarias junto a comunidade médica e ao publico em geral e
melhoria na formacdo de rede para intercambio de conhecimento e de servigos. A
analise dos dados dos prontuarios dos pacientes mostrou que ha um alto predominio
de inicio dos sintomas de IDP no primeiro ano de vida. Pneumonia de repeticdo é o
sinal de alerta mais frequente, e ha um atraso médio no diagndstico em torno de 5
anos. Internagdes anteriores foram encontradas em mais de 70% dos casos, Estes
dados indicam que a populacido atendida tem caracteristicas semelhantes a
retratada por estudos realizados em outros paises, e revelam um atraso de
diagndstico com caracteristicas similares descritas em paises mais desenvolvidos na
década de 90, reforcando a idéia de que a infra-estrutura existente e as
competéncias ja instaladas sdo adequadas para atender a esta demanda, e que o
atendimento podera ser grandemente melhorado através de investimentos dirigidos
para a tecnologia diagnostica, em politicas de saude publica para capacitar melhor

0s servicos e facilitar o acesso ao diagnostico.



Abstract

Primary immunodeficiencies are a group of diseases that affect the immune system
with high morbity and mortality and the undiagnosed or poorly treated have a
devastating effect on the lives of patients and their families and place significant
strain on health care systems. This study has the aim to prepare and validate
instruments which can assess the primary immunodeficiencies diagnosis conditions
in the specialized services, focused the services that attended patients and the
difficulties to access the diagnosis. Two questionnaires were designed and they were
validated by a panel of 9 specialists. Afterwards there was a pre test which was
performed in a specialized service. The main source of information was physicians
and patient’s files. After the recommendations of the specialists and the pre test, the
instruments were adapted resulting in questionnaires which can portrait the present
conditions of services and the analyzed patients. The evaluation of the specialty
service showed that it have the potential to become reference centers for primary
immune deficiencies, but currently face a number of problems, especially a lack of
laboratory infrastructure for advanced diagnostic tests. Suggestions to improve this
situation include a larger investment in laboratories, more intensive education of the
medical personnel and the public at large concerning primary immune deficiencies,
and the creation of networks to exchange information and services. The patient
records data analysis showed that the symptoms of primary immune deficiency
disease predominantly appear during the first year of life. Recurring pneumonias are
the most frequent warning sign. Previous hospitalizations are found in more then 70%
of patients. The average delay in diagnosing a primary immune deficiency disease
after the first symptoms was about 5 years. These data show that the patients have
similar characteristics to the ones carried out in other countries and also it shows a
diagnosis delay similar to the ones described for the same services in industrialized
countries. Therefore reinforcing the idea that the existing infrastructure is adequate to
meet the demand, and that investments focused in improving the Ilaboratory
infrastructure will have a major impact on the quality of the care provided. Public
health strategies must be encouraged to increase the access to diagnosis.
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I - INTRODUGAO

O presente trabalho consiste em uma dissertacdo de Mestrado a ser
apresentada para obtencgao do titulo de Mestre em Ciéncias.

Contém referencial tedrico que abrange os temas imunodeficiéncias primarias,
servigos de saude e construgdo de novos instrumentos de coleta de dados. Segue-
se justificativa, objetivos, metodologia e resultados.

Seguem-se as consideragdes finais contendo a discussado e recomendagdes
para o desenvolvimento da pesquisa e do tema imunodeficiéncias primarias.

Apo6s o fechamento deste ultimo capitulo, seguem os elementos pos-textuais:

referéncias bibliograficas e apéndices.
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Il - Referencial Teodrico

2.1) Imunodeficiéncias primarias

2.1.1) Definicao

Imunodeficiéncias primarias (IDP) sdo doencas hereditarias da fungéo sistema
imune que predispdem pacientes afetados ao aumento da frequéncia e da gravidade
de infecgbes e ao descontrole imunoldgico, que pode também se manifestar na
forma de doencgas auto-imunes e malignas. As IDP apresentam muitas similaridades
entre si, mas se diferenciam claramente das imunodeficiéncias secundarias que
podem ocorrer apos infec¢cado por virus (por exemplo, HIV, imunossupressédo para
prevencgao de rejeicao, transplante de 6rgaos, durante tratamento de doencgas auto-
imunes ou em associagdo com a quimioterapia no cancer (Bonilla et al, 2005).

Mais de 100 diferentes tipos de IDP ja foram diagnosticados, relacionados a
imunidade celular, humoral, os fagécitos ou o sistema complemento.

E estimado que aproximadamente 50-60% das IDP envolvam a imunidade
humoral, 10-15% a imunidade celular, 15-20% os defeitos de fagocitos e 1-3% o
sistema complemento (Tangsinmankong et al, 2001).

Uma variedade de defeitos no desenvolvimento do sitema imune pode levar a
diferentes tipos de IDP. Eles levam a sucetibilidade a diversos tipos de germes com
variadas formas de apresentagdo. Podem ocorrer em adolescentes e adultos assim
como em bebés e criangas. Imunodeficiéncias hereditarias graves podem se
manifestar logo ao nascer ou no primeiro ano de vida. Outras de menor gravidade
podem ndo se manifestar até a segunda ou terceira década de vida. E existem IDP

que nunca produzem sintomas (NIH, 2006).
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2.1.2) Incidéncia e prevaléncia das IDP

Aproximadamente 100 (cem) tipos diferentes de IDP ja foram descritas, porém
um numero inferior a 20 delas s&o responsaveis por mais de 90% dos casos. de
morbidade (Costabile, 2006).

A real frequencia na populagao geral n&o é conhecida, nem isoladamente nem
agregada, mas algumas estimativas foram relatadas. Determinados paises
desenvolveram registros para coletar informacéo a respeito dos casos das IDP. A
prevaléncia minima foi estimada usando dados destes registros. Pelo menos cinco
fatores fazem com estes registros informem dados de pravaléncia subestimados:

1) falta de reconhecimento clinico; 2) falata de registro; 3) superestimacéo
determinados cestros de referéncia; 4) falta de uma definigdo padronizada de casos
e 5) morte antes do registro (Lindegren, 2004).

Diversos estudos de prevaléncia ja foram realizados, porém ha uma grande
variagao entre os numeros apresentados devido ao fato de serem realizados em
determinados servigos especializados em algum tipo de patologia, realizados em
hospitais ou regides especificas, ou com numero insuficiente de pacientes. O numero
de prevaléncia mais citado € o geral de 1: 10.000 nascidos (Stihem, 2004).

Em 1997, foi realizado estudo na Australia que mostrou uma prevaléncia geral
das IDP de 2,1: 100.000 e neste mesmo ano, na Espanha um importante estudo foi
realizado apds a organizagdo do sistema nacional de registro, e mostrou uma
prevaléncia geral de 10,4: 100.000.

Os paises ou continentes, com programas de divulgacgéo e registro das IDP,
além da crescente descoberta de novas doencas, vem mostrando um grande

aumento na prevaléncia, como mostra o estudo realizado na Uni&do Européia em
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2006, que revelou estar entre 1:250 e 1:500. No entanto, sdo consideradas doencgas
raras pela maioria da comunidade médica (EUPID, 2006).

Na realidade, algumas IDP sejam talvez mais prevalentes do que doencgas
consideradas comuns, tais como a Diabetes tipo 1, hemofilia ou a esclerose multipla
(EUPID, 2006)

Em 1995, o IDF (Immune Deficiency Foundation) conduziu um estudo
transversal em escala nacional para os Estados Unidos, com a participagado de
aproximadamente 17.000 imunologistas e professores de faculdades médicas para
estimar os custos associados as IDP. Este estudo incluiu a descricdo das
caracteristicas das pessoas com estas doencas, identificando problemas
relacionados com o0 acesso ao tratamento. Aproximadamente 1.500 médicos
relataram cuidar de 21.000 pacientes com IDP (Schulman et al, 1997).

Ndo ha estimativas adequadas de prevaléncia no Brasil. Tal pode ser
demonstrado pelos graficos de estimativa da prevaléncia por regido do pais,
apresentado na ultima reunido latino-americana do grupo de estudo em IDP. O
subregistro pode explicar tanto as baixas estimativas como as grandes diferencas
entre as regides do pais, conforme mostrado na figura 1 (BRAGID, 2004)

Todavia, o conhecimento sobre IDP e seu diagndstico e tratamento esta ainda
fragmentario em muitos paises. Médicos e autoridades de saude séo frequentemente
pouco informados sobre as apresentagdes clinicas, diagnéstico, importéncia e o

impacto na saude destas doengas.

Fatores geograficos deverédo ser considerados nos estudos de incidéncia, ja
que variam fortemente ao redor do mundo e as suspeitas de IDP necessitam se

ajustar as circunstancias locais (Sewell, 2006).



Figura 1 — Frequéncia de IDP segundo a regido — Brasil - 2004
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Fonte: http://www.imunopediatria.org.br/download/lagid 2004.ppt
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2.1.3) Defesas imunes e a crianga com infec¢cdes de repetigao

As barreiras iniciais contra as infecgdes sdo a pele, as membranas mucosas e
as substancias secretadas como a saliva, muco ou enzimas digestivas. Quando
agentes infecciosos penetram nessas barreiras, outras defesas nao especificas,
como citocinas, fagocitos, linfécitos envolvidos na imunidade natural (natural killer —
NK e outros) e o sistema complemento s&o acionados. Estes mecanismos, junto com
0s mecanismos imunoldgicos especificos, dependentes de anticorpos e linfocitos,
constituem o sistema imune. A complexa interacado entre fatores e células forma a
defesa inicial inata ndo especifica, e, subsequentemente, informa a defesa adquirida
para a resisténcia a infecgdes (Lindegren et al, 2004).

Os imunologistas estdo sempre investigando os fatores de risco para as
infecgbes de repetigcao, entre cujas causas encontram-se as IDP, que podem afetar
qualquer parte deste complexo sistema, levando a dificuldades de defesa contra
microorganismos como bactérias, virus, fungos e protozoarios.

Nos servigos do sistema de saude britanico foi verificado que a relagao entre o
numero de pacientes com infecgdes recorrentes, que tém indicagbes de investigacéo
de imunodeficiéncia, e o numero daqueles que resultam em diagnostico positivo € de

10:1(Gill, 2002).
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Num contexto geral, é importante saber que criangas com o sistema imune
normal tém em média de 6 a 8 infec¢des respiratorias de grau leve, especialmente
infeccdes de vias aéreas superiores, por ano, nos primeiros 10 anos de vida e mais
de 6 episodios de otites e 2 de gastrenterite po ano nos primeiros 2 a 3 anos de vida.
Criancas pequenas, com alta exposi¢cdo a viroses comunitarias, ou com irmaos que
frequentam escola podem exceder estas médias por 1 a 2 anos. Criangas saudaveis
geralmente combatem bem estas infec¢des (Puck, 1997).

Em contraste, criangcas com o sistema imune comprometido apresentam
infecgbes de formas recorrentes, atipicas, de maior gravidade ou que persistem por
tempo incomum. Estas infec¢bes normalmente ndo respondem efetivamente aos
tratamentos habituais Evidéncia da seriedade das infecgcbdes € a dificuldade em
ganhar peso e estatura ou ter um desenvolvimento normal sob outros aspectos.
Porém imunodeficiéncias sdo vistas também em criangcas com desenvolvimento
normal, e um alto indice de suspeicdo € necessario, particularmente no
reconhecimento de imunodeficiéncias latentes em criangas que foram supostamente
tratadas com antibioticos (Puck, 1997).

A imunidade da crianga comeca a se estabelecer independentemente dos 3
aos 6 meses de vida, quando o nivel de anticorpos maternos transplacentarios vai
diminuindo e, a partir desta fase, muitos sintomas relacionados a imunodeficiéncia

podem se iniciar (Figura 2).
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Figura 2 — Niveis de imunoglobulinas
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séricas do aduito delgG
lgGmetema
trasnsfericas l novas IgM

100 -

Concepgio 6 -3 nsc3 6 912 3 45 adito
meses ancs

Traduzido de: http://people.uncw.edu/steinkrausg/documents/ IMMUNITYMEDIATEDBYB
LYMPHOCYTESAND ANTIBODIES.ppt#445,41,Slide 41.

Especialistas estimam que metade das criangcas que procuram meédicos com
histéria de infeccdes de repeticdo sdo normais. Dos outros 50% dos casos, 30%
devem ter alergia, 10% devem ter outras doencgas sérias e os 10% devem sofrer de

IDP (Grumach et al, 1997).

2.1.4) Genética e Imunodeficiéncias

As IDP sdo um grupo heterogéneo de defeitos hereditarios, resultando em
anormalidades do sistema imune. Variam desde defeitos exclusivamente humorais
como a agamaglobulinemia ligada ao cromossoma X (XLA) ou a deficiéncia seletiva
de IgA, até as imunodeficiéncias combinadas severas (SCID), nas quais podem ser
encontrados defeitos nas células B, T ou na fungcdo das células Natural Killer - NK

(Gaspar & Gilmour, 2001).
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As IDP s&o um grupo constituido principalmente de desordens monogénicas
do sistema imune. O termo “primaria” denota a natureza genética dos defeitos,
diferenciando-os de secundario, ou adquirido, como as imunodeficiéncias causadas
pela subnutricdo, pela infec¢do (como, por exemplo, infecgdo humana do virus da
imunodeficiéncia HIV), pela quimioterapia, ou por outros agentes externos.

(Lindegren et al, 2004)

Os genes responsaveis por muitas destas doengas tém sido identificados e os
recentes avangos nos procedimentos diagndésticos tém ajudado no reconhecimento

precoce, levando ao tratamento adequado (Costabile et al, 2006).

A patogénese das IDP varia em fungcdo dos defeitos genéticos que podem
resultar na deficiéncia de uma enzima, ou de um componente estrutural, importantes
para o desenvolvimento do sistema imune, ou ainda em um defeito de
desenvolvimento de um estagio especifico do sistema imune, ou na auséncia de uma
proteina funcionalmente importante. Como em todas as alteragdbes de um unico
gene, as IDP tanto podem ser ligadas ao X como autossdémicas, com padroes
dominantes ou recessivos de heranga, e ser ligados a transmissdo de alelos ja
presentes na populagédo, ou de mutagdes novas; outros podem ter modalidades mais
complexas de heranga ainda ndo compreendidas. Aproximadamente 80% de
pessoas afetadas tém idade inferior a 20 anos e por serem frequentes os padrdes de
heranca ligada ao X, 70% dos casos ocorrem preferencialmente em meninos.

(Lindegren et al, 2004).
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2.1.5) Classificagao das IDP

Conforme novas IDP v&o sendo descobertas através da genética e de
técnicas laboratoriais avancadas, novas classificagées vao sendo realizadas.

Em 1970, a Organizagdo Mundial de Saude convocou um comité com a tarefa
de classificar e definir as IDP. Neste primeiro encontro, foram identificadas e
classificadas 14 diferentes entidades. Nos anos subseqlentes, com encontros
trienais e, mais recentemente, bienais, este grupo chegou a ultima versdo onde

foram classificados mais de 100 tipos de IDP (Notarangelo et al, 2006).

A classificacdo geral das IDP é dividida atualmente em 8 grandes grupos
(Quadro 1):
Quadro 1 - Classificacdo das imunodeficiéncias primarias

Imunodeficiéncias combinadas de células T e B

Deficiéncias predominantes de anticorpos

Outras sindromes de imunodeficiéncias bem definidas

Doencgas da desregulagédo imune

Defeitos congénitos de fagécitos (no numero, fungédo ou ambos)
Defeitos da imunidade inata

Doencas autoinflamatodrias

Deficiéncias de complemento
Fonte: Notarangelo et al, 2006.
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2.1.6) Quadro Clinico

IDP sdo defeitos hereditarios do sistema imune que predispdem individuos
afetados a um aumento na frequencia ou gravidade de infecgbes e/ou a
desregulagdo imune com apresentacdo de doengas auto imunes ou malignas
(Bonilla,2005).

Na avaliagdo da imunodeficiéncia, € fundamental que, sempre que possivel,
sejam documentados cuidadosamente o foco das infecgbes, os microrganismos
envolvidos e a resposta ao tratamento. Isto é necessario, entre outras coisas, para
distinguir infecgdes virais de bacterianas. Algumas outras condigbes devem ser
pensadas como predisponentes as infecgdes, como defeitos anatémicos, alergias e
disturbios metabdlicos (Bonilla et al., 2005).

Os padrées de apresentagdo dos orgaos afetados e as caracteristicas dos
patdogenos envolvidos variam conforme o tipo de defeito imune (ver quadro 2,
adiante).

A avaliacdo das criangas com suspeita de IDP comeca através da histdria clinica
médica. Frequéncia, duragcdo, e complicacdes das infecgdes e a resposta aos

tratamentos sdo dados fundamentais (Quadro 2).



Quadro 2 - Apresentagoes caracteristicas das Imunodeficiéncias

Caracteristica

células T

Defeito predominante de Defeito predominante de

células B

Defeito de granulécitos
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Defeito de complemento

Idade de
aparecimento de
infecgoes

Patégenos
especificos
envolvidos

Orgios afetados

Caracteristicas
especiais

Inicio precoce, 2-6 meses
de idade

Bactéria: micobactéria
Virus:CMV,EBV,
varicela, enterovirus
Fungos ou parasitas:
Candida, infecgdes
oportunistas, P carinii

Déficit de crescimento,
diarréia protraida,
candidiase muco-cutanea
extensa

Doenga enxerto versus
hospedeiro causada por
transfusdo materna ou
sangue n&o irradiado,
disseminagéo pos-
vacinagao por BCG ou
polio virus, tetania
hipocalcemica da
|infancia**

Aparecimento ap6s diminuigéo
dos anticorpos maternos,
normalmente apds 5-7 meses
de idade, na infancia tardia ou
em adultos

Bactérias: Estreptococos,
estafilococos, Haemophilus,
Campylobacter

Virus: Enterovirus™®

Fungos e parasitas: Giardia,
criptosporidia

Infecgbes sinupulmonares
recorrentes, sintomas GE
cronicos, ma-absorgao,
artrites, meningoencefalites
por enterovirus

Auto imunidade, malignidade
linforeticular, paralisia pos-
vacinagao com polio

Inicio precoce

Bactérias: estafilococos,
Pseudomonas, Serratia,
Klebisiella

Fungos e parasitas:
Candida, Nocardia,
Aspergillus

Pele: dermatites, impetigo,
celulites

Linfonodos: adenite
supurativa

Cavidade oral: periodontites,
ulceras orais, abscessos,
osteomielite

Atraso na queda do coto
umbilical, ma cicatrizagao de
ferimentos

Inicio em qualquer idade

Bactéria: Neisseria,
Escherichia coli

Infecgdes:

meningites,
artrites,septicemia, infecgdes
sinupulmonares recorrentes

Doengas reumaticas: LES,
vasculites,
dermatomiosites,
esclerodermia,
glomerulonefrite,
angioedema

*Agamaglobulinemia ligada ao X; **Sindrome de Di George; CMV= citomegalovirus; EBV= Epstein-Barr virus;
BCG= bacilo Calmette-Guérin; LES= lupus eritematoso sistémico

Fonte:Woroniecka M et al, 2000

Uma historia familiar detalhada pode ser fundamental para se diagnosticar uma
imunodeficiéncia. Muitas IDP s&o ligadas ao X, portanto a histéria de meninos na
familia materna que apresentam infeccdes de repeticdo, ou morte na infancia por
infecgdo grave, pode alertar ao médico sobre a possibilidade de ser uma IDP ligada
ao X. A presencga de historia familiar de auto-imunidade pode acontecer nos casos

de imunodeficiéncia comum variavel (CVID) ou deficiéncia de IgA.
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A histéria vacinal da criangca, com informagdes sobre reacdes adversas as
vacinas com virus vivos, é fundamental. Paralisia apds vacinagdo com polio virus
pode ocorrer em pacientes com deficiéncia de células B ou em imunodeficiéncias
combinadas. Pacientes que apresentaram reagao do tipo enxerto versus hospedeiro
apos transfusdo de sangue nao irradiado podem ser portadores de defeitos severos

dos Linfocitos T.

O exame fisico € fundamental para o diagnéstico das IDP. Estado geral do
paciente, desenvolvimento da crianga, presenga ou auséncia de 0Orgdos como
linfonodos e amigdalas, lesbes crbnicas de pele, anomalias sindromicas como

dismorfia, sdo fundamentais como achados de exame fisico.

A avaliagao do crescimento e desenvolvimento pode revelar sinais de desnutricao
(como sequela de imunodeficiéncia), crescimento desproporcional (nanismo com
membros curtos), baixa estatura (hipogamaglobulinemia ligada ao X com deficiéncia

de horménio de crescimento).

Tetania neonatal e anormalidades faciais podem sugerir Sindrome de Di George.
Anomalias musculo-esqueléticas podem indicar condi¢des graves congénitas e

hereditarias como Sindrome de Bloom ou displasia ectodérmica.

Manifestagbes cutédneas nas IDP incluem infecgdes por Monilia (defeitos de
células T), eczema grave (Wiscott-Aldrich e sindrome de Hiper-IgE), seborréia
generalizada (Sindrome de Owen e doenga de Leiner), petéquias (Wiscott-Aldrich e

Hiper IgM) entre outras (Smitt et al, 2005).
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2.1.7) Suspeita e confirmagao diagnéstica

Pelo exposto anteriormente algumas caracteristicas apresentadas pelos

pacientes devem conduzir o raciocinio clinico para um alto grau de suspei¢cédo da

presencga de IDP. Estas podem ser divididos em 7 grupos principais (1U1S,1997):

a)

b)

d)

Pertencer a familias sabidamente atingidas por IDP com padrdo de heranga
conhecido;

Possuir parentes que apresentem IDP possivel ou confirmada;

Apresentar sindromes ou outras doencas que se associam a IDP;
Apresentar déficit no desenvolvimento, com infecgdes persistentes incomuns
com baixa viruléncia ou agentes oportunistas, rashes incomuns ou diarréia
persistente;

Apresentar infecgdes recorrentes ou persistentes que nao respondem ao
tratamento antibidtico. Infecgcdes sinopulmonares recorrentes sado a
apresentagdo habitual. Pacientes com doenga pulmonar crénica devem ser
investigadas;

Apresentar infecgbes cutaneas recorrentes, abscessos, periodontites, ou

cicatrizacdo demorada;

g) Apresentar infecgdes recorrentes por Neisseria.
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Algumas organizagdes e agéncias tém feito esforcos no sentido de divulgagéo
através da educagcdo com campanhas de divulgacdo de sinais de alerta para
profissionais de saude, educadores, familiares_e pacientes. Como exemplo, o Jeffrey
Modell Foundation, fundacido americana de apoio a pacientes e familias com IDP,
apoiada pelo CDC (Centers for Diseases Control) e pela Cruz Vermelha Americana,
elaborou um conjunto de 10 sinais de alarme para suspeita de IDP, com o obijetivo
de divulgacao e estimular o diagnostico precoce (Jeffrey Modell Foundation, 2006)
(Figura 3).

Figura 3 — 10 sinais de alerta - Jeffrey Modell Foundation

- - abcessos recommentes
1 8 ou mais ohites em 1 profundos ou de 6rgaos
2 ou mais sinuszites graves candidiase oral ou cutanra
em 1 ano g persistente apos 1 ano de
idade

uszo de antibidtico por 2 ou mais | [necessidade de
M meses com pouca eficicia antibioticoterapia venoza para

tratar infeccioes

2 ou maiz pneumonias em 1 2 ou mais infeccdes graves
4 B
crianga com dificuldade de hiztaria familiar de IDP
ganho de peso

Fonte: traduzido de http://www.jmfworld.com

Em 2004, o Grupo Brasileiro de Imunodeficiéncias (BRAGID) fez uma
adaptacao destes sinais de alerta ao nosso meio e realizou uma distribuicdo ampla,
por mala direta, de um cartdo contendo os 10 sinais de alerta a pediatras de todo o
Brasil.

Estes 10 sinais de alerta para o diagnostico das IDP constituem uma indicagéo
para que os profissionais de saude possam pelo menos suspeitar desta doencga

(Nudelman et al, 1998)
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Estes sinais, adaptados para o nosso meio, sdo apresentados no quadro 3:

Quadro 3: 10 sinais de alerta para o diagnostico das imunodeficiéncias primarias.

1. Duas ou mais pneumonias no Gltimo ano

2. Quatro ou mais novas otites no ultimo ano

3. Estomatites de repeticao ou moniliase por mais de dois meses

4. Abscessos de repeticdao ou ectima

5. Um episddio de infeccao sistémica grave (meningite, osteoartrite,
septicemia)

6. Infeccoes intestinais de repeticao / diarréia cronica

7. Asma grave, doenca do colageno ou doenga auto-imune
8. Efeito adverso ao BCG e/ou infeccao por micobactéria
9. Fenoétipo clinico sugestivo de sindrome associada a
imunodeficiéncia

10. Histodria familiar de imunodeficiéncia

Fonte: www.imunopediatria.org.br

A recomendacao € de que dois ou mais sinais presentes sejam indicativos de se

investigar imunodeficiéncias primarias (BRAGID, 2006).

Ao se suspeitar de imunodeficiéncias primarias, exames complementares
devem ser realizados para se confirmar e classificar o tipo de doenca para

imediatamente partir para o tratamento.

2.1.8) Exames complementares

Para cada grupo de IDP, conforme o sistema afetado s&o indicados exames
complementares para investigacdo e diagnostico. Didaticamente sao indicados
exames de triagem ou iniciais e testes avancados conforme a IDP suspeita,

conforme quadro 4.



Quadro 4: Testes laboratoriais para avaliacdo das imunodeficiéncias

FUNCAO DE CELULAS B FUNCAO DE FAGOCITOS

Testes de triagem:

Contagem diferencial de células sanguineas
Morfologia e pigmentagao dos neutrdfilos

Testes de triagem:

Nivel de imunoglobulinas séricas
Titulos séricos de anticorpos especificos

Testes avangados:

Fungéo oxidase (diidrorodamina, nitoroblue
tetrazolium,,quimioluminescencia)

Citometria de fluxo para moléculas de adeséo
Quimiotaxia

Fagocitose

Ensaio enzimatico (mieloperoxidase, G6PDH)
Turnover de células brancas sanguineas
Morte bacteriana ou fungica

Biopsia de medulla 6ssea

Testes avangados:

Respostas de anticorpos a estimulos por
imunizacao

Citometria de fluxo para células B

Producéo in vitro de imunoglobulinas em
resposta a mitégenos

Producéo in vitro de imunoglobulinas em
resposta a anti-CD40 e citocinas

Resposta de anticorpos a imunizagéo com [J

X174
FUNGAO DE CELULAS T FUNGAO DO COMPLEMENTO
Testes de triagem: Testes de triagem:
Citometria de fluxo para celulas T especificas e CH50 (complemento hemolitico total)
células natural killer AH50 (atividade hemolitica da via alternativa)

Testes de hipersensibilidade cutanea tardia
Testes avangados:

Testes avangados: Nivel ou fungdo de componentes isolados do
Ensaio enzimatico (ADA, PNP) complemento

FISH para delegédo 22911 and 10p11 Atividade quimiotaxica dos produtos de divisdo
Resposta proliferativa in vitro a mitégenos e do complemento

antigenos

Citotoxidade de células natural killer

Producéo de citocinas em resposta estimulagao
por mitégenos ou antigenos

Expressdo de marcadores de superficie apos
estimulagédo de mitdégenos

GERAL
Testes avangados:
Métodos moleculares incluindo Southern, Northern and Western blots, PCR/SSCP, impresséo
digital de DNA e sequenciamento de nucleotideo

Abreviagdes: ADA, adenosina Deaminase; FISH, hibridizag&o fluorescente in situ; G6PDH, glicose-6-fosfato desidrogenase;
PCR, reacao em cadeia polimerase; PNP, purina nucleosideo forforilase; SSCP, polimorfismo conformacional de cadeia
simples de DNA.

Adaptado de Bonilla et al, 2005
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A avaliagdo da competéncia imunoldgica geralmente requer laboratorio
especializado e o custo financeiro € elevado. Em se tratando de pacientes
pediatricos, outro aspecto a ser considerado € a escolha de métodos passiveis
de serem executados com a menor quantidade possivel de sangue. Por estes
motivos, na suspeita de uma imunodeficiéncia, devem-se solicitar os exames
que vao dar mais informacdes de acordo com a historia clinica do paciente. Por
exemplo, infecgbes de repeticdo por bactérias extracelulares sugerem
deficiéncia predominantemente de anticorpos ou deficiéncia de proteinas do
sistema Complemento. Por outro lado, infecgbes por bactérias intracelulares e
germes oportunistas sugerem deficiéncia da imunidade celular. Nas
deficiéncias de fagécitos € comum histéria de abscessos de repeticdo tendo,

principalmente, o Staphilococcus aureus como agente etiologico.

O diagnéstico de algumas IDP pode ser afastado, com pequeno custo,
se forem utilizadas provas de triagem bem selecionadas. Um hemograma
completo é certamente um dos exames mais informativos e de maior relagéo
custo-beneficio. Estando a contagem de neutrofilos normal, pode-se afastar a
hipétese de neutropenias congénitas ou adquiridas e defeitos de adeséo
leucocitaria. Numero de linfécitos normal para idade exclui a imunodeficiéncia
grave combinada e defeitos graves de células T. Na sindrome de Wiskott-
Aldriclh, ha a presenca de plaquetopenia com presenca de microplaquetas. Na
suspeita de deficiéncia de anticorpos, as dosagens das imunoglobulinas

séricas (A, G, M) fornecem informacgdes uteis.
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O método mais barato, e ao mesmo tempo eficiente, para se avaliar a
resposta imune celular, é a realizagao de testes cutadneos de hipersensibilidade
tardia com o maior numero possivel de antigenos.. Desta forma, torna-se
altamente improvavel que um individuo adulto normal seja negativo a todos
estes antigenos por falta de contato prévio. Em se tratando de criangas,
entretanto, essa chance é muito elevada e, nesse caso, o teste com a
Candidina é o que tem maior probabilidade de dar resultado positivo. No Brasil,
devido a obrigatoriedade de vacinagao precoce com BCG, o teste com o PPD é
a melhor escolha. Se o teste for positivo, caracterizado por eritema e ndédulo
apos 24-48 horas, estarao praticamente afastadas as suspeitas de deficiéncias

graves de células T. (BRAGID, 2005).

2.1.9) Critérios diagnosticos

Os critérios diagnosticos séo recursos utilizados para estabelecer guias
simples, objetivos e claros que garantam aos médicos e cientistas que eles
estejam usando a mesma definigdo quando eles incluem pacientes em estudos
de pesquisa. Estes critérios podem também ajudar os médicos a fazer
diagnostico em pacientes com anormalidades do sistema imunoldgico.

Os critérios diagnosticos sdo divididos em 3 categorias: definitivo,
provavel e possivel. Para garantir a inclusdo de pacientes que tem variantes
polimdrficas nos genes associados com imunodeficiéncia e para especificar as
anormalidades clinicas e laboratoriais encontradas de forma mais consistente
numa doenga em particular, o paciente deve preencher totalmente os critérios

que sao caracteristicos da doencga.
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Pacientes com diagndstico definitivo sdo considerados como tendo uma
probabilidade de pelo menos 98% de manter o mesmo diagndstico ao longo
dos préximos 20 anos; pacientes com diagnostico provavel tém 85% de
probabilidade. Pacientes com diagnostico possivel sdo aqueles que tém
algumas, mas nao todas as caracteristicas clinicas ou laboratoriais de certa

doenca (Conley et al, 1999).

Como exemplo, podemos citar a IDP mais prevalente, a deficiéncia de
IgA. O diagnostico definitivo € dado em pacientes de ambos 0s sexos com mais
de 4 anos de idade, que apresentem nivel sérico de IgA menor do que 7mg/dL,
mas com niveis séricos de IgG e IgM normais e com outras causas de
hipogamaglobulinemia excluidas. Estes pacientes apresentam niveis normais
de anticorpo IgG em resposta a vacinagao.

O diagnodstico provavel para a mesma condicdo € dado quando o
paciente, com mais de 4 anos de idade, apresenta niveis de IgA pelo menos 2
desvios-padrao abaixo do normal para a idade. Possivel diagnéstico é quando
o0 paciente apresenta aumento de infecgcbes respiratorias altas, alergia e
doengas auto-imunes. Alguns pacientes com deficiéncia de IgA, no entanto,

sao assintomaticos.

O estudo no Reino Unido de Seymour e colaboradores (2005) verificou
que existe um atraso no diagnostico destas doengas, que pode ser devido ao
acesso limitado a recursos especializados. A adogdo de uma politica
governamental de divulgagdo das caracteristicas das IDP conduziu a melhoria
no acesso. a diminuicdo no tempo diagndstico e consequentemente ao

aumento do numero de casos registrados.
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2.1.10 Registro como sistema de informagcao

Dados sao as representacgdes escriturais como, por exemplo, nome, data
de nascimento ou diagnostico na ultima consulta e devem ser trabalhados para
se tornar uteis como geradores de indicadores sintéticos chamados de
informag&o. Os dados contidos nos cadastros dos pacientes sdo um conjunto
em que cada item é chamado de campo. O conjunto de campos e suas
variaveis numeéricas ou alfabéticas, referente a uma ocorréncia individual sdo
chamados de registro (Medronho, 2006).

Servigos de atendimento usualmente registram suas atividades. Para
cada atendimento deve haver um numero de matricula e a anotagcdo do
procedimento realizado. Para efeito das estatisticas de producdo de servigos
sdo totalizadas as consultas de primeira vez e subsequentes, os exames e
outros procedimentos. Dependendo do nivel de organizag&o do servigo, estas
informagdes dos pacientes estdo agregadas em prontuarios, que por sua vez
sdo0 armazenados em arquivos.

Para determinadas condicbes morbidas especificas, como por exemplo,
as anomalias congénitas, a fibrose cistica, a sindrome de imunodeficiéncia
adquirida, o cancer e etc, € também usual que os servigos de especializados
que atendem a estas condigdes fornecam dados para um cadastro destes
pacientes, onde seus nomes, enderecos, datas de nascimento, filiacdo, e
alguns outros atributos estdo registrados.

Os registros baseados em casos geralmente s&o projetados para

melhorar os cuidados com pacientes, mas podem ser uteis para estudar



35

doencas raras. Em 1992, a fundacdo americana de imunodeficiéncias primarias
(IDF) iniciou um registro de pacientes com CGD nos Estados Unidos. Cinco
anos mais tarde, expandiu o projeto para incluir outras sete desordens-
sindrome de hiper-lgM, XLA, CVID, WAS, SCID, LAD, e sindrome de
DiGeorge. Para o IDF os dados referentes a CGD apresentaram maior
confiabilidade que possibilitou o calculo da incidéncia minima estimada de CGD
de 1:200.000 nascidos vivos nos Estados Unidos,.

Alguns paises desenvolvidos vém trabalhando no aperfeicoamento de
sistemas de registros para que estes possam ser utilizados para estimar os
dados populacionais de incidéncia, de prevaléncia e das caracteristicas dos
diferentes tipos de IDP.

Tais dados sao utilizados como ferramentas para manter estudos
epidemiologicos, pesquisa e projetar novas experiéncias clinicas, com o
objetivo de reduzir a mortalidade, aumentar a sobrevida e melhorar a qualidade
de vida das pessoas com a doencga.

Estudos de incidéncia das IDP realizados a partir de casos registrados a
nivel nacional a partir de levantamentos em unidades hospitalares ou grupos

de centros de referéncia podem ser vistos no Quadro 5.
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Quadro 5 - Registros Nacionais de IDP.

Singapura Japéo Australia Suécia Italia Brasil Espanha
Periodo de tempo 1990-2000 1966-1975 1990-1994 1974-1979 1977-1987 1981-1996 1980-1995
Idade do grupo todos todos todos Ped. todos Ped. todos
Numero de casos 39 497 500 174 1214 166 1069
Incidéncia (por 100,000) 2.65 NR 2.82 8.4 NR Nr 1.04
Relagéo sexo M:F 1.4:1 2.52:1 1.8:1 2:1 NR 1.34:1 NR
Proporgéo (%)
Deficiéncia de anticorpos 41% 53% 71% 45% 75% 61% 71%
Defeitos combinados 10.3% 9% 5% 7% 5% 5% 7%
Associagdo com defeitos maiores 12.8% 19% 8% 13% 9% 10% 6%
Deficiéncia de fagécitos 15.47% 13% 3% 22% 7% 12% 5%
Outras IDP 17.9% 3% 2% 12% 2% 6% 4%
Deficiéncia de complemento 0% 1% 7% 1% 2% 6% 6%

Fonte: Lim DL et al.

Os registros destas doencas nos paises em desenvolvimento tém sido
prejudicados pela limitagao de recursos para diagnéstico e tratamento. Por esta
razao, em 1993, um grupo de imunologistas de quatro paises latino-americanos
(Argentina, Brasil, Chile e Coldmbia), formou o Grupo Latino-Americano de
Imunodeficiéncias (LAGID). para estudar a frequéncia das IDP nas diversas
regides da América Latina e para promover o conhecimento destas doencgas
pelos médicos generalistas e especialistas em alergia e imunologia. Entre os
seus objetivos estdo a inclusdo de novos paises latino-americanos e a criagéo
de um registro de IDP em cada pais participante. Para estimular e organizar o
registro de casos na América Latina, o LAGID (Grupo Latinoamericano de
Inmunodeficiencias Primarias), tem listados em sua pagina na rede mundial de

computadores (http://www.lagid.Ilsuhsc.edu) os seguintes objetivos norteadores:
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1- Conhecer a freqiiéncia de imunodeficiéncias diversas;

2- Comparar a frequéncia de diferentes IDP por regides e paises;

3- Conhecer o tempo que transcorre entre o comego dos sintomas e o
diagnéstico e medir se este tempo pode ser encurtado através da
difusao do conhecimento sobre IDP;

4- Criar consciéncia da importancia das IDP em médicos de atencao
primaria, educadores de ciéncias basicas e clinicas e autoridades
de saude que decidem como distribuir os recursos destinados ao
diagnéstico e tratamento de grupos diversos de doencas;

5- Promover a investigacdo sobre diversos aspectos das IPD
especificos que ndo seriam possiveis de se estabelecer em grupos
muito reduzidos de pacientes;

6- Divulgar os achados latino-americanos no campo das IDP para a
comunidade médica e imunoldgica internacional;

7- Facilitar a formagéo de grupos de apoio de pais e financiadores

Atualmente, sdo quatorze paises que fazem parte deste grupo e
realizam programas educacionais com encontros cientificos e troca de
informagdes baseados em seus registros de 3321 pacientes levantados até
2004. (Leiva et al, 2006).

O registro € usado também para coletar dados relacionados a historia
natural e ao curso clinico, incluindo a resposta ao tratamento. Um registro
mantido pela sociedade européia para as imunodeficiéncias (European Society
for Immunodeficiencies-ESID), organizagdo ndo governamental especialistas
que tem entre seus objetivos principais facilitar a troca de informagdes entre
médicos, enfermeiras, pesquisadores, pacientes e seus familiares sobre as IDP
e promover pesquisas sobre causas, mecanismos, e tratamentos destas
doencas. Grupo informal desde 1983, constituido formalmente como sociedade
em 1994, o ESID atualmente recebe dados de pacientes de 66 centros
especializados de 26 paises na Europa. Trabalha com programas educacionais

e organiza encontros cientificos anuais. Em janeiro de 2005 referiu que o

registro contém dados clinicos de mais de 10 000 pacientes de 26 paises e que
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a prevaléncia varia de 5 a 47 por um milhdo habitantes (EUROPID
presentation, 2005).

Em reunido mais recente admitiu a importancia e a dificuldade de manter
tais registros, além da necessidade de estudos de custo-efetividade das
terapias propostas (ESID, 2007)

Outras fontes da informacdo baseada em casos sao as bases de dados
online, com a identificacdo de mutagdes locus-especificas em casos de
imunodeficiéncias, estabelecidas pelo ESID e ampliadas por outros
investigadores. Estas bases de dados contém informagdes a respeito das
mutacdes especificas e de determinadas caracteristicas clinicas de pessoas
afetadas. A primeira base de dados na Internet de mutacdo numa
imunodeficiéncia, BTKbase, foi iniciada em 1995 para coletar a informacao
relacionada as mutagdes no gene de Bruton Kinase (BtK), que causam XLA. As
bases de dados relativas a mutagdes, locus-especificas e similares, foram
desenvolvidas desde entdo. Podem ser usadas para analisar os tipos de
mutacéo e sua distribuicdo nos exons e nos introns, incluindo sua posicdo em
dominios da proteina (Lindegren et al, 2004).

As bases de dados que contém a informacao clinica podem ser uteis
para avaliar relagdes genotipo-fendtipo e determinar a presenga de variantes
do gene nos membros assintomaticos da familia. Os dados dos registros das
doencas e das mutagcdes podem ser usados para estimar a incidéncia minima
de uma doenga, suas caracteristicas epidemioldgicas e definir uma escala de

caracteristicas clinicas em uma coorte de pacientes.
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Deve ser colocada a posicdo de um comité assessor do Centers of
Disease Control - CDC (Lindegren et al., 2004). Este documento ressalta que
embora cada um tenha suas aplicagdes, os registros atuais fornecem dados
incompletos da populagdo-base a respeito da carga de doenga provocada
pelas IDP. O crescimento continuo de registros de doengas e das mutagdes
baseia-se no envio de relatérios de casos pelos médicos, tendo como resultado
a superestimagcdo em determinados centros clinicos na coleta da amostras,
talvez por serem referéncia para alguns tipos de IDP e principalmente a
subestimagcdo em locais onde existe a dificuldade de se estabelecer o
diagnostico. Além disso, a falta de definicdes padronizadas de casos
impossibilita o calculo de taxas da populagcdo sadia destas fontes, por soé
relatarem os casos positivos sem referir dados populacionais. O valor das
bases de dados das mutagdes genéticas para a avaliagdo em saude publica é
limitado também pela raridade da confirmag&o laboratorial de diagnosticos de
IDP genéticas.

No Brasil, a exemplo de outros paises, os especialistas e 0s grupos
especialistas em imunodeficiéncias primarias comegam a se organizar através
do Grupo Brasileiro de Imunodeficiéncias Primarias (BRAGID), para identificar
os centros de de especialidade ou centros de referéncia por todo o pais. O
BRAGID formula objetivos de melhorar o conhecimento e o registro dos casos
de IDP. Apds iniciativas de divulgagcdo, o Brasil obteve um aumento no
diagndstico de novos casos, que pode ser observado pelo registro de casos
dos anos de 2000 a 2004 onde houve um aumento de 314 para 536 casos no
periodo. A regido sudeste €& responsavel por 70% do total dos casos

registrados no Brasil até 2004 (BRAGID, 2004).
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2.2) SERVIGOS DE SAUDE E DIAGNOSTICO DE IDP

Quando se busca orientar a organizacdo dos servigcos de saude pelo
principio da integralidade, busca-se ampliar as percepgdes das necessidades
dos grupos, e interrogar-se sobre as melhores formas de dar respostas a tais
necessidades. As necessidades de servigos assistenciais de uma populagao
nao se reduzem as necessidades de atendimento oportuno de seus
sofrimentos. Como também nao se reduzem as necessidades de informacdes e
de intervencdes potencialmente capazes de evitar um sofrimento futuro. As
necessidades ndo se reduzem aquelas apreensiveis por uma unica disciplina
como a epidemiologia, ou como a clinica. Novamente, o principio da

integralidade implica superar reducionismos (Mattos, 2006).

2.2.1) Avaliagao de servigos de saude.

Elementos fundamentais da pesquisa em servicos de saude incluem
avaliacdo da oferta de cuidados, expressa em termos de quantidade e
qualidade de recursos de estrutura, humanos e tecnolégicos; avalia-se também
a utilizagcédo e a cobertura da oferta, além do impacto desta sobre a saude das
populagdes (Santos, 2004).

A utilizacdo dos servicos de saude representa o centro do
funcionamento dos sistemas de saude. O conceito de uso compreende todo
contato direto (consultas médicas, hospitalizagdes) ou indireto (realizagdo de
exames preventivos e diagnosticos) com os servigos de saude. O processo de

utilizacdo dos servicos de saude € resultante da interacdo entre o
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comportamento do individuo que procura cuidados e o comportamento do

profissional que o conduz dentro do sistema de saude (Travassos et al, 2004).

2.2.2) Acessibilidade aos servigos de saude

O acesso aos servigos de saude € condigao fundamental para que se dé
0 uso apropriado dos recursos de saude. Ndo é somente a disponibilidade de
recursos que garante o acesso aos servicos de saude. Sdo também
importantes para a viabilizacdo do uso de servicos de saude por diferentes
grupos populacionais, a distancia, as barreiras geograficas, o tempo de
transporte, ou mesmo, o tempo gasto em salas de espera ou em filas, além da
disponibilidade de horarios (Medronho, 2006).

A influéncia de cada um dos fatores determinantes do uso dos servigos
de saude varia em funcéo do tipo de servigo - ambulatério, hospital, assisténcia
domiciliar - e da proposta assistencial - cuidados preventivos ou curativos ou de
reabilitagdo (Travassos et al, 2004).

Acessibilidade n&o se restringe apenas ao uso ou nédo de servigos de
saude, mas inclui a adequagao dos profissionais e dos recursos tecnoldgicos
utilizados as necessidades de saude dos pacientes (Travassos et al, 2004)..

No que se refere a assisténcia a saude dos individuos com IDP, os
fundamentos para que uma intervengdo em saude publica melhore o estado de
saude das pessoas com IDP incluem: a) a informagado da populagéo-base a
respeito da incidéncia, da prevaléncia e da historia natural das doencgas; b) a
acuracia de metodos diagnosticos; e c) a eficacia de intervengdes precoces.

Entretanto, ha caréncia da maioria destes dados. A heterogeneidade das
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doencgas e a compreensao limitada da relagdo entre o gendtipo e o fendtipo
prejudicam também os esforgos de intervengédo (Lindegren et al, 2004).

Os obstaculos adicionais incluem a dificuldade do diagndstico na
auséncia de um alto indice de suspeicdo, e a falta de conscientizagcédo entre
profissionais de saude e do publico, que impede o reconhecimento oportuno de
pessoas afetadas ao utilizar uma combinagdo da suspeita clinica e testes

diagnosticos (Lindegren et al, 2004).

A qualidade nos Servicos de Saude depende da busca continua da
melhoria dos processos de atendimento ao paciente, considerando a
seguranga do usuario e dos profissionais que trabalham no servigo, a
distribuicdo eficiente dos recursos materiais, financeiros e humanos, a redugéo
do desperdicio; a adequacédo dos procedimentos diagnosticos e terapéuticos,
afim de possibilitar o melhor resultado possivel em termos dos beneficios na
saude dos pacientes. Para tanto € necessaria a implementagcdo de agbes em
toda a organizagdo a fim de aumentar a eficiéncia e a efetividade das

atividades e dos processos (Rodrigues, 2004).

2.2.3) Avaliagao de servigo de saude e as IDP

O atraso no diagnostico leva a complicagdes evitaveis como as doengas
pulmonares irreversiveis (p.ex.bronquiectasia) e a alteracbes na qualidade de
vida dos pacientes e de suas familias. Este atraso no diagnéstico das IDP
embora mais evidente nos paises ou regides menos favorecidas, também pode

ocorrer em paises de primeiro mundo como Reino Unido ou Finlandia.
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Estudo realizado na Finlandia sobre um dos tipos de IDP, a
imunodeficiéncia comum variavel (CVID), mostra que existiam atrasos de
(tempo entre o inicio dos sintomas e o diagndstico) de 5 anos em 2/3 dos

pacientes e de 10 anos em 1/3 destes (Kainulainem et al, 2001).

No Reino Unido, um estudo sobre casos de deficiéncia de anticorpos
revelou um atraso médio de diagndstico, em torno de 6,2 anos no periodo de
1989 a 1995. Apds um programa governamental com distribuicdo de guia
nacional de orientacdo sobre diagnostico e reconhecimento das IDP em 1995,
foi feito novo estudo no periodo de 1996 a 2002, onde foi verificado que o
atraso no diagnostico havia diminuido e situava-se agora em torno de 3,5 anos

(Seymour et al, 2005).

Segundo Champi (2002), o conhecimento sobre quando se suspeitar de
IDP e que exames de triagem sdo necessarios e imprescindiveis no processo
de referéncia. Referir precocemente a centros especializados ou centros de

pesquisa pode tornar estas raras doengas menos ameacgadoras.

Alguns autores consideram que a avaliagdo da imunocompeténcia da
criangca é um procedimento dificil, incbmodo e agressivo por causa do grande
volume de sangue que deve ser colhido; entretanto, 90% dos casos de IDP
podem ser diagnosticados por um limitado numero de exames simples, cuja
disponibilidade €& existente em paises com técnicas e recursos restritos

(Grumach et al, 1997).

Para Chapel (1994), todos os pacientes com suspeita de IDP devem ser
encaminhados ao Imunologista para o diagnostico preciso e o

acompanhamento a longo prazo, em conjunto com o pediatra e/ou especialista
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apropriado. Estes autores consideram que a recente expansao de servigos de

imunologia clinica trouxe melhorias nos cuidados dos pacientes.

Um inquérito nacional realizado nos Estados Unidos (1997) revelou que
um significativo numero de pacientes s6 teve a confirmagdo diagndstica de
IDP, apods internagbes multiplas. Por conseguinte, o Immune Deficiency
Foundation, organizagdo nacional americana para pesquisa e educacgédo de
IDP, considera que o progndstico a longo prazo para muitos pacientes pode ser
melhorado pelo diagndstico precoce e acesso apropriado aos cuidados e ao

tratamento.

O exemplo citado de experiéncias inglesas no campo da avaliagdo e
organizagdo de servicos de saude especializados serve como modelo de
preocupagao com o acesso e a melhoria do diagndstico das IDP, para serem

aplicados em outros paises.

2.2.4) Acreditagao de servigos de saude

Os estudos comparativos de sistemas de saude de diferentes paises vem
sendo realizados no ambito da saude coletiva. Para Hortale (1999) a
compreensao da inter-relacdo entre os servigos de saude e o estado de saude
da populagcédo precede a discussdo de uma nova modelagem para a analise
comparada. Este trabalho ndo pretende proceder uma analise comparada
pretende apenas utilizar como modelo a proposta de organizagao assistencial

do sistema de saude inglés.
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Como forma de se avaliar um servico especializado em doencgas
especificas, no caso IDP, a utilizacdo de métodos criteriosos para se classificar
e avaliar o servico, a acreditacdo é uma ferramenta de avaliagdo bastante
abrangente.

Existem diversas metodologias e estratégias de se avaliar a qualidade
de servigcos de saude, porém a acreditacdo vem se tomando uma ferramenta
de avaliagdo com alto grau de importancia e vem sendo usada como forma de
avaliacdo de servicos de atendimento a pacientes com imunodeficiéncias
primarias no Reino Unido (UKPIN, 2006).

Acreditacdo é um processo que avalia e reconhece que uma instituicéo
de saude atende a padrdes predeterminados, desenvolvidos geralmente por
um consenso de especialistas em saude, publicados e periodicamente revistos.

No Brasil existem agéncias de acreditacdo e entre estas se destacam
duas organizagdes: a Comissao Brasileira de Acreditacdo (CBA), filiada a Joint
Comission International e a Organizagdo Nacional de Acreditacdo (ONA). Esta
ultima regulamentada pela Agéncia Nacional de Vigilancia na Saude (ANVISA),
orgao do Ministério da Saude. A ONA tem como objetivo geral buscar e
apreender, de forma abrangente, a realidade dos servigos vinculados ao
Sistema Unico de Salde - SUS, nas suas diferentes dimensdes e apresenta
como objetivos especificos os seguintes itens (ANVISA, 2007):

Incentivar a cultura avaliativa dos gestores para os servigos de saude.
Fomentar a cultura avaliativa nos servigcos de saude.

Ser instrumento de apoio a gestdo do SUS.

Produzir conhecimento qualitativo da rede de servigcos de saude.
Incorporar indicadores de producdo para avaliagdo de servigos de
saude.

Aferir a satisfacdo dos usuarios do SUS.

Conhecer as condicdes e relagdes de trabalho nos estabelecimentos de

saude.
» ldentificar oportunidades de melhoria.

VVVVYY

VYV VY
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Observar experiéncias de éxito.

Disponibilizar os resultados para conhecimento publico.

Verificar a eficiéncia, a eficacia e a efetividade das estruturas, processos
e resultados relacionados ao risco, ao acesso e a satisfacdo dos
usuarios frente aos servicos de saude.

Subsidiar o planejamento e a gestdo do Sistema de Saude.

Reordenar a execugao das agdes e servicos.

Redimensionar as necessidades da assisténcia.

Racionalizar os recursos e controlar os custos.

Melhorar a resolutividade do Sistema de Saude e a qualidade dos
Servigos.

Verificar a eficiéncia, a eficacia e a efetividade das estruturas, processos
e resultados relacionados ao risco, ao acesso e a satisfacdo dos
usuarios frente aos servicos de saude.

YV VYV

VVVVYY

A\

2.2.5) Organizagao de servigos especializados em imunologia clinica

O diagnostico de pacientes com imunodeficiéncia envolve frequentes e
cuidadosas analises de diversos testes imunoldgicos. A interpretacdo destes
testes requer experiéncia em imunologia clinica, o0 que € uma parte integral do
treinamento e pratica da especialidade. A avaliacdo destes pacientes deve ser
baseada num laboratério de imunopatologia equipado para realizar
investigagdes de anticorpos, fagocitos, fungdo do sistema complemento e da
imunidade celular (Gill,2002).

Como exemplo de organizacdo de rede assistencial de servigos
especializados, podemos citar o grupo inglés National Specialist Comissionary
Advisory Group (NSCAG) do Sistema de Saude da Inglaterra — National Health
System (NHS) que, em relagdo a imunodeficiéncia pediatrica, vem mantendo
credenciados para o acompanhamento de imunodeficiéncias complexas e
procedimentos como transplante de medula éssea, dois centros baseados no

Great Ormond Street Hospital e no Newcastle General Hospital. Para o
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restante das IDP estes centros funcionam como um servigo especializado.
Diversos outros hospitais estabeleceram especialistas em imunodeficiéncia
pediatrica e doengas infecciosas e o tratamento & dividido com imunologistas
especializados em adultos que eventualmente, tomam a si o tratamento
quando os pacientes atingem a idade adulta. Em centros pediatricos
especializados, onde ndo ha este especialista pediatrico, as criancas sao
tratadas, inicialmente, pelo pediatra, que é um generalista com interesse nesta
area ou que trabalhe em alguma area relacionada, como a medicina
respiratéria ou hematologia ou oncologia. Nestes casos, o imunologista local
que trata de adultos providencia o cuidado especializado em imunodeficiéncias,
mas o primeiro cuidado € de um pediatra (Bonini et al, 2006).

Atualmente, ha variacdo na execugcdo dos servicos clinicos e
laboratoriais. Centros de imunologia fora das areas metropolitanas séo
previamente denominados “regionais”. O centro regional serve a uma
populacao de 1 a 2 milhdes de habitantes e as redes centrais servemde 3 a5
milhées de habitantes. As relagdes hierarquicas e niveis de competéncia dos
diferentes servigos especializados no Sistema de Saude da Inglaterra estéo

explicitadas a seguir (Gill, 2002).

2.2.5.1 - Niveis de organizagao e exigéncias minimas:

Nivel I: O nivel | atende pacientes referidos pelos clinicos gerais ou
pediatras. Sao servigos oferecidos a nivel periférico em unidades de pacientes
externos com retaguarda de internagdo. Os servicos de alergologia e
imunologia devem atender pacientes com doencgas alérgicas ou imunoldgicas

que tem alta prevaléncia na populacao, fazer todos os testes necessarios para
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o diagndstico basico e indicar locais para encaminhamento para avaliagdes
diagndsticas adicionais. Devem suspeitar de todas as doengas alérgicas e
imunoldgicas, pedir e interpretar os resultados de todos os testes diagndsticos,
orientar o tratamento e garantir a continuidade da assisténcia pelos médicos
generalistas. O numero de unidades geograficas deve ser proporcional a
prevaléncia das doengas alérgicas e imunoldgicas. Todas as divisdes clinicas e
pediatricas dos hospitais periféricos devem ter um especialista em imunologia
para atuar como consultor para os pacientes ambulatoriais e internados. Todos
os recursos de diagndstico e terapéutica ndo fornecidos pelo hospital periférico
devem ser encaminhados a um centro definido como sendo nivel Il (Bonini et

al, 2006).

Nivel II: Nivel Il se refere a servicos de especialidade presentes em
hospitais centrais, com multiplas especialidades e capacidade laboratorial
centralizada. Todos os hospitais centrais devem dispor de servicos
especializados, funcionando em colaboragdo com outros servigos hospitalares,
oferecendo todas as opgdes de diagnostico e tratamento para pacientes com
doengas alérgicas e imunolégicas. O laboratério deve oferecer todos os
exames e testes necessarios para cada area de doengas alérgicas e

imunoldgicas (Bonini et al, 2006).
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Nivel Ill - Como adicional para o servigo oferecido a nivel Il, os servigos

de nivel lll devem:

> Ter um banco de dados de todos os servigcos especializados de nivel | e ll, com
documentacao das pessoas e servigos capacitados;

A\

Prover controle de qualidade dos servigos de nivel | e I;

A\

Constituir a fonte de dados epidemiolégicos das doengas alérgicas e
imunolégicas;

» Oferecer servicos de referéncia para técnicas especiais de tratamento néo
possiveis de serem realizados nos hospitais centrais. Fornecer ou coordenar
monitoramento ambiental da regiao;

» Dar alertas as autoridades locais sobre medidas ambientais a serem
realizadas, medicamentos e testes diagnosticos, politicas de reembolso e
treinamento em emergéncias de doencas alérgicas e imunoldgicas para
profissionais de saude;

» Coordenar pesquisas epidemiologicas, ensaios clinicos e vigilancia
farmacoldgica (Bonini et al, 2006).

Nivel IV:

Centros de exceléncia para doengas alérgicas e imunologicas devem
ser estabelecidos em nivel nacional em centros académicos ou hospitais de
pesquisa. Devem ter capacidade para pesquisa e coordenar a rede nacional

de centros regionais.

Professores de graduagao e pos-graduagéo, assim como todos os
médicos ligados a ensino sdo capacitados pelos centros de exceléncia e
devem oferecer uma sustentacdo consultiva para a politica nacional de
saude em assuntos especificos (prioridades na pesquisa e pratica médica,
politica de reembolso, etc.), assim como em ocasides emergenciais (AIDS,
SARS, bioterrorismo, etc.) (Bonini et al, 2006). Todos os centros de
exceléncia devem fazer parte de uma rede permanente visando formular um

guia de rotinas e parametros padrdes para os servigos especializados.
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O exemplo citado de experiéncias inglesas no campo da avaliagao e
organizacgao de servigos de saude especializados serviu como modelo para
a construgdo de um instrumento para conhecer e avaliar o acesso ao

diagndstico e as condigbes dos servigos especializados em IDP.
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2.3) Elaboracao e validagao de instrumentos

A informag&do se tornou um produto abundante na atualidade. Bastam
uns poucos cliques para se localizar quase qualquer dado sobre quase tudo.
No entanto, e pensando no contexto da saude no Brasil, a informagao precisa
ter algumas caracteristicas para ser util. Entre outras, representar claramente
uma populacdo, ser acurada, enfocar fendmeno relevante e se articular com
outras informacgdes. A geréncia de sistemas e servigos de saude, assim como o
planejamento de agbes e programas, sdo dependentes de informagdes
relevantes e de qualidade para sua execucao de forma eficiente. Essa
necessidade se da em todos os niveis, de forma que a disponibilidade de
informagdes nacionais é tdo importante quanto a de informacdes locais,
lembrando-se da grande descentralizagdo do nosso sistema publico de saude
(Barros, 2006).

Ao se planejar uma pesquisa que envolva servicos e dados de
pacientes, deve-se basear nos objetivos desta para se organizar as formas de
coleta de dados. A elaboracao de um questionario onde se possa colher dados
que reflitam exatamente as informacgdes sobre a pesquisa € o primeiro passo.
Apos elaborar o instrumento, este deve passar por um processo de validagao
de forma que seja aceito e melhorado e que se torne uma verdadeira e (util
ferramenta para se coletar dados que sejam analisados trazendo informacgdes

Uteis para a pesquisa.
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Segundo Reichenheim, as diferentes etapas da elaboragcdo de um novo

questionario sao:

explicitagdo dos conceitos a estudar e as respectivas dimensdes;

proposicao de itens que representem as dimensdes a estudar

- selegdo dos itens que comporao as primeiras edicdes do instrumento
(protétipo);

- discussao do sistema de escores/opg¢des de respostas;

- redagao das perguntas;

- pré-teste;

- avaliacido das caracteristicas psicométricas dos prototipos;

- selegao do instrumento final,

- estudos de corroboragao.

Os dados de uma pesquisa clinica sao coletados, em sua maioria, por
meio de questionarios e entrevistas, e a validacdo dos resultados depende da
qualidade destes instrumentos.

Existem dois tipos basicos de questdes com diferentes propédsitos:
questbes abertas e questbes fechadas. As questdes abertas sao utilizadas
quando objetivo €& permitir que o respondente utilize suas proprias palavras
para respondé-la. As questdes fechadas sdo mais comuns e formam a base
para a maioria das medigdes-padrao da pesquisa clinica. Este tipo de pergunta

oferece ao respondente um leque de respostas previamente selecionadas.



53

As vezes, é preciso medir uma caracteristica, mas ndo existem
questionario ou abordagem de entrevistas ja estabelecidas. Nesse caso, é
necessario criar novas questées ou desenvolver uma nova escala (Hulley,
2006).

Pesquisadores que estdo preparados para criar novos instrumentos de
pesquisa devem testar a robustez do construto e os vinculos tedricos as
mudanc¢as de método ou medidas (validagdo nomoldgica). Na criagdo de novos
instrumentos isto é altamente necessario (Boudreau, 2001).

Para se avaliar o estado atual do caminho SUSPEITA-
ENCAMINHAMENTO-ATENDIMENTO-DIAGNOSTICO, ha necessidade de
elaboragao de instrumento de coleta que possa avaliar todo este caminho, de
forma que com estes dados possam ser desenvolvidas politicas e estratégias

de intervencgao especificas.
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lll) Justificativa

As IDP predispdem os pacientes a infeccoes de repeticdo, ou a
infecgbes por germes ndo habituais ou de dificil tratamento. Em geral, obrigam
0s pacientes, em sua maioria criangas, a consultas repetidas, internagdes

prolongadas e uso frequente de medicamentos como antibibticos.

Uma das razdes da dificuldade de acesso ao diagndstico é atribuida a
falta de suspeita no momento adequado, levando a morbidade e mortalidade

gue poderiam ser evitadas.

As IDP sdo um grupo de doengas importantes por 3 razdes.
Primeiramente porque um alto indice de suspeita e diagnostico precoce pode
levar a tratamentos que salvam vidas ou trazem significativa melhora na
qualidade de vida. Segundo, a descoberta da origem genética dos defeitos na
imunidade do portador torna possivel o aconselhamento familiar e diagndstico
pré-natal. Finalmente, a ampla e crescente lista de defeitos genéticos humanos
fornece importantes ferramentas para entender a imunoregulagdo humana

(Puck, 1997).

A incidéncia global das IDP é estimada em um para cada 10.000
individuos, sendo que a deficiéncia de IgA (mais comum) é de 1:1.000. As IDP,
portanto, como um grupo, sédo tdo importantes para a saude da coletividade
quanto outras doengas genéticas que contam com apoio governamental no
programa de triagem neonatal, como a fenilcetonuria (PKU), com incidéncia de
1:15.000 (Feldman, 1994) e o hipotireoidismo congénito, com incidéncia de 1:

4.000 (American Academy of Pediatrics,1993).
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O reconhecimento precoce destas doencas pelos médicos é importante
porque a terapia apropriada pode nao so prevenir mortes como também reduzir

a morbidade por infecgdes recorrentes (Baumgart et al, 1997).

Como exemplo de terapia, o uso de Imunoglobulina intravenosa, que é
utilizada nas diversas formas de imunodeficiéncias para reposicdo de
anticorpos, leva a uma melhoria significativa da qualidade de vida dos doentes

(Zebraski et al, 2004).

Objetivando o diagnostico precoce e adequado dos casos, diversos
paises tém se esforgado para organizar, registrar, divulgar e ampliar o
conhecimento sobre as IDP através de estudos de prevaléncia e da criagdo de

centros de referéncia.

Muitos grupos nacionais e internacionais estdo produzindo atualmente
guias de diagnostico baseados nos avangos do conhecimento destas doengas.
Cada guia acrescenta os alertas para IDP entre ndo especialistas com métodos
padronizados para diagnostico e praticas adequadas de manuseio (Chapel,

2005).
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IV) Objetivos

1 - Elaborar um instrumento para coletar as informacgdes disponiveis sobre:

* a estrutura e o funcionamento dos servicos de assisténcia aos

pacientes com suspeita de IDP em servigos especializados;

» as dificuldades observadas pelos profissionais que trabalham nos
servigos especializados no processo diagnéstico das IDP;

* a existéncia, regularidade e sistematizagao dos registros de pacientes
portadores de IDP confirmadas nos servigos especializados;

* acesso, referéncia, recursos diagnosticos e dados clinicos disponiveis
nos prontuarios dos pacientes assistidos nos servigos especializados.

2 — Analisar a validade de conteudo do instrumento.
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V) Material e métodos

A construcdo dos instrumentos foi feita baseada no principio da
integralidade, onde fosse possivel coletar dados que mostrassem a realidade
dos servicos especializados em atendimento de pacientes com IDP, sua
estrutura organizacional de pessoal, além de mostrar o perfil dos pacientes que
sdo acompanhados nestes servigos.

Apos revisdao da literatura sobre IDP, avaliacdo de servicos de
especialidade, acreditagdo, sistemas de informag&o, atraso no diagnostico,
suspeita, encaminhamento e diagnostico foram formulados dez nucleos
principais que contivessem perguntas que trouxessem informagdes mais
especificas e que pudessem se transformar em resultados uteis na melhoria do
tempo de diagndstico e do atendimento a este grupo de pacientes. Estes
nucleos serdo mostrados a seguir quando apresentados os instrumentos
individualmente.

5.1) Fases do projeto

O projeto foi desenvolvido em cinco fases:
Fase 1 - Revisdo de literatura

Fase 2 — Elaboragao dos questionarios
Fase 3 — Validacido dos questionarios
Fase 4 — Estudo Piloto

Fase 5 — Adequacgao dos questionarios
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5.2) Tipos de Estudo: Elaboracao e Validagao de instrumentos.

5.3) Instrumentos de coleta (APENDICE A):
O presente estudo utilizou, ao todo, trés instrumentos de coleta de
dados:
1. Questionario de coleta de informacdes sobre 0s servigos especializados
no atendimento de pacientes com IDP (Q1);
2. Questionario de coleta de dados dos prontuarios destes pacientes (Q2);

3. Instrumento de validagcdo dos questionarios (V).

5.3.1) Instrumento para coleta de informagoes sobre os servigos e opiniao

dos médicos sobre diagnoéstico:

O questionario 1 possuia duas versdes: A versao para ser
aplicada aos chefes do servigo, incluia questdes sobre responsabilidade
gerencial, as caracteristicas do servigo e os recursos humanos, que s&o de sua
atribuigdo. A segunda versdo, limitada as questbes referentes a oferta de
exames, registro de informagdes e opinido sobre o diagndstico, foi aplicada a
todo o corpo clinico.

O questionario para coleta de dados para aplicacédo pelo pesquisador foi
composto de perguntas fechadas e abertas, denominado questionario um (Q1),
contendo trinta e oito perguntas, dispostas em cinco nucleos tematicos e
direcionadas a coletar dados sobre o servico e a opinidao dos médicos. Os
nucleos sao definidos como: caracteristicas do servico (Q1N1), recursos
humanos (Q1N2), oferta de exames complementares (Q1N3), registro (Q1N4)

e opinido dos médicos (Q1N5), conforme mostrado no quadro 6:
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Quadro 6 - indice de siglas referentes aos nucleos do questionario 1

iNDICE

Q1=QUESTIONARIO 1
N=NUCLEOS

NUCLEOS

Q1N1=CARACTERISTICAS DO SERVICO
Q1N2=RECURSOS HUMANOS

Q1N3=OFERTA DE EXAMES
COMPLEMENTARES

Q1N4=REGISTRO
Q1N5=OPINIAO DOS MEDICOS
As variaveis utilizadas no questionario 1 foram as seguintes (Quadro 7):

Quadro 7 — Variaveis do questionario 1

NUCLEO 1 - CARACTERISTICAS DO NUCLEO 2 - RECURSOS HUMANOS (Q1N2)
SERVIGO (Q1N1)

Turno especifico Numero de médicos no servigo

Faixa etaria Vinculo de emprego e académico

Horario semanal em turnos Existéncia de residéncia médica, area, atendimento e
Numero de consultas de 12 vez e subseqlientes obrigatoriedade.

Tempo para marcagao de consulta de 12 vez Pés-graduagao

Prioridade para emergéncias Equipe multi disciplinar

Local de atendimento de emergéncia Enfermeira especializada

Tipo de auditoria Suficiéncia da equipe existente

Protocolos de diagndstico ou tratamento Preparacao futura de recursos humanos

Instalagbes para terapia infusional

NUCLEO 3 - OFERTA DE EXAMES NUCLEO 4 — REGISTRO E SISTEMA DE

COMPLEMENTARES (Q1N3) INFORMAGCAO (Q1N4)

Exames disponiveis Como cuidam dos prontuarios

Regularidade da oferta dos exames Abertura de novo prontuario para todos os pacientes
Informagao sobre disponibilidade de realizagdo Registro dos casos de IDP

dos exames Instrumento utilizado para registro

Encaminhamento para analise molecular de Regularidade do registro

sequenciamento Critérios utilizados nos registros

Outras especialidades disponiveis Tempo de registro

Interrupgao nos registros
Dados registrados
Relacdo com banco de dados externos

NUCLEO 5 - ENTREVISTA COM MEDICOS (Q1N5)

Opinido sobre causas do atraso do diagnostico
Sugestao para melhoria no diagnéstico
Grau de formacgdo do médico entrevistado
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No nucleo 3 (oferta de exames complementares), foi usada uma tabela
de exames complementares, da qual constam os exames complementares que
podem ser realizados para chegar ao diagnostico definitivo das
imunodeficiéncias primarias, desde os mais simples até os mais especificos, e
incluindo também os que atualmente sé estdo sendo usados em pesquisas

(Quadro 8).



Quadro 8 — Exames complementares

REGULA | Unidade
EXAME RIDADE externa
Hemograma
Plaquetas
Linfocito B (CD19)
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Proteina total

PWM
OKT3
ConA
Candida
Resposta proliferativa a cMV
outros
mitdgenos/antigenos
Varicela
PPD
Outros  Quais?
NBT
DHR
Avaliagio de fagocitos Quimiotaxia
Fagocitose
Complemento Hemolitico CH50
Total
APHS50
C3
C4
Outras marcagdes na . .
Sim Quais?

fenotipagem? Nao

Produgdo de citocinas

C1INH Funcional

CI1INHQuantitativo

MBL

Avaliagdo funcional da MBL

Properdina

ALFA-FETO PROTEINA

ADA

PNP

TESTE DE FISH

Albumina

1gG

IgA
Niveis séricos de IgM
Imunoglobulinas

IgE
Dosagem de Anti-A
Isohemaglutininas AntiB
Grupo sanguineo

Rubéola

Poliovirus

Sarampo
Dosagem de Difteria
Anticorpos

Hepatite 1

EB

CMV

Pneumococos

IgGl

1gG2

Subclasses de | 1gG3

1gG

1G4
Rx de Toérax : Imagem Timica
Rx de cavum

PPD
Testes Cutdneos de | Candidina
Hipersensibilidade
Tardia

SK-SD

Tétano
Quantificagio de CD3
Linfécitos T

CD4

CD8
NK

ANTI-HIV

Resposta linfoproliferativa a
fitohemaglutinina (PHA)




Em associagao a este quesito, foi mostrada tabela, de tipo Likert, com
escala de 1 a 7, para classificar a regularidade com que estao disponiveis os
exames (Figura 4).

Figura 4 — Escala de regularidade de oferta de exames complementares

raramente |  pouco regular | regular | sempre disponivel

T | 2 | 3 |1 4 |1 5 | 6 | 7

5.3.2) Instrumento para coleta de informagdes nos prontuarios

71

O questionario dois (Q2), inclui quarenta e uma perguntas, também divididas

em cinco nucleos tematicos, sendo direcionado a coleta de dados de prontuarios

de pacientes atendidos nos centros de referéncia. Os nucleos deste questionario

sdo: identificacdo do paciente (Q2N1), quadro sécio econémico (Q2N2), suspeita

diagnodstica (Q2N3), encaminhamento ao servico (Q2N4) e quadro clinico e

diagndstico no servigo de especialidade (Q2N5), como mostrado na quadro 9:

Quadro 9 - indice de siglas referentes aos nicleos do questionario 2

INDICE
Q2=QUESTIONARIO 2
N=NUCLEOS
NUCLEOS

Q2N1= IDENTIFICACAO DO PACIENTE

Q2N2= QUADRO SOCIO ECONOMICO

Q2N3= SUSPEITA DIAGNOSTICA

Q2N4= ENCAMINHAMENTO AO SERVICO
Q2N5= QUADRO CLINICO E DIAGNOSTICO NO
SERVICO DE ESPECIALIDADE
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5.3.3) Instrumento de validagao:

Um estudo que envolva aplicagdo de questionarios passa necessariamente
por uma validacédo do instrumento de trabalho, que deve ser realizada de maneira
independente, por dois ou mais avaliadores especialistas nas areas. Estes devem
proceder a uma avaliagao critica do instrumento e, consequentemente, dos

critérios que orientaram a constru¢ao do instrumento (Oxmam e Clarke,1999).

Avaliar conjuntamente o0 acesso e a integralidade exige esforgos
suplementares em sua operacionalizagdo com escolha de informagdes que sejam
viaveis de serem coletadas, validas, mas ndo numerosas. A validade de um
instrumento de avaliagao refere-se a sua adequagao ao conceito teodrico ou objeto
que se quer medir ou intervir, sendo estimada através da validade de conteudo
(conceitos adequados), da validade do critério de predicdo (sensibilidade,

especificidade) e da validade de construgédo (operacionalizag&o) (Connil, 2004).

Toda avaliagdo de validade, independente do tipo, nos conduz ao mesmo
resultado, que é o grau de confianga que podemos colocar nas inferéncias feitas a
partir dos escores obtidos pelas escalas ou pelos instrumentos (Streiner e
Norman,1995).

Dentre os diferentes tipos de validade foi utilizada neste trabalho a
validacado de conteudo ou face, em funcdo da inexisténcia de um padrao-ouro,

com o qual o instrumento elaborado pudesse ser comparado.
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No trabalho, foram escolhidos profissionais para participar da validacao
baseando-se nas duas areas em que o projeto estava inserido.

As duas grandes areas conexas foram: Saude Publica e Imunologia Clinica.
A escolha dos profissionais para comporem o quadro de avaliadores se baseou
nos seguintes critérios.

» Saude Publica: profissionais da area de atuagdo em avaliacdo dos servigos
de saude, especificamente em acesso ou organizagdo de servigos de
especialidades.

» Imunologia Clinica: profissionais da area de atuagdo em atendimento e
acompanhamento de pacientes com IDP e/ou coordenadores de
programas de IDP. Todos sdo membros da Sociedade Brasileira de Alergia
e Imunopatologia, e reconhecidos com profissionais atuantes em IDP pelo

BRAGID e LAGID (Grupo latino americano de imunodeficiéncias).
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A equipe de avaliadores foi constituida por 9 profissionais, sendo o primeiro
formado de quatro profissionais da area de saude coletiva, e o segundo de cinco
clinicos atuantes na area de Imunologia, como mostrado no quadro 10.

Quadro 10 — Siglas utilizadas para designar os avaliadores e sua
especialidade

Av1 S.P.

Av2 S.P.
Av3 IMUNO
Av4 IMUNO
AvS IMUNO
AV6 S.P.
Av7 IMUNO
Av8 IMUNO
Av.9 S.P.

Av = AVALIADOR
S.P =  SAUDE PUBLICA
IMUNO = IMUNOLOGISTA

O instrumento de validacdo tem como ferramenta principal uma escala
numeérica de 1 a 7, tipo Likert, o quadro 11 mostra os tipos de escala com as
variaveis que foram utilizadas em cada caso, onde uma maior pontuacéo
corresponde ao melhor julgamento, de acordo com os critérios discriminados a

sequir:



Quadro11 - Itens avaliados na validacao

ITENS AVALIADOS ESCALA
inaceitavel | pobre |  bom | excelente
Clareza 1 [ 2 [ 3 [ 4] 5 [ 6 [ 7
pequena | limitada | boa | grande
Aplicabilidade 1 [ 2 [ 3 [ 4[] 5 [6 [ 7
pequeno | limitado | bom | excelente
Poder discriminativo 1 [ 2 [ 3 [ 4] 5 [ 6 [ 7
inaceitavel | pobre |  bom | excelente
Conteudo e forma 1 [ 2 [ 3 [ 4] 5 [ 6 [ 7
grande | boa | limtada | pequena
Decisdes subjetivas 1 [ 2 [ 3 [ 4] 5 [ 6 [ 7
Vieses bastante provavel pouco improvavel
provavel provavel
1 | 2 [ 3 | 41 5 | &6 | 7
muitos | alguns | poucos | nenhum
Redundancia 1 [ 2 [ 3 [ 4] 5 [ 6 [ 7
insuficiente | limitado | satisfatério | excelente
Grau de alcance de objetivos 1 2 [ 3 [ 4] 5 [6] 7
pequena | limtada | boa | excelente
Capacidade de classificagdo 1 [ 2 [ 3 [4] 5 [ 6 [ 7

Clareza: Se as questdes estdo devidamente esclarecedoras

Aplicabilidade: Se as questdes se aplicam adequadamente ao propdsito
Poder discriminativo: Se as questdes conseguem discriminar, separar por
categorias os resultados esperados.

Necessidade de decisdes subjetivas: Se as questdbes podem levar a
respostas sem objetividade

Presenca de vieses: Possibilidade de desvios de respostas

Redundancia: Se as questdes estdo se repetindo em relagdo aos assuntos
pesquisados

Capacidade de classificagao: Se as questbes tém poder de classificar os
resultados.
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O Instrumento foi constituido de 70 perguntas, divididas em trés partes:
1. 36 perguntas referentes ao questionario 1,
2. 29 perguntas referentes ao questionario 2,
3. 5 perguntas referentes a avaliagédo global do estudo.

Cada grupo de perguntas se referia a cada nucleo do questionario (ver
classificacado dos nucleos abaixo).

Os aspectos avaliados para cada nucleo tematico foram: clareza,
aplicabilidade, poder discriminativo, suficiéncia de conteudo, forma, necessidade
de decisbes subijetivas, vieses, redundancia, e sugestdo de acréscimo (onde foi
aberto espacgo para o avaliador indicar a existéncia de itens redundantes ou

desnecessarios, conforme apresentado no quadro 12).

Quadro 12 - Itens pesquisados por nucleo dos questionarios

Q1N1 Q1N2 Q1IN3 Q1N4 Q1IN5 Q2N1 Q2N2 Q2N3 Q2N4 Q2N5

Clareza X X X X X
Aplicabilidade

Poder
discriminativo
Suficiéncia
conteudo
Decisoes
subjetivas
Vieses

Redundancia/
desnecessidade
Forma

X X X X X X
X X X X X X
X X X X X X
X X X X X X
X X X X X X X

Sugestao de
acréscimo X X X X
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No instrumento havia trés perguntas abertas, para resposta livre, sendo
duas de sugestdo de acréscimo de algum item referente ao quadro socio-
econdmico e a suspeita diagnostica, e uma de sugestao de inclusdo ou exclusao
de algum item nos questionarios.

Com as modificagdes realizadas nos questionarios, a partir das orientacdes
realizadas pelos 9 avaliadores, foram elaborados os 2 questionarios finais e partiu-

se para realizar a fase piloto do projeto.

5.4) Estudo piloto

5.4.1) Local do estudo: O ambulatérios de especialidade do servico de
especialidade para atendimento e diagnostico de Imunodeficiéncias primarias do

Instituto Fernandes Figueira (FIOCRUZ),

5.4.2) Populagao do estudo

5.3.2.1) Profissionais médicos que dao atendimento no servigo especializado;
5.3.2.2) Prontuarios dos pacientes atendidos e acompanhados nos servigos
especializados.

5.3.2.3) Numero de profissionais entrevistados: 3

5.3.2.4) Numero de prontuarios avaliados: 25
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5.4.3) Critérios de inclusao e exclusao

5.3.3.1) Selecéao de profissionais para coleta de informacgdes:

Critérios de inclusao: Médicos, efetivos através de vinculo empregaticio,
académico ou comissionado/temporario tendo mais de um ano nos servigos que
fazem atendimento ambulatorial de IDP no servi¢co de especialidade.

Critérios de exclusao: Profissionais com tempo de servico inferior a um ano,
residentes, pds-graduandos e estagiarios.
5.3.3.2) Critérios de selegéo dos prontuarios:

Critérios de inclusio:

Amostra aleatdria de prontuarios de pacientes em acompanhamento e com
diagndstico concluido de IDP (definitivo, provavel ou possivel, conforme critérios
de diagnostico das IDP do Pan-American group of primary immunodeficiency e
European Society for Immunodeficiencies (Conley et al, 1999).

Critérios de excluséo:

* Prontuarios de pacientes em investigagdo no centro de referéncia,
ainda sem diagnostico concluido, ou com diagnostico afastado.
* Prontuarios que n&o contivessem dados referentes a suspeita,

encaminhamento e diagnostico.
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5.5) Analise estatistica:

A analise dos dados do processo de validacdo foi feita baseada na
avaliacdo de cada um dos dois questionarios e da avaliagéo global do estudo e a
analise dos dados presentes nos questionarios foram analisados por nucleo de
cada questionario.

Os dados coletados foram inseridos em planilhas do programa Excel.

As variaveis continuas foram apresentadas através de medidas de
tendéncia central — média, mediana - e de variabilidade — desvio—padrao (dp). As
variaveis categoricas foram descritas através de medidas de frequéncia absoluta e

percentual.
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VI) Questoes éticas

Por tratar-se de estudo que lida com seres humanos, torna-se necessaria a
discussdo das questdes éticas que envolvem qualquer estudo dessa natureza.
Optou-se por seguir as recomendagdes contidas no documento “Diretrizes e
normas regulamentadoras da pesquisa envolvendo seres humanos”, o resultado
da resolucdo 196 de 10 de outubro de 1996 do Conselho Nacional de Saude,
observando-se os principios de autonomia, beneficéncia, ndo maleficéncia, justica
e equidade.

Os sujeitos envolvidos na pesquisa sdo profissionais meédicos. A pesquisa
esta de acordo com os principios da beneficéncia e da ndo maleficéncia por se
tratar de um estudo observacional, onde ndo ha nenhum procedimento que
oferega risco a vida dos sujeitos. A pesquisa nado requereu detalhamento de
orcamento financeiro, uma vez que se trata de producdo académica para
obtencado de titulo de mestre e sera executada pelo proprio pesquisador e por
seus proprios meios.

As informagdes geradas pelo estudo serdo de propriedade do pesquisador
e utilizadas somente para os fins dessa pesquisa. A identidade dos sujeitos sera
mantida em sigilo em todas as etapas da pesquisa.

Os resultados do estudo sido para apresentacdo em dissertacdo de
mestrado, assim como, divulgados em artigos, congressos, simposios, reunides
cientificas, conferéncias, mesas redondas e demais atividades de ensino e
pesquisa. Assume-se o compromisso de divulgagéo publica dos resultados, sejam

eles favoraveis ou nao.
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VIl - Resultados

7.1) Validagao dos instrumentos

7.1.1) Questionario 1 (avaliacao de servigo e entrevista com médicos)

Os resultados obtidos estdo demonstrados na figura 5 onde séao
observadas as médias dadas por avaliador aos diferentes nucleos. Essas
médias variaram de 4,30+0 a 9,18+0,22 (média + desvio-padréo). O avaliador
1 foi mais rigoroso fornecendo nota 4,3 para todos os nucleos do
questionario, enquanto os outros 8 avaliadores apresentaram maior
variabilidade na avaliagdo. Mesmo assim o grafico evidencia homogeneidade
no julgamento do questionario 1.

As médias das notas dadas a cada nucleo pelos avaliadores variaram
entre 7,26+1,58 e 7,68+1,69 (média + desvio-padrdao), como pode ser visto na
figura 6. Pode-se observar na mesma figura que a mediana encontrada para
cada nucleo foi muito proxima da média.

Os nucleos com menores médias nas avaliagdes do questionario 1
foram aqueles que se referiam ao encaminhamento ao servigo (nucleo 4) e a
entrevista com os médicos (nucleo 5), porém todas com média final acima do

ponto de corte.
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Figura 5 - Média dos nucleos por avaliador Q1
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Figura 6 - Avaliagao por nucleo Q1
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7.1.2) Validagao do questionario 2 (prontuarios)

Os resultados obtidos estdo demonstrados na figura 7 onde s&o
observadas as médias dadas por avaliador aos diferentes nucleos. Essas
médias variaram de 5,21+0,82 a 9,31+0,79 (média = desvio-padrao).
Apesar dessa variagcdo, pode-se concluir também que cada avaliador
considerou o questionario 2 homogéneo na sua concepgao.

Ao se avaliar as medias das notas dadas pelos avaliadores por
nucleo, foram encontradas médias que variaram de 6,97+2,07 a 8,19+1,14
(média * desvio-padréo), como pode ser visto na figura 8.

Na avaliagdo por nucleos do questionario 2, as menores médias
foram as referentes aos nucleos identificagdo (nucleo 1), quadro

socioecondémico (nucleo 2) e encaminhamento (nucleo 4).
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Figura 7 - Média por avaliador Q2
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Figura 8 — Média por nucleo Q2
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7.1.3) Avaliagao global dos questionarios:

Quando foi avaliado de uma maneira global, as notas finais por
especialista, como podem ser vistas na figura 9, variaram de 4,81 a 8,85
(média + desvio-padrédo), a mediana foi 7,43 e a média geral de 7,32 + 1,45
(média + desvio-padrado). A linha transversal representa o ponto de corte que
se considera recomendavel para avaliagao de questionarios, e aquelas notas
que ficaram abaixo desta linha foram as dos avaliadores que mais forneceram

sugestdes para adequagao das questdes.

Figura 9 - Média global por avaliador
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Nove dos 10 nucleos avaliados superaram o ponto de corte 7 como visto
no quadro 13, sendo que o unico nucleo que ficou com média abaixo se
encontrou muito proximo (6,97+2,07- média + desvio-padrdo) deste ponto
(nucleo 2 do questionario 2 — quadro socioecondmico), sendo que todas as

medianas ficaram acima de 7, demonstrando resultado global positivo.

Quadro 13 - Médias por nucleos

Nucleo 1 Nucleo 2 Nucleo 3 Nucleo 4 Nucleo 5

Q1 7,68 7,64 7,61 7,29 7,26
Q2 7,25 6,97 7,28 7,15 8,19
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7.1.4) Adequacgao dos questionarios:
Seguindo as orientagdes e sugestdes dos avaliadores, os questionarios foram
reestruturados com a retirada de perguntas, reformulagcdo das questdes
indicadas e a inclusdo de novos itens.
As mudancas realizadas foram as seguintes (Quadros 14 e 15):

Quadro 14 — Modificagoes no questionario 1 apos avaliagao

Questionario 1

Nucleo 1:
Forma Inicial - ..."Existe um atendimento especifico no ambulatério”
Forma Alterada ..."Existe um turno especifico no ambulatério"
Forma Inicial -..."O servigo é oferecido para que grupos da populagao"

Forma Alterada ..."Existe alguma determinacao sobre faixa etaria a ser atendida"
Itens adicionados apos a validagao
» Avaliar a existéncia de auditoria como forma de avaliagao da qualidade
e Existéncia de protocolo de acompanhamento
Nucleo 2:
Itens adicionados apos a validagao
* Avaliar a existéncia de pés-graduagao no servigo,
» Avaliagéo da obrigatoriedade de rodizio durante a Residéncia Medica,
» Avaliagao da enfermagem no servigo
Nucleo 3:
Itens adicionados apos a validagao
» Adicionada uma escala numérica sobre a regularidade de oferta de exames

* Adicionados 7 tipos de exame na tabela de avaliacao de exames (avaliagdo

funcional da MBL, properdina, alfa-feto ptn, ADA, PNP, teste de FISH e anti-HIV.

» Adicionado um item para avaliar a informagédo sobre a regularidade da oferta de

exames
Nucleo 4:

O Item sobre os dados que sao registrados possuem a maioria das suas perguntas de

forma fechada , esse item passou a ser informado de forma aberta.

Nucleo 5:
exclusdao da pergunta "em sua opinidao existe dificuldade de se diagnosticar IDPs no Rio
de janeiro"
Forma Inicial - ..."Em caso de resposta positiva essa dificuldade ocorre devido a

problemas especificamente de:"

Forma Alterada ..."Agora, utilizando esse roteiro de caminho diagnostico, responda se

concorda ou nao com cada item em relagao a dificuldade diagnostica "
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Quadro 15 - Modificagdes no questionario 2 apés avaliagao

Questionario 2
Nducleo 1:

Itens adicionados apos a validagao
Questionamento sobre: a raca, a histéria familiar, amamentacdo, e peso ao nascimento

Nucleo 2:
Itens adicionados apos a validagao
Questionamento sobre: plano de salde; na existéncia de irmaos, se eles sdo do mesmo
pat;

Nucleo 3:
A questao sobre sintomas apresentados na suspeita passou a ser fechado e utilizando os
10 sinais de alerta

Itens adicionados apos a validagao:
Um quadro para relatar o histérico de infecgdes e outro para internacgoes.

Nucleo 4:

Forma Inicial -... "Origem do encaminhamento: a) quem encaminhou e b) Origem do
encaminhamento"

Forma Alterada... "Origem do encaminhamento: elaborou-se uma tabela para as
informacoes dos dados necessarios"

Origem

profissional (especializado)
suspeita(data)

solicitagdo de exames
encaminhamento

Nucleo 5:

as perguntas relativas a achado laboratorial com a data e as alteragbes encontradas
foram incluidas na tabela de exames complementares
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7.2) Resultados do estudo piloto
7.2.1) Resultados de aplicagao do questionario sobre servigos:

O instrumento para avaliagdo da estrutura, organizagdo dos servigos
especializados e opinido dos meédicos sobre o diagnostico das IDP
(questionario 1) foi aplicado no ambulatério de Alergia e Imunologia do
Departamento de Pediatria do Instituto Fernandes Figueira — FIOCRUZ. Os

resultados sao apresentados por nucleos tematicos.

As informacgdes relativas a caracterizagédo do servigo (nucleo 1- Q1N1) e
dos recursos humanos (nucleo 2- Q1N2) para oferta de consultas e exames
foram prestadas pelo chefe do servigo. Todos os profissionais forneceram
informagdes sobre: a oferta e regularidade dos exames (nucleo 3- Q1N3), o
registro e sistema de informagéo (nucleo 4- Q1N4) e emitiram suas opinides

sobre o estado atual do diagndstico das IDP (nucleo 5- Q1N5).
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NUCLEO 1 - CARACTERISTICAS DO SERVIGO (quadro 15).

O chefe do servico de Alergia e Imunologia informou que o servigo,
oferece um turno de 4 horas semanais especifico para atendimento de casos
de IDP, e que recebe criangas e adolescentes por ser um ambulatério de
hospital de atendimento materno-infantil. Nesse turno o agendamento € de 8
consultas por dia sendo 2 de primeira vez. Relatou que o tempo médio de
espera € de 1 més para os novos, onde sdo priorizados 0s casos mais
urgentes Sdo agendadas 6 consultas de retorno. Os pacientes acompanhados
neste servico quando apresentam alguma intercorréncia ou emergéncia séo
orientados a procurar os servigos de pronto-socorro do local onde residem.

O servigo tem como pratica de auditoria regular a realizagdo de revisdes
de prontuarios e de rotinas, e utilizam protocolos de diagndstico e tratamento

geral e especificos de todas as IDP.
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Quadro 16 — Caracteristicas do servigo

NUCLEO 1

CENTRO 1

Turno especifico para IDP

Faixa etaria atendida

Turno oferecido (4 horas semanais)
Oferta de vagas de 1° vez e subseqiiente

Tempo médio para agendamendo de consulta
de 1% vez

Prioriza a gravidade da doen¢a para marcar a
consulta

Atendimento de emergéncias dos pacientes
acompanhados

Tipo de auditoria realizada no Servigo
Uso de protocolos

Local para terapia infusional de
Imunoglobulinas

NUCLEO 2 - RECURSOS HUMANOS

Sim

S6 criangas e adolescentes

1

1°Vez=2 Subseqliente = 6

1 més

Sim

Pronto Socorro local

Revisdo de prontuarios e rotinas especificas
Sim. Para todas as IDP e protocolo geral

Ambulatoério

Em relacdo ao corpo de profissionais que atuam no servigo

especializado para diagnostico de IDP, podemos constatar, como demonstrado

no quadro 16, que todos os profissionais médicos estdo envolvidos em

atividades académicas vinculadas a residéncia medica em pediatria, e/ou pds-

graduagdo em alergia e imunologia. Os residentes de Pediatria e os pos-

graduandos em Alergia e Imunologia do IFF possuem como atividade

obrigatéria um estagio rotatério no ambulatério de IDP. Os residentes de

Alergia e Imunologia participam do atendimento no ambulatorio especializado

de IDP
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O centro conta com trés médicos efetivos, dos quais dois sdo servidores
publicos e um é comissionado (bolsista). O ambulatério de Alergia e Imunologia
dispbe de técnico de enfermagem, psicologo, assistente social, fisioterapeuta e
nutricionista. A equipe regular de atendimento € composta pelos médicos, uma
técnica de enfermagem e uma assistente social. Os pacientes sao

encaminhados para os outros profissionais quando necessario.

O centro ndo possui um funcionario administrativo proprio, dependendo
da estrutura administrativa do hospital a que esta vinculado.

O planejamento referido pelo chefe do centro envolve a solicitagdo de
mais espagco fisico (salas de atendimento), de aumento do efetivo de médicos,
de enfermeira especializada e de espaco exclusivo para terapia transfusional.

Quadro 17 — Recursos Humanos

NUCLEO 2 c1

Médicos que atendem no ambulatério de IDP 3

Atuam em atividades de ensino Sim
Residéncia medica em Alergia e Imunologia Sim
Pdés-graduacao em Alergia e Imunologia Sim
Residentes de Alergia e Imunologia atendem IDP? Sim
Area de residéncia e obrigatoriedade de rodizio no servigo Sim
Equipe multidisciplinar prépria para IDP Nao
Enfermagem especializada Nao
Tempo dedicado é suficiente? Nao

Planejamento para IDP Sim



95

Ao serem indagados sobre formacgao profissional, cada especialista
referiu o curso de maior nivel conforme pode ser visto no quadro 18.

Quadro 18 - Grau de formagao dos médicos

Maior grau de formagao PEDIATRA
POS-GRADUACAO LATO SENSU EM ALERGIA E NAO

Chefe IMUNOLOGIA

Assistente 1 POS-GRADUACAO LATO SENSU EM ALERGIA E SIM
IMUNOLOGIA

Assistente 2 POS-GRADUACAO LATO SENSU EM ALERGIA E SIM
IMUNOLOGIA

NUCLEO 3 — OFERTA E REGULARIDADE DE EXAMES COMPLEMENTARES

Pela literatura revista do total de 63 exames verificados, 25 séo
considerados de triagem e 38 s&o considerados avangados.

O chefe e a assistente 1 referiram realizar 48%(trinta) dos exames
listados no questionario e encaminhar alguns (cinco) para unidades externas
sempre que necessario. Trinta e trés exames (48%) n&o sao realizados neste
servico. A assistente 2 do mesmo centro referiu que o servigo realiza 26
exames (41%), conforme mostrado no quadro 19.

Quadro 19 — Resultados das respostas referentes a oferta de
exames realizados no servigo

EXAMESDE % EXAMES AVANCADOS % TOTAL

TRIAGEM
CHEFE 21/25 84 9/38 24 30/63
ASSISTENTE 1 21/25 84 9/38 24 30/63

ASSISTENTE 2 19/25 76 7/38 18 26/63

48

48

41
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Dos trinta exames realizados no centro, mais de 90% foram avaliados
com nota 7 na escala de disponibilidade (sempre disponiveis), apenas um
exame (CD4) com nota 5 na escala (regular) e um (PHA) com nota 2
(raramente), segundo o chefe do servigo.

Estas informacdes foram confirmadas de forma independente pela
assistente 1, que também relatou que o servigo realiza 45% dos exames,
sendo 98% com regularidade 7 (sempre disponiveis), dois exames (CD19 e
IgE) com nota 5 (regular) e um (DHR) com nota 3 (pouco regular). No entanto a
assistente 2 referiu estarem sempre disponiveis 80% (20/26) dos exames
realizados de rotina, um exame (IgE) com regularidade menor, quatro exames
com pouca regularidade (CD3, CD4, CD8 e DHR) e n&o soube responder sobre
a regularidade de apenas um exame (alfa-feto proteina).

O chefe respondeu que nado havia irregularidade portanto apenas as
assistentes responderam ao quesito razdo da irregularidade. A assistente 1
referiu como causas a falta de profissionais para realizar exames especificos e
baixa demanda especifica destes. A assistente 2 respondeu que os exames
mais especificos s6 costumam estar disponiveis nas atividades dos
laboratorios de pesquisa e ndo como rotina assistencial.

Todos os médicos do centro relataram ser informados sobre a
disponibilidade dos exames antes da solicitagao.

O chefe e assistente 1 responderam que realizam analise molecular de
sequenciamento, enquanto a assistente 2 informou que nao realizam e nao

soube responder sobre para onde este exame é referido.
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Os profissionais informaram contar com outros servicos de
especialidades para avaliagdo dos pacientes, exceto oftalmologia,

otorrinolaringologia, ortopedia e hematologia.

NUCLEO 4 — REGISTRO E SISTEMAS DE INFORMAGAO

Perguntados sobre como procedem em relagdo a documentagdo meédica
dos pacientes, os médicos responderam que elaboraram um documento
especifico, uma ficha de anamnese orientada para o problema que arquivam
no servigo, separadamente do prontuario do hospital. Todos confirmaram a
obrigatoriedade do uso de prontuario para os pacientes matriculados neste
ambulatario.

Todos os médicos confirmaram a existéncia e a regularidade do registro
de casos de IDP. Quanto ao instrumento utilizado para os registros, foram
citados livro, planilhas e sitio na rede mundial de computadores.

Ao responderem sobre os critérios utilizados para se registrar o caso,
informaram que s&o somente registrados casos com diagnodstico confirmado.
Todos responderam que neste servigo o registro vem sendo feito ha dois anos
sem interrupgdo. Os dados informados no registro sdo constituidos de
anamnese como identificacdo, diagnostico, exame complementar e historia
clinica. Ao serem interrogados sobre a base de dados a qual o servigo informa

0s casos registrados, responderam que se reportam ao BRAGID.
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NUCLEO 5 - ENTREVISTA COM PROFISSIONAIS SOBRE ESTADO ATUAL
DO DIAGNOSTICO

Os depoimentos colhidos pelas perguntas abertas sobre as causas do
atraso estao discriminados no quadro 20:

Quadro 20 — Resultados das perguntas sobre causas do atraso no

diagnéstico
NUCLEO 5 CHEFE ASSISTENTE 1 ASSISTENTE 2
CAUSAS DE ATRASO » Desconhecimento pelos « Demora do encaminhamento » Pediatras ndo pensam em
profissionais « Falta de conhecimento IDP
« Falta de exames « Dificuldade de acesso aos « Dificuldades nos exames
complementares especificos exames complementares mais
em vista da complexidade especificos por estarem
dos exames disponiveis somente em
« Falta de investimento pesquisas

financeiro

Quando perguntados sobre a concordéncia ou ndo das dificuldades
encontradas em cada passo do processo entre a suspeita e o diagnostico,
todos concordaram que existe dificuldades no atendimento inicial (emergéncia,
posto de saude, ambulatério) no acesso dos pacientes ao diagnodstico precoce
(suspeita diagnostica), no encaminhamento ao centro de referéncia (transporte,
distdncia do servigo, dificuldades financeiras) e no centro de referéncia
(recursos humanos, recursos de diagndstico, equipamentos, conhecimento
médico). Os trés ndo concordam que haja dificuldades no acesso na porta de

entrada do centro de referéncia (marcacéo de consulta, vagas, tempo).
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Na pergunta aberta sobre sugestdes de melhorias nas condi¢cbes de
diagnéstico das IDP, as respostas foram organizadas e um quadro onde estido

referidas em cada etapa do processo (Figura 10):

Figura 10 — Sugestoes dos especialistas para melhoria nas
condi¢coes de diagnéstico das IDP.

L P SUGESTOES:

SUGESTOES : —

- Incentivo a pesquisa

- Investimento financeiro

- Maior disponibilidade de exames

- Reconhecimento como prioridade

- Formaciao de rede e melhoria na informacao
- Organizacio dos métodos diagnosticos

SUSPEITA <

DIAGNOSTICO

- Educacio dos médicos

- Aperfeicoamento dos
ambulatérios gerais

- Melhoria dos meios de divulgacio

SUGESTOES:

- Encaminhamento mais precoce dos
casos suspeitos

- Melhoria na comunicacio entre os
profissionais
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7.3.2) Resultados da aplicagao do questionario 2

De um total de 103 fichas de cadastro dos pacientes com IDP, foram
selecionados aleatoriamente, por sorteio sem reposicéo. Dos prontuarios
sorteados foram excluidos 6 que n&o apresentavam confirmagao diagnéstica
ainda, e, em seguida, feito novo sorteio. Com os 25 prontuarios que

preenchiam o critério de inclusao obtiveram-se os seguintes resultados:

NUCLEO 1 - IDENTIFICAGAO

Na distribuicdo por sexo entre os pacientes, foi encontrada uma maior
frequéncia do sexo masculino numa relagéo de 1,25:1 para o sexo feminino,

conforme ilustrado na figura 11.

Figura 11 - Distribuigao dos pacientes por sexo
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A informacao referente a raca foi encontrada em 80% dos prontuarios. A

frequéncia de brancos foi maior quando comparada aos pardos e negros

conforme o Quadro 20:

Quadro 20 — Distribuigcao por raga

RACA N
BRANCA 11
PARDA 7
NEGRA 2
NAO INFORMADA 5

Nos 25 prontuarios analisados, os responsaveis pelos pacientes

informaram ser residentes no Estado do Rio de Janeiro. Dentre esses, 14

%
44
28

20

moravam no Municipio do Rio de Janeiro, 10 em outros municipios da regido

Metropolitana do Rio de Janeiro e 1 no interior do Estado.

Neste grupo de prontuarios, a idade na época da matricula variou de 9

meses a 17 anos. A média de idade encontrada foi de 7,84 (dp=5,34) anos. A

distribuicdo da idade na matricula pode ser visualizada na figura onde se

verifica que a mediana foi de 6 anos e que 50% dos pacientes se encontravam

entre 4 e 14 anos.
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Figura 12 — Distribuicao da idade na época da matricula
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O peso ao nascer dos pacientes variou de 1610g a 4600g, com 2 casos
nao informados no prontuario, sendo que 16% dos pacientes tiveram baixo
peso (peso de nascimento menor ou igual a 25009) e 84% tiveram peso igual

ou maior do que 2500g ao nascimento. (figura 13).

Figura 13 — Peso ao nascer
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A presenca de  histéria familiar positiva para suspeita de
imunodeficiéncias primarias (consanguinidade, familiares afetados ou familiares

mortos por infecgado) foi encontrada em 40% dos prontuarios analisados.
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Os resultados da avaliagcdo das condigbes soOcio econdmicas do grupo

estudado sdo mostrados no quadro 22:

Quadro 22 — Condigdes s6cio econdmicas

Centro (%)

Numero de irmaos

ZwN =0

24
40
12
16
8

Irmaos do mesmo pai

44

24

24
8

Ordem de nascimento

Zonswm—\z%zm

52
24

>O NN

Anos de escolaridade
materna

ZrWN

[oNoNoNoNe]

-
o

Menores de 2 anos na
residéncia incluindo o
paciente

—
Sl

4
60

Renda familiar em salarios
minimos

—

vV .

o 1 _\Zl\)—\o
N

16
24
12
48

Numero de comodos na
residéncia

N = Z

8

8
16
56
12

Numero de pessoas na
residéncia

rowNnv=aZhw

NI

40

36
12
4
8

Plano de saude privado

SIM
NAO
NI

12
16
72

S =sim, N =nao, NA = ndo se aplica, NI =ndo informado
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NUCLEO 3 — SUSPEITA DIAGNOSTICA
Nos prontuarios, o inicio dos sintomas foi referido num amplo intervalo,
variando de 6 (seis) dias a 10 anos de idade, sendo que 60% relataram o inicio

dos sintomas com menos de 1 ano de idade (figura 15).

Figura 15 — Idade do inicio dos sintomas
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Na revisdo da anamnese disponivel nos prontuarios, as informagdes que
correspondiam aos sinais de alerta foram verificadas. O numero de sinais de
alerta apresentados por paciente variou de 0 a 5, a média foi de 2,2 (dp=1,92)
e a mediana foi de 2. Ao analisar a frequéncia proporcional verifica-se que 40%
referiu 1 sinal de alerta e 36% 2 sinais. Em 16% (4) casos, nenhum sinal de

alerta estava presente (Figura 16).
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Figura 16 — Sinais de alerta por paciente
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Ao analisar os sinais de alerta que constam da lista divulgada pelo
BRAGID referidos nas anamneses, verificou-se houve 38 referéncias de nove
sinais. O sinal 1 (pneumonias de repeticdo) foi o mais frequente, seguido do
sinal 2 (otites de repeti¢cdo), seguido do sinal 4 (abcessos de repetigcdo) e do
sinal 5 (infec¢cdes graves). Em nenhum dos casos analisados havia historia de

estomatites ou candidiase de repetigdo (figura 17).
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Figura 17 — Proporgao de sinais de alerta
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Alguns sintomas de suspeicao para IDP que ndo constam na lista dos 10
sinais tiveram frequéncia alta entre os casos, como sinusites de repeticdo e
amigdalites de repeti¢ao.

Os quadros infecciosos apresentados na evolugdo da patologia e que
deveriam alertar os médicos para a possibilidade do diagndstico de IDP, foram
muito variados; sendo a pneumonia de repeticdo, o mais frequente, relatada

em 15 ocasides.

Na maioria dos prontuarios ndo foi possivel precisar o numero de
repeticdes das infecgdes, sendo encontrado diversas vezes o termo “varias”,
referente a frequéncia de repeti¢do, principalmente nos quadros de impetigo e

infecgédo de vias aéreas.
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Foram encontrados 17 tipos diferentes de infeccdo, sendo que

pneumonia, sinusite e otite foram os tipos mais citados (figura 18):

Figura 18 — Infecgoes
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Em 12% (3) dos prontuarios ndo havia informagédo sobre internacgdes
anteriores no prontuario. Nos 22 prontuarios onde a informacédo estava
disponivel o histérico das internagdes relatadas mostrou que 77% (17) dos
pacientes sofreram internagdes; sendo que, 32% (7) deles foram internados
uma vez, 36% (8) entre 2 e 4 vezes antes da chegada ao servigo
especializado. Neste grupo uma crianga foi internada mais de 20 vezes e uma

outra teve 10 internagdes.
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NUCLEO 4 — ENCAMINHAMENTO AO SERVIGO ESPECIALIZADO

O levantamento dos locais de onde foram encaminhados os pacientes
revelou que 68% dos casos atendidos, vieram do préprio hospital, sendo 36 %

destes do Servigo de Alergia e 20% da Pediatria. (Figura 19).

Figura 19 — Origem do encaminhamento

40 -
35 -
30 -
25 -
20 -
15 -
10 -

0 i1 I

INA INP INE EXA EXP NI

INA=interno alergia; INP=interno pediatria; INE=Interno outros;EXA=externo alergia;
EXP=externo pediatria;NI=nao informado.

Quanto a especialidade do médico que fez o encaminhamento ao
servico especializado verificou-se o seguinte resultado expresso em

percentual (Quadro 24).
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Quadro 24 — Especialidades dos médicos que encaminharam os
pacientes

%

Alergista 40
Pediatra 16
Intensivista 12
Dermatologista 4
Nao informado 28

Em 24% (6) dos prontuarios ndo havia dados que pudessem estabelecer
o tempo decorrido entre a suspeita de IDP e o encaminhamento ao servigo
especializado. Dos prontuarios que continham a informagao referente ao tempo
decorrido, em 21% (4) o encaminhamento foi imediato; em 32% (6) demorou
até seis meses, em 5% (1) entre 7 e 12 meses, em 21%(4) entre 13 e 24
meses. Em 21% (4)o intervalo de encaminhamento variou de 2 a 9 anos(figura

20)

Figura 20 — Tempo decorrido entre a suspeita de IDP e o encaminhamento
ao servigo especializado (em meses)
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Dos exames considerados de triagem e realizados antes do
encaminhamento ao servigo especializado, verificou-se que hemograma e
dosagem de imunoglobulinas (80%) foram os exames mais solicitados (figura

21).

Figura 21 — Exames de triagem
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NUCLEO 5 - QUADRO CLINICO E DIAGNOSTICO

Na avaliagdo dos pacientes matriculados no servigo especializado, foram
obtidos os seguintes dados, em relagdo a presenga de doengas associadas

e secundarias a IDP, e presenca de doengas malignas (Quadro 23).

Quadro 23 — Doengas associadas ou secundarias a IDP

%

Doencas associadas Alergias 68
Alteracdes 12
gastrointestinais
Sindromes genéticas 4

Doencas secundarias Bonquiectasia 16
Neuropatia 8

Estudo genético so foi realizado em 1 paciente, porém com o objetivo de

diagnosticar sindrome genética, ja que apresentava facies sindromica.

Dos pacientes com bronquiectasia como complicacdo do quadro, todos
realizaram tomografia computadorizada de térax como exame complementar e

diagnostico.

Ao se avaliar os exames realizados nos servigcos especializados,
verificou-se nos prontuarios destes pacientes que, dos 22 pacientes com
imunodeficiéncia humoral, todos (100%), realizaram exames considerados de
triagem, como hemograma e titulos séricos de anticorpos especificos. Entre
estes, 60% (13) realizaram dosagem de anticorpos vacinais e 23 (5) citometria
de fluxo de células T especificas, exames considerados avangados. Em 5

pacientes foi realizado o exame anti-HIV, em1 paciente o exame ADA.
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No paciente com quadro de imunodeficiéncia combinada (Hiper IgM),
uma crianga do sexo feminino, foram realizados todos os exames de triagem
como titulo sérico de anticorpos e nao foi encontrado registro de exames
avangados como estudo genético, fato este que acredita-se, por ter sido
afastada a hipotese de doencga ligada ao cromossoma X.

No prontuario do paciente com diagndéstico de Ataxia Telangiectasia
foram realizados todos os exames de triagem e a dosagem de alfa feto
proteina, considerado exame avangado.

O paciente com diagnostico de Leucopenia Familiar realizou, segundo
registro em seu prontuario, exames de triagem como hemogramas seriados e
dosagem de anticorpos especificos e exames avangados como DHR
(dihidrorodamina) e citometria de fluxo de células T especificas.

Entre os casos estudados, 20% dos pacientes dependeriam de uma
analise molecular baseada em sequenciamento de DNA para estabelecer

definitivamente o diagndstico, porém isto ndo foi realizado.

Conforme a classificagdo do diagnostico, 36% (9) de todos os casos foram
classificados como tendo diagnéstico definitivo, 36% (9) como provavel, 12%
(3) como possivel e 16% (4) deles ndo se enquadravam nesta classificagao.
Dos diagnosticos definitivos, todos tinham como diagnostico a deficiéncia

seletiva de IgA.
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O diagnéstico das IDP, conforme a prevaléncia mostrou que a
Deficiéncia seletiva de IgA foi a mais prevalente, sendo 64% do total de casos

estudados (figura 22) .

Figura 22 — Prevaléncia de IDP na amostra avaliada
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Os diagnosticos encontrados nos prontuarios foram os seguintes
(quadro 24):

Quadro 24 - Diagnésticos das IDP nos prontuarios avaliados

DIAGNOSTICO % N

Deficiencia seletiva de IgA 60 15
Deficiencia seletiva de IgA com IgM 4 1
baixa

Hipogamaglobulinemia transitoria da 8 2
Infancia

Hipogamaglobulinemia 8 2
Agamaglobulinemia de Brutton 4 1
Ataxia-atelangectasia 4 1
CVID 4 1
Hiper IgM 4 1
Leucopenia familiar 4 1

TOTAL 100 25
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Ao se analisar o tempo decorrido entre o inicio dos sintomas e o
diagndstico final, verificou-se que a média geral de atraso no diagnéstico foi de
5,7 (dp=4,0) anos e a mediana foi de 4,8 anos. A categorizacédo desta variavel
mostrou que a maior proporgao foi no grupo de mais de 7 anos de atraso,
seguida da categoria de 2 a 3 anos (figura 23).

O atraso no diagnostico conforme o grupo de IDP, mostrou uma variagéo

de 6 meses (hipogamaglobulinemia) a 180 meses (Sindrome de Hiper IgM).

Figura 23 — Tempo decorrido entre o inicio dos sintomas e o diagnoéstico
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VIl - Discussao

Este trabalho de pesquisa destinou-se preencher uma lacuna importante
na literatura brasileira sobre avaliagdo de servigos especializados.

Para avaliagdo e adequacéao, procedeu-se a um processo de validagao
por especialistas.

A coleta de informagdes sobre servico de especialidade em sua estrutura
e o diagnostico de pacientes com IDP, visava definir um perfil da oferta destes
servicos e a avaliagao futura de dados sobre a estrutura dos servigos e sobre
os pacientes atendidos.

Apesar da importancia das IDP para a saude coletiva, o sistema publico
de saude, a saude das familias (pelo padrédo genético, aconselhamento), e o
alto custo das terapias (como, por exemplo, os transplantes), até a realizag&o
do presente estudo ndo havia instrumentos t4o abrangentes.

O processo de avaliagdo da qualidade de um novo instrumento ndo se
esgota no primeiro estudo que o utiliza. Mesmo que as evidéncias iniciais
tenham sugerido validade, € capital que se conhega seu desempenho em

outros contextos. Uma primeira edicdo necessita ser continuamente posta a

critica pelos profissionais interessados (Reichenheim, 2002).
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Dificuldades e problemas encontrados no estudo:

Durante a realizag&o deste estudo, encontramos algumas dificuldades que
merecem analise:

O processo de validacao foi realizado com selegao de especialistas que
pudessem avaliar de forma global os questionarios, e o resultado geral foi
positivo, com aprovacdo dos questionarios. Dos nove especialistas, dois
avaliaram negativamente, porém suas criticas e sugestdes serviram de base
para modificacbes e reformulagdes, que se revelaram fundamentais para
atingirmos nosso propésito.

Apos o processo de validacéao, foi realizado estudo piloto onde foi possivel
aplicar na pratica os questionarios e verificar o seu desempenho. O resultado
deste processo complexo foi a geragdo de dois questionarios completos, com
capacidade de colher dados referentes aos nucleos fundamentais, como
estrutura, recursos humanos, sistemas de informacdo, oferta de exames
complementares, opinido sobre atraso no diagndstico, e dados sobre os
pacientes, suspeita diagnostica, encaminhamento e o diagnostico da IDP.

Partindo-se do pressuposto que servicos especializados sejam
capacitados para diagnosticar e acompanhar doengas que de uma forma que
nao € possivel realizar a nivel primario ou secundario, observa-se que, se
existir um esforgo conjunto entre sociedade, entidades médicas e governo,
pode-se ter um aporte maior de recursos para melhorar a capacidade
laboratorial e tornar estes servicos mais avangados, e, portanto, mais eficientes

como referéncia local.
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O piloto foi de extrema utilidade como forma de aplicar na pratica as
avaliacdes e reformulagdes realizadas nos questionarios e forneceu dados
importantes para estudos sobre os servigos de especialidade e sobre os

pacientes com IDP atendidos neste tipo de servigo.

Sobre os resultados do questionario 1-

De forma geral o servigco apresenta caracteristicas que podem ser
classificadas como nivel 2, que sao servicos de especialidade presentes em
hospitais centrais, com multiplas especialidades e capacidade laboratorial
centralizada. Apresenta algumas caracteristicas de servigos nivel 3 como ter
um banco de dados local com documentagcdo das pessoas e servigos
capacitados, oferecer servicos de referéncia para técnicas especiais de
tratamento n&o possiveis de serem realizados em outros hospitais, porém nao

provéem controle de qualidade dos outros servicos.

Alguns problemas relativos a infra-estrutura dos servicos foram

evidenciados pelos resultados obtidos, com destaque para:
= Falta de equipe multidisciplinar prépria;
= Falta de Enfermagem especializada;

= N&o realizagdo de alguns exames elaborados na proépria

unidade;

= N&o realizacdo de analise molecular de sequenciamento no
servigo (um problema que se estende a todo o Estado do Rio
de Janeiro, mesmo sabendo-se que ¢€ indispensavel para o

diagnostico definitivo).
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= lIrregularidade na oferta de exames;

= Opinido unanime dos especialistas sobre a falta de
conhecimento dos médicos em geral sobre IDP como uma

causa de atraso no diagnostico.

Os resultados desta parte do trabalho revelaram que pontos positivos também

podem ser citados:

= O servigo analisado conta com equipe médica bem formada e
especializada, e esta inserido em hospital com possibilidades de

prestar servigos de alta capacidade aos pacientes com IDP;

= O sistema de informagao utilizado conta com o fato de ter ficha
prépria, estar inteirado com grupos externos de especialistas e

atualizado com os sistemas de registro internacionais;

= O servigo conta com pos-graduacgao e residéncia médica, o que é

um fator de crescimento e renovagao constante;

= O servico esta capacitado para realizar terapia infusional,

independentemente da disponibilidade do medicamento;

= Os meédicos entrevistos deram sugestbes que podem servir de
base para futuras agbes de saude, com o objetivo de melhorar o
diagnostico das IDP como maior divulgagdo para os médicos néo
especialistas, maior aporte de verbas para equipar laboratérios,
formagdo de rede de atendimento e diagndstico integrados e

interligados.
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Partindo-se do pressuposto que servicos especializados sejam
capacitados para diagnosticar e acompanhar doengas que de algum forma n&o
seja possivel de se realizar a nivel primario ou secundario, observa-se que, se
existir um esforgo conjunto entre sociedade, entidades médicas e governo,
pode-se ter um aporte maior de recursos para melhorar a capacidade
laboratorial e tornar estes servicos mais avangados, e, portanto, mais eficientes
como referéncia local.

Os itens referentes as caracteristicas do servigo e recursos humanos foi
de facil aplicagao, sem gerar duvidas ao entrevistado e gerou algumas
mudancgas apods o piloto, levando a resultados claros e que pudessem avaliar o

servigo especializado baseado nos resultados.

NUCLEO 1 - CARACTERISTICAS DO SERVICO

A aplicacido do questionario foi feita sem qualquer problema em relagao
ao Nucleo 1, que foi respondido pelo chefe de servigco e demonstrou resultados
que servem para discussao sobre oferta de servigo. Apresenta boa estrutura de
agenda, porém com possibilidades de ampliagcdo dos horarios disponiveis,
provavelmente aguardando maior aporte de recursos humanos e de espaco
fisico.

De cada 10 criangas encaminhadas com infec¢des de repeticado 1 tem
IDP. Deveria se discutir quantas consultas devem ser necessarias para se
fazer a triagem de IDP. Se esta é realizada no proprio ambulatério de IDP, ou
nos ambulatérios de pediatria geral, alergia, etc. Pois ao se projetar uma
producao de 75% ou 40 semanas uteis por ano, o servigo pode ofertar 80
consultas/ano de primeira vez e 240 de seguimento. Deveria se discutir quanto

desta oferta deve ser direcionado para triagem.
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NUCLEO 2 - RECURSOS HUMANOS

A constituicdo de uma equipe multidisciplinar € um fator fundamental no
acompanhamento de pacientes com IDP, que, por serem doentes com
patologias t&o diversas e sujeitas a complicag¢des, necessitando igualmente de
acompanhamento a longo prazo, exigem uma equipe diversa e o mais treinada
possivel. Como o atendimento especializado em IDP esta inserido dentro dos
servigos de Alergia e Imunologia no centro, alguns profissionais s&o dedicados

ao servigo como um todo.

A presencga de atividades académicas como pos-graduacgao e residéncia
médica € um fator de elevacado do nivel deste centro que o torna mais possivel
de ser classificado como servigo de referéncia.

A falta de enfermagem especializada e de equipe propria para
organizagdo de terapia infusional deve ser rediscutida devido a grande
importancia destes profissionais no acompanhamento e possibilidade de
ampliacido da oferta de servico.

O fato do chefe do servigo ter planejamentos concretos para melhoria da
oferta de recursos humanos demonstra que estdo com tendéncias a

crescimento.
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NUCLEO 3 - OFERTA E REGULARIDADE DE EXAMES
COMPLEMENTARES

O uso da tabela de exames complementares com escala de
regularidade gerou algum tipo de duvida aos respondentes e o fato de serem
perguntados sobre muitos tipos diferentes de exames, desde os mais simples
até os mais sofisticados fez com que houvesse até certa discordancia entre
eles. Porém, como o objetivo era de coleta de dados que pudessem avaliar a
oferta de exames caracterizando um servigo especializado em IDP, os numeros
encontrados foram suficientes para o objetivo. Apesar disto, a demonstragéo de
quadro com todos os exames, sem hierarquizacdo da complexidade fez com
que fizéssemos esta avaliagdo com separagao entre exames de triagem e
avancgados.

Os resultados, apds anadlise segundo esta divisdo didatica
demonstraram que o servigo realiza menos do que metade dos exames
existentes para investigacado das IDP, e em relagdo aos exames chamados de
avancados, que investigam e confirmam diagnéstico de doengas mais
complexas estdo muito deficientes, e segundo relato dos profissionais, alguns
dos que sao realizados no préprio hospital, sé estdo disponiveis durante
pesquisa e nao de rotina assistencial.

O ideal seria que se tivesse 100% de oferta regular dos exames de
triagem e hierarquizagado dos exames considerados avangados.

Quanto a regularidade e a informagao sobre esta, nota-se que n&o ha
grandes dificuldades em relagdo a maior parte dos exames.

Sobre a presenca de outras sub-especialidades disponiveis no préprio

hospital ha auséncia de algumas especialidades (Otorrinolaringologia,
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Oftalmologia, Hematologia e Ortopedia), que podem ser importantes como

fonte de encaminhamento e avaliagao dos pacientes.

NUCLEO 4 — REGISTRO E SISTEMAS DE INFORMAGAO

Este nucleo de perguntas foi o de maior concordancia e se
mostrou completamente suficiente para se avaliar o registro de informagdes
realizado pelo servico. Tém prontuarios gerais e fichas especificas para os
pacientes com IDP, que estdo disponiveis em arquivo proprio, realizam
rotineiramente registro dos casos confirmados em base de dados do Grupo
Brasileiro de IDP, que os mantém em contato com outros servigos e inseridos

nas propostas de melhoria dos registros e aumento no diagnostico.
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NUCLEO 5 - ENTREVISTA COM PROFISSIONAIS SOBRE ESTADO ATUAL

DO DIAGNOSTICO

A utilizagdo do questionario com este nucleo com perguntas abertas e
fechadas e de dados qualitativos e quantitativos mesclados foi talvez o de
melhor resultado e se mostrou suficiente, abrangente e relevante com notada
firmeza nas respostas dos médicos que formaram grupos de respostas de facil
tabulacdo para demonstracédo. A preocupac¢ao com a informagao médica e com
a oferta de exames complementares foi um consenso entre os profissionais,
mostrando dificuldades em todo o processo desde a suspeita até o diagndstico.
Apenas quanto a dificuldades no acesso inicial ao centro especializado é que
houve uma tendéncia de todos os respondentes em negar esta dificuldade.

Em relagédo as sugestdes sobre melhoria das condi¢gbées de diagnadstico,
foram respondidas de forma aberta e com respostas semelhantes com
sugestbes de maior investimento, divulgagdo e formacado de rede integrada
entre 0s servigos.

Os trés médicos responsaveis pelo atendimento dos pacientes com IDP
sdo médicos com especializagdo em Alergia e Imunopatologia e tem atividades

assistenciais, de pesquisa e de ensino.
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Sobre os resultados do questionario 2:

No referente ao exame dos prontuarios, alguns dados positivos
encontrados merecem destaque:

» Dados populacionais como predominio do sexo masculino sobre o feminino
condizem com a literatura,

» O fato de todos os casos com bronquiectasia terem sido submetidos a
tomografia computadorizada de térax como diagnostico indica a existéncia
de uma infra-estrutura importante,

» Os exames preconizados como de triagem para pacientes com suspeita
diagnostica de IDP foram utilizados adequadamente;

> A prevaléncia superior de deficiéncias de anticorpos também condiz com

outros estudos realizados.

Ja os achados negativos foram:

» Falta de informacdo nos prontuarios de dados importantes como dados
sécio-econdmicos, histéria familiar, e dados do encaminhamento.

» Alta prevaléncia de sinusites de repeticdo como sinal de alerta diferente
dos sinais divulgados no Brasil,

» Grande atraso no diagnéstico nas imunodeficiéncias primarias causadas
por defeitos distintos das deficiéncias de anticorpos

» A maioria os exames realizados no servigo especializado foi de exames
considerados de triagem, isto é, mais simples, e que deveriam ter sido

realizados antes da chegada do paciente ao servigo,
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» A auséncia total de investigagdo com analise molecular de

sequenciamento dos casos especificos.

Como comentario sobre esses achados pode-se citar:

» Quanto a média de idade do grupo, notou-se que a idade avangada dos
pacientes, provavelmente por este servico contar com relagéo direta com
um ambulatoério especializado em adolescentes, inclusive tendo no proprio
servigco atendimento especial a pacientes adolescentes com asma

» A falta de informagdo nos prontuarios, relativamente a situagdo soécio-
econOmica dos pacientes e suas familias, o que comprometeu a analise em
um aspecto importante, visto que em nosso pais estes sdo dados
fundamentais, quando se referem a estudo de grupo de criangas e com
histéria de infecgdes de repeticdo, pois os fatores sécio-econdmicos tém um
grande peso no risco de infecgao.

» O item sobre historia familiar de IDP aparece com mais frequéncia devido
ao fato de ter na ficha propria de avaliacao inicial local para descrever e até
foram encontrados alguns desenhos de heredograma.

» O alto predominio da idade de inicio dos sintomas ter sido antes de 1 ano
de idade e com pneumonias de repeticdo, mostra que as medidas de
atencdo e suspeita devem recair sobre esta fase da vida e criancas
pequenas com infecgbes de repeticdo logo no inicio da vida merecem
atencéo diferenciada.

» A alta prevaléncia de histéria de sinusites de repeticdo, que nao faz parte

dos 10 sinais de alerta e talvez no nosso meio seja um diagnostico super
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valorizado ou até erradamente diagnosticado durante os episodios de
infecgbes respiratérias agudas.

» Ao se analisar os dados referentes ao encaminhamento, notou-se que o tipo
de servico e a especialidade do médico que fez o encaminhamento e
provavelmente suspeitou de IDP, os resultados mostraram que a grande
maioria ter sido encaminhada do préprio hospital onde o servigco se insere.
Quanto a especialidade do médico que suspeitou e encaminhou, houve um
alto predominio de pediatra e alergista e com poucas referéncias do nivel
primario ou de outras especialidades.

» Os exames solicitados na suspeita antes do encaminhamento mostram uma
alta prevaléncia de pedidos de hemograma e dosagem de imunoglobulinas,
dados estes que estdo de acordo com a maior frequéncia de deficiéncias de
anticorpos.

» Os dados revelaram que ha um grande atraso no diagnostico, com uma
media de mais de 5 anos; contudo, este dado nao difere tanto muito da
média encontrada em paises desenvolvidos e que ndo enfrentam
problemas como o nosso. Isto pode ser um alerta para se investir nas

melhorias do processo diagndstico das IDP.
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Os dados encontrados nos mostram que o servigo de especialidade
analisado, apesar dos problemas de estrutura que encontramos, tém um
grande potencial para se tornar servico de alta complexidade, e de grande
utilidade para o sistema publico de Saude, se receber investimentos em
tecnologia de seus laboratorios, de forma a possibilitar o diagnostico definitivo
da maioria dos casos de IDP. Os dados obtidos na revisao dos prontuarios dos
pacientes podem ser utilizados como sinalizadores, para orientar acgdes
governamentais de forma a que se tenha um diagnostico mais eficiente e mais
precoce, evitando que os pacientes fiquem sendo submetidos a tratamentos

sintomaticos repetidos, internacdes e 6bitos evitaveis.

Analisando os resultados por nucleo algumas observagdes séo pertinentes:

NUCLEO 1 - IDENTIFICACAO

O nucleo 1 continha dados de identificacdo dos pacientes e foi suficiente e
abrangente para se coletar informagdes que pudessem classificar os pacientes
por sexo, raga, peso de nascimento, local de residéncia e historia familiar de
IDP, gerando numeros que indicavam caracteristicas desta populagao.

Em um estudo maior de pacientes utilizando este questionario, os dados
obtidos poderdo servir para aplicagdo de estratégias de saude publica com

formacgéao de centros de referéncia regionalizados e categorizados.
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NUCLEO 2 - Condicdes sécio econdmicas

A aplicacdo do questionario referente a este nucleo ocorreu com
dificuldade devido a grande falta de informagdes referentes aos dados sécio
econdmicos constantes nas fichas e prontuarios dos pacientes da amostra,
porém algumas informacdes relevantes foram coletadas, como os dados
referentes a quantidade de cémodos na residéncia e numero de moradores que
mostram uma alta prevaléncia de criangcas com condigbes sociais e
econbmicas favoraveis. Em contrapartida, a auséncia total de dados sobre a
escolaridade materna constante nas fichas avaliadas, dificultaria algumas

avaliagbes do grupo, ja que este fator € considerado um dos mais fortes

indicadores das condi¢des sociais e de risco.

NUCLEO 3 — SUSPEITA DIAGNOSTICA
O item referente a idade de inicio dos sintomas e o uso dos 10 sinais de
alerta como parametros de avaliacao e classificacdo foram de facil coleta, pois
consta frequentemente nas anamneses. Ja o numero e tipos de infecgdes e
tratamentos realizados, assim como os historicos de internagdes foram de
dificil coleta devido a demora em se interpretar os relatos constantes ou nao
nas fichas. Resolveu-se simplificar os resultados em numero de infeccbes e
tipos de infecgao apresentados e em relagao as internagdes simplificou-se com
a coleta do numero absoluto destas.
Embora os esforgos educacionais de divulgagdo dos sinais de alerta
estejam avangando ao longo dos anos, os resultados ndo foram avaliados
formalmente. Além disso, as varias atividades ou mensagens educacionais nao

foram coordenadas e o consenso nao foi desenvolvido entre as organizagbes
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ou entre os cientistas envolvidos nas pesquisas. Devido ao fato das doencas
variarem na gravidade, nos sintomas, na etiologia e nos resultados, as
informagdes coerentes a respeito das IDP s&o dificieis de serem criadas e
nenhum acordo existe a respeito de que doencas devem ser o foco de uma
campanha de comunicagéo de saude.

Comegam a surgir os estudos sobre o valor preditivo destes sinais.

Alguns autores ja estdo considerando os 10 sinais como n&o especificos
nem sensiveis ja que um tergo dos pacientes nao apresenta um unico sinal de
alerta (Aloi et al, 2007).

A experiéncia no atendimento de pacientes com infeccdes de repeticdo e
com IDP em nosso meio mostra que algumas caracteristicas importantes como
internagdes precoces por infecgdo, ou internagdes de repeticdo por infecgdes
nao habituais, evolugdo para gravidade como complicagdo inesperada,
sinusites de repeticdo e celulites de repetigdo ndo estéo incluidos na lista dos

10 sinais e poderiam ser abordados como fortes sinais.

NUCLEO 4 — ENCAMINHAMENTO AO SERVICO ESPECIALIZADO

Estes dados coletados foram alvo de muita duvida em relagéo a origem
do encaminhamento que muitas vezes nado estava claro nas fichas ou
simplesmente ausente. Em relacdo a exames realizados ao se encaminhar os
pacientes foi muito util e a utilizacdo dos exames basicos como referencial
facilitou muito este procedimento.

A analise dos dados sobre origem dos pacientes, especificamente de
onde sdo encaminhados e de que especialidade de profissional servira para
tracar estratégias de divulgagdo das IDP junto a grupos de profissionais que

poderdo se beneficiar destes conhecimentos.
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NUCLEO 5 — QUADRO CLINICO E DIAGNOSTICO

Os dados referentes ao quadro clinico mostra a grande relagdo entre
alergias e algumas IDP.

O servigo, quando necessario, realiza exames que sido considerados
avangados, porém a avaliagdo genética para confirmar os casos ainda precisa
de maior avancgo. A realizagdo de tomografia computadorizada nos casos com
complicagdes pulmonares foi realizada em todos os pacientes, revelando uma
boa capacidade do servigo.

A aplicagédo do questionario para se coletar dados clinicos e diagndstico
foi talvez o de melhor resultado, ja que este tipo de informagédo consta nos
prontuarios frequentemente e como se encontrou a idade do inicio dos
sintomas e a idade na época do diagnostico pdéde-se chegar a numeros de

relevancia para a pesquisa, apesar do pequeno numero da amostra avaliada.
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IX) Recomendacoes

A elaboragcdo de instrumentos que possam coletar dados para se
analisar o estado atual dos servicos de especialidade e em conjunto colher
dados sobre os pacientes que sdo acompanhados nestes servigos, tem como
objetivo estudar esses dados e com a analise dos resultados tragar estratégias
de saude publica para melhoria do estado atual do diagndstico dos pacientes
dom IDP.

Este trabalho mostrou o quanto ainda se tem dificuldades em relagao ao
diagndstico das IDP. Desde a suspeita onde se espera que sejam mais bem
divulgados para médicos, profissionais de saude e sociedade civil até os
servigos especializados com investimentos nos laboratérios de diagndstico e na
organizagao e capacitagao destes servigos.

Para que isto seja realizado deve-se iniciar por organizagao,
recomendando-se as seguintes agdes:

1. Melhorar os prontuarios, as informagdes colhidas e o registro.

2. Cuidar do prontuario e de todos os sistemas de informacdes.

3. Planejar um modelo local de ficha com dados basicos.

4. Organizar uma rede local eficiente de atendimento e diagnostico
de pacientes com IDP.

5. Usar as sugestdes de melhorias no processo de diagnostico como
ferramentas e colocar em pratica através do ensino e pesquisa.

6. Se dedicar prioritariamente a organizagdo para que os pacientes
nao tenham que esperar 5 anos para serem diagnosticados e
tratados, porém ja com sequelas, internagdes e alto custo para a

sociedade.
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CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

PROJETO DE PESQUISA:

AVALIAGAO DAS CONDICOES DE DIAGNOSTICO E REGISTRO DAS
IMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS NOS CENTROS DE REFERENCIA DO RIO DE
JANEIRO )

PESQUISADOR RESPONSAVEL :

RICARDO BALESDENT BARREIRA

INSTITUIGAO RESPONSAVEL PELA PESQUISA:

INSTITUTO FERNANDES FIGUEIRA.

ENDEREGO:

AV. RUI BARBOSA, 716 — 40 ANDAR - FLAMENGO - RIO DE JANEIRO

TEL. 2554-1700, RAMAL: 5402 / 1731

NOME DOS ORIENTADORES:

MARIA IGNEZ C. GASPAR ELSAS E MARIA VIRGINIA DUTRA

Prezado Dr.(a),

Convidamos o Sr. (a) a participar voluntariamente de nossa pesquisa visando a
producdo de dissertagdo de mestrado intitulada : “Avaliagdo das condigbes de
diagnéstico e registro das imunodeficiéncias primarias nos centros de referéncia do Rio
de Janeiro”.

Pedimos que leiam as informagdes abaixo antes de nos fornecer seu consentimento:

1) A dissertagdo tem como objetivo descrever e analisar informagdes dos profissionais
que trabalham nos centros de referéncia sobre as dificuldades observadas no processo
diagnéstico das IDPs no Rio de Janeiro; informagdes disponiveis sobre a estrutura e 0
funcionamento dos servigos de assisténcia aos pacientes e investigar a existéncia,
regularidade e sistematizagdo dos registros de pacientes portadores de IDPs
confirmadas nos Centros Referéncia do Rio de Janeiro.

2) Constardo da pesquisa entrevistas com profissionais de saude (principaimente
médicos), efetivos h4 mais de um ano nos servigos que fazem atendimento
ambulatorial de IDPs nos 3 centros de referéncia, compreendendo os seguintes
topicos: caracteristicas fisicas, recursos humanos, consultas de primeira vez e
subsequentes, oferta de exames complementares, sistema de referéncia e contra-
referéncia, registro de casos diagnosticados, opinides sobre o estado atual do
diagnéstico das IDPs no Rio de Janeiro.

3) As entrevistas serdo feitas utilizando questiondrio semi-estruturado com perguntas
fechadas e abertas para coleta de dados , gravadas e transcritas pelo autor da
dissertacgéo;

4) As entrevistas serdo realizadas em dia, local e horario de sua conveniéncia;

5) Sera mantido o anonimato do entrevistado assim como o das pessoas que por
ventura ele mencione. o
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6) O Sr.(a) podera pedir todos os esclarecimentos que julgar necessarios, antes,
durante e depois da realizagdo da pesquisa.

7) O Sr.(a) podera se desligar da pesquisa quando o desejar, assim como podera ter
acesso ao material gravado e transcrito, podendo inclusive fazer modificagdes que
julgue necessarias.

8) O material coletado ficara sob a guarda do pesquisador e sera usado apenas para
fins dessa pesquisa.

9) Os resultados serdo divulgados com vistas a defesa da dissertagdo acima referida,
como também poderdo ser difundidos em artigos, congressos, simposios, reunides,
conferéncias, mesas redondas e demais meios de divulgagéo cientifica.

Eu, . abaixo assinado (a),
concordo em participar voluntariamente deste estudo. Declaro que li e entendi todas as
informac@es referentes ac mesmo e que todas as minhas perguntas foram
adequadamente respondidas pelo pesquisador.
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QUESTIONARIO DE VALIDAGAO - EXPERTS

QUESTIONARIO 1: AVALIACAO DOS CENTROS DE REFERENCIA

NUCLEOS TEMATICOS:

NUCLEO 1: CARACTERISTICAS DO SERVIGCO

1- Como classifica o instrumento em relagao a clareza dos itens referentes
ao tema “caracteristicas do servigo” ?

inaceitavel | pobre | bom |  excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

2- Em que extenséo o instrumento é aplicavel a variedade de dados sobre
o tema “caracteristicas do servigco” ?

pequena | limitada | boa | grande

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

3- Como classificaria o poder discriminativo do instrumento (para avaliar
caracteristicas de um servigo)?

pequeno | limitado | bom |  excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

4- Os itens apresentados no instrumento apresentam conteudo suficiente
para coleta de dados sobre as caracteristicas do servigo ?

inaceitavel | pobre | bom |  excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7
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5- Em que extensdo sao necessarias decisodes subjetivas para responder
as questdes formuladas pelo instrumento referentes ao tema
“caracteristicas do servigo™?

grande | boa | limitada | pequena

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

6- A forma e o conteudo das questdes do instrumento podem gerar vieses
nas respostas sobre o tema “caracteristicas do servigo” ?

bastante provavel | provavel | pouco provavel |  improvavel

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

7- Quantos itens sao redundantes ou desnecessarios neste nucleo
tematico
(caracteristicas do servigo) ? Por favor, indique-os nas linhas.

muitos | alguns | pouCcos | nenhum

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

NUCLEO 2 - RECURSOS HUMANOS

1- Como classifica o instrumento em relacéo a clareza dos itens referente
ao tema "recursos humanos”™?

inaceitavel | pobre | bom |  excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

2- Em que extensao o instrumento é aplicavel a variedade de dados sobre
o tema “recursos humanos”?

pequena | limitada | boa | grande

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7
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3- Como classificaria o poder discriminativo do instrumento (para avaliar
oferta de recursos humanos)?

pequeno | limitado | bom |  excelente

1. | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

4- Os itens apresentados no instrumento apresentam conteudo suficiente
para
coleta de dados sobre recursos humanos?

inaceitavel | pobre | bom |  excelente

1. | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 1

5- Em que extensdo sao necessarias decisodes subjetivas para responder
as questdes formuladas pelo instrumento referente ao tema "recursos
humanos”™?

grande | boa | limitada | pequena

1 | 2 [ 3 | 4 T 5 1 & ] 7

6- A forma e o conteudo das questdes do instrumento podem gerar vieses
nas respostas, referente ao tema "recursos humanos™?

bastante provavel | provavel | pouco provavel |  improvavel

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

7- Quantos itens sao redundantes ou desnecessarios no nucleo tematico
"recursos humanos”? Por favor, indique-os nas linhas

muitos | alguns | poucos | nenhum

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7
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NUCLEO 3: OFERTA DE EXAMES COMPLEMENTARES

1- Como classifica o instrumento em relacéo a clareza dos itens nos itens
sobre “oferta de exames complementares”™?

inaceitavel | pobre | bom | excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

2- Em que extensao o instrumento é aplicavel a variedade de dados sobre
o tema “oferta de exames complementares”?

pequena | limitada | boa | grande

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

3- Como classificaria o poder discriminativo do instrumento (para avaliar
oferta de exames complementares)?

pequeno | limitado | bom | excelente

1. | 2 | 3 | 4 | 5 | & | 7

4- Os itens apresentados no instrumento apresentam conteudo suficiente
para coleta de dados sobre oferta de exames complementares ?

inaceitavel | pobre | bom |  excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

5- Em que extensdo sdo necessarias decisdes subjetivas para responder as
questdbes formuladas pelo instrumento sobre “oferta de exames
complementares”??

grande | boa | limitada | pequena

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

6- A forma e o conteudo das questdes do instrumento podem gerar vieses
nas respostas no nucleo “oferta de exames complementares”?

bastante provavel | provavel | pouco provavel |  improvavel

1 [ 2 T 3 T 4 [ 5 T 6 | 7

7- Quantos itens sao redundantes ou desnecessarios no nucleo “oferta
de exames complementares™? Por favor, indique-os na linha

muitos | alguns | poucos | nenhum

1. | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7
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NUCLEO 4: REGISTRO

1- Como classifica o instrumento em relagéo a clareza dos itens no nucleo
tematico sobre registro?

inaceitavel | pobre | bom |  excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

2- Em que extenséo o instrumento é aplicavel a variedade de dados sobre
o tema “registro”?

pequena | limitada | boa | grande

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

3- Como classificaria o poder discriminativo do instrumento (para avaliar a
forma de registro das imunodeficiéncias)?

pequeno | limitado | bom |  excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

4- Os itens apresentados no instrumento apresentam conteudo suficiente
para coleta de dados sobre registro?

inaceitavel | pobre | bom | excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

5- Em que extens&o sdo necessarias decisdes subjetivas para responder
as questdes formuladas pelo instrumento referente a registro dos casos?

grande | boa | limitada | pequena

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

6- A forma e o conteudo das questdes do instrumento podem gerar vieses
nas respostas em relagao ao tema “registro”?

bastante provavel | provavel | pouco provavel |  improvavel

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

7- Quantos itens sao redundantes ou desnecessarios neste nucleo
referente a “registro”? Por favor, indique-os nas linhas

muitos | alguns | poucos | nenhum

1 | 2 | 3 | 4 | 5 1 & | 7
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NUCLEO 5: ENTREVISTA COM MEDICOS

1- Como classifica o instrumento em relagcéo a clareza dos itens referentes
a entrevista com médicos?

inaceitavel | pobre | bom |  excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

2- Em que extenséo o instrumento é aplicavel a variedade de dados sobre
o tema “entrevista com médicos”?

pequena | limitada | boa | grande

1. | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 1

3- Como classificaria o poder discriminativo do instrumento nas questdes
de entrevista com os médicos?

pequeno | limitado | bom |  excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

4- Os itens apresentados no instrumento apresentam conteudo e forma
suficientes para coleta de dados em entrevista sobre a opini&do dos
médicos em relag&o ao diagndstico e acesso ao servigo ?

4.1) Conteudo

inaceitavel | pobre | bom |  excelente
1 | 2 | 3 | 4 | 5 | & | 7
4.2) Forma

inaceitavel | pobre | bom | excelente
1 | 2 | 3 | 4 | 5 | & | 7

5- Em que extensdo sao necessarias decisdes subjetivas para responder
as questdes formuladas pelo instrumento no nucleo “entrevista com

médicos”?

grande | boa | limitada | pequena

1. | 2 | 3 | 4 | 5 | & | 7
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6- A forma e o conteudo das questdes dos instrumentos podem gerar
vieses nas respostas das entrevistas com médicos?

bastante provavel | provavel | pouco provavel |  improvavel

1. | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

7- Quantos itens sao redundantes ou desnecessarios no nucleo
‘entrevista com médicos”? Por favor, indique-os nas linhas.

muitos | alguns | poucos | nenhum

1. | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 1

Avaliagdo do QUESTIONARIO 2 (prontuarios de pacientes atendidos nos
centros de referéncia):

NUCLEO 1 - IDENTIFICAGCAO DO PACIENTE

1- Em que extensédo o instrumento € aplicavel a variedade de dados sobre
identificagdo do paciente?

pequena | limitada | boa | grande

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

2- Os itens apresentados no instrumento apresentam conteudo e forma
suficientes para coleta de dados de identificacdo dos pacientes ?

2.1) Conteudo

inaceitavel | pobre | bom |  excelente
1 | 2 | 3 | 4 | 5 | & | 7
2.2) Forma

inaceitavel | pobre | bom | excelente
1 | 2 | 3 | 4 | 5 | & | 7
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3- Quantos itens sao redundantes ou desnecessarios neste nucleo de
coleta de dados de identificagdo de pacientes? Por favor, indique-os na
linha)

muitos | alguns | pouUcos | nenhum

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

NUCLEO 2 - QUADRO SOCIO-ECONOMICO

1- Em que extensédo o instrumento € aplicavel a variedade de dados sobre
quadro sécio-econdbmico do paciente?

pequena | limitada | boa | grande

1. | 2 | 3 | 4 | 5 | & | 7

2- Os itens apresentados no instrumento apresentam conteudo e forma
suficientes para coleta de dados do quadro s6cio-econémico ?

2.1) Conteudo

inaceitavel | pobre | bom | excelente
1 | 2 | 3 [ 4 | 5 | 6 | 7
2.2) Forma

inaceitavel | pobre | bom |  excelente
1. | 2 | 3 [ 4 | 5 | 6 | 7

3- Sugere acrescentar algum item relevante ao quadro s6cio-econémico?

4- Quantos itens sdo redundantes ou desnecessarios no nucleo sobre
condigdes socio-econdmico dos pacientes? Por favor, indique-os nas linhas

muitos | alguns | poucos | nenhum

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7
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NUCLEO 3 - SUSPEITA DIAGNOSTICA

1- Em que extensédo o instrumento € aplicavel a variedade de dados sobre
a suspeita diagnostica?

pequena | limitada | boa | grande

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

2- Os itens apresentados no instrumento apresentam conteudo e forma
suficientes para coleta de dados sobre suspeita diagndstica ?

2.1) Conteudo

inaceitavel | pobre | bom |  excelente
1 | 2 T 3 T 4 [ 5 T 6 | 7
2.2) Forma

inaceitavel | pobre | bom | excelente
1. | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 71

3- Sugere acrescentar algum item relevante a suspeita diagndstica?

4- Quantos itens sao redundantes ou desnecessarios no nucleo sobre
suspeita diagndstica? Por favor, indique-os nas linhas

muitos | alguns | pouUcos | nenhum

1. | 2 | 3 | 4 | 5 | & | 7

NUCLEO 4 — ENCAMINHAMENTO AO CENTRO DE REFERENCIA

1- Em que extenséo os instrumentos sdo aplicaveis a variedade de dados
sobre a forma de encaminhamento ao centro de referéncia?

pequena | limitada | boa | grande

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

2- Como classifica o instrumento em relagao a clareza dos itens referentes
ao encaminhamento ao centro de referéncia?

inaceitavel | pobre | bom | excelente

1. | 2 | 3 | 4 | 5 | & | 7
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3- Em que extensdo sao necessarias decisdes subjetivas para responder
as questdes formuladas pelo instrumento referentes ao encaminhamento ao

centro de referéncia?

grande | boa | limitada | pequena

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

4- A forma e o conteudo das questbes dos instrumentos podem gerar
vieses nas respostas referentes ao encaminhamento ao centro de
referéncia?

bastante provavel | provavel | pouco provavel |  improvavel

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

5- Quantos itens sao redundantes ou desnecessarios no nucleo sobre
encaminhamento ao centro de referéncia? Por favor, indique-os na linha

muitos | alguns | pouCcos | nenhum

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

6- Como classificaria o poder discriminativo do instrumento nas questdes
sobre o encaminhamento ao centro de referéncia?

pequeno | limitado | bom |  excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

7- Os itens apresentados no instrumento apresentam conteudo e forma
suficientes para coleta de dados sobre encaminhamento ao centro de
referéncia?

7.1) Conteudo

inaceitavel | pobre | bom | excelente
1 | 2 | 3 | 4 | 5 | & | 7
7.2) Forma

inaceitavel | pobre | bom | excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7
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NUCLEQ 5 — QUADRO CLINICO E DIAGNOSTICO NO CENTRO DE
REFERENCIA

1- Em que extenséo os instrumentos sdo aplicaveis a variedade de dados
sobre quadro clinico e diagnostico feito no centro de referéncia?

pequena | limitada | boa | grande

1| 2 | 3 | 4 [ 5 1 & | 7

2- Como classifica o instrumento em relagao a clareza dos itens sobre
quadro clinico e diagndstico feito no centro de referéncia?

inaceitavel | pobre | bom | excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

3- Em que extensdo sao necessarias decisdes subjetivas para responder
as questodes formuladas pelo instrumento referentes ao quadro clinico e

diagnostico feito no centro de referéncia

grande | boa | limitada | pequena

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

4- A forma e o conteudo das questbes dos instrumentos podem gerar
vieses nas respostas sobre quadro clinico e diagndstico feito no centro
de referéncia ?

bastante provavel | provavel | pouco provavel |  improvavel

1. | 2 | 3 | 4 | 5 | & | 7

5- Quantos itens sdo redundantes ou desnecessarios sobre quadro
clinico e diagndstico feito no centro de referéncia? Por favor, indique-os nas
linhas.

muitos | alguns | poucos | nenhum

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7
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6- Como classificaria o poder discriminativo do instrumento sobre quadro
clinico e diagndstico no centro de referéncia?

pequeno | limitado | bom |  excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

7- Os itens apresentados nos instrumentos apresentam conteudo e forma
suficientes para coleta de dados sobre quadro clinico e diagnodstico no
centro de referéncia?

7.1) Conteudo

inaceitavel | pobre | bom | excelente
1 | 2 | 3 [ 4 | 5 | 6 | 7
7.2) Forma

inaceitavel | pobre | bom | excelente
1. [ 2 | 3 [ 4 | 5 | 6 | 7

AVALIAGCAO GLOBAL:

1- Os instrumentos serdo utilizados e preenchidos por pesquisador
médico pediatra com especializagdo em alergia e imunologia para
avaliar dados sobre centros de referéncia. Na sua opinido a utilizacao
destes instrumentos sera bem sucedida?

improvavel | pouco provavel | provavel | bastante provavel

1. | 2 | 3 | 4 | 5 | & | 7

2- Os componentes dos instrumentos pretendem aferir dois dominios
principais: acesso e diagndéstico das IDPs. Em que grau estes objetivos
sao alcancados?

2.1) Para acesso:

insuficiente | limitado |  satisfatério | excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7
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2.2) Para dados do diagnostico das IDPs:

insuficiente | limitado |  satisfatério | excelente

1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7

3- A capacidade dos instrumentos para classificar os estudos de acordo
com a qualidade metodologica dos mesmos pode ser considerada?

pequena | limitada | boa |  excelente

1. | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 1

4- Sugere inclusdo ou excluséo de algum item?

Nome
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QUESTIONARIO 1:

Avaliagao de servigos, condigdes de registro e opinido dos especialistas nos

Centros de Referéncia de atendimento a Imunodeficiéncias Primarias.

NUCLEO 1 - CARACTERISTICAS DO SERVIGO (referente aos Ultimos seis
meses)

1.1) Existe turno especifico so para atendimento dos casos de IDPs?
Sim
Nao
Por qué?

Nao sabe/nao respondeu

1.2) Caso né&o haja turno especifico so para atendimento de IDPs, em que tipo
de ambulatério sdo atendidos estes pacientes ?

Alergia e Imunologia
Pediatria

Clinica Médica
Outros Quais?

Nao sabe/nao respondeu

1.3) Existe alguma determinag&o sobre faixa etaria a ser atendida?
Sim
Nao
Qual?

Nao sabe/nao respondeu

1.4) Qual o horario semanal disponivel, em turnos (1° turno, 2° turno e 3°
turno)?

SEGUNDA TERCA QUARTA QUINTA SEXTA

12 [3]1]2]3[1]2[3]1][2]3[1]2]3
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1.5) Caso sua agenda seja fixa, quantas consultas de 1% vez e subseqiientes
s&o oferecidas em cada turno?

1% vez:
Subsequentes:
Nao sabe/ndo respondeu

1.6) Vendo a agenda hoje, quando tera dia disponivel para consulta de 12 vez?
(discriminar quanto tempo esta levando para marcar uma 12 vez)

Nao sabe/nao respondeu

1.7) Na marcagdo subseqliente considera-se a gravidade da patologia ou o
risco do paciente?

Nao sabe/nao respondeu

1.8) Como é feito atendimento de emergéncia?
Orientacéao para procurar servigo de PS local
Esquema especial de atendimento
Disponibilidade 24 horas de acesso a equipe
Nao sabe/nao respondeu

1.9) Existe algum tipo de auditoria no ambulatério como forma de avaliagdo de
qualidade?

Sim
B
Revisdo regular de prontuarios (encontros semanais de reviséo)
Auditoria sobre rotinas
Participacdo em auditorias nacionais
Pesquisa de satisfagdo dos usuarios
N&o
Nao sabe/nao respondeu
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1.10) Ha protocolo de acompanhamento, diagndstico ou tratamento para
algum tipo especifico de IDP?

Sim

Nao

Qual?

Nao sabe/nao respondeu

1.11) Onde ¢ realizada a terapéutica infusional (IVIG)?
Espaco proprio ambulatorial

Na enfermaria

Terapia em casa (“home care”)

N&o é feito

NUCLEO 2 - RECURSOS HUMANOS

2.1) Sobre os profissionais médicos efetivos que atendem por periodo. Poderia
citar quantos, seu nome e vinculo.

NOME VINCULO VINCULO Comissionado [ TOTA
EMPREGATIC | ACADEMICO |/ L
10 Temporario
sim nao sim nao
sim nao sim nao
sim nao sim nao
sim nao sim nao
sim nao sim nao
sim nao sim nao
sim nao sim nao
sim nao sim nao

2.2) O Servigo conta com Residéncia Médica?
Sim
Nao
Nao sabe/nao respondeu

2.3) Os alunos de pos-graduacdo fazem parte da equipe de atendimento ou
freqlientam como pesquisadores o ambulatorio dos pacientes com IDP?
Sim De que cursos?
Obrigatério? Sim  N&o
Nao
Nao sabe/nao respondeu
N&o ha pos-graduacéo
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2.4) Os residentes realizam atendimento no ambulatorio de IDP?
Sim
N&o
Nao sabe/nao respondeu
N&o ha Residéncia Médica
2.5) Residentes de que areas participam do atendimento?
Pediatria (R1 e R2) / obrigatoriedade? Sim N&o
Alergia Pediatrica (R3) / obrigatoriedade? Sim Né&o

Alergia e Imunologia / obrigatoriedade? Sim N&o
Outras especialidades:

Nao sabe/nao respondeu

2.6) Quantos outros profissionais da saude compdem a equipe multidisciplinar
deste atendimento?

PROFISSIONAL | NUMERO DEDICAGAO | HORAS REFERENCIA

Enfermeiro

Técnico de Enf.

Aux. de Enferm.

Psicdlogo

Assist. Social

Fisioterapeuta

Nutricionista

Administrativo

Outros:

2.7)Especificando a participagdo da Enfermagem no Servigo, responda:
Enfermeira especialisada para o servico? Sim  N&o
Treinamento em IDP, com protocolos de Enfermagem? Sim  N&o

2.8) Esta equipe ¢ suficiente em numero e tempo de dedicagdo?
Sim

N&o

Nao sabe/nao respondeu
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2.9) Como o centro esta se preparando em termos de formagédo de RH (como
estdo os planos para formagéo de pessoal. Existe algum tipo de

planejamento/solicitaggdo)?

Nao sabe/nao respondeu

NUCLEO 3 - OFERTAS DE EXAMES COMPLEMENTARES

3.1) Quais exames séo realizados em seu Servigo, qual a regularidade de
oferta destes nos ultimos seis meses e cite caso de envio a unidade externa de
exames néo realizados (sim ou n&o)?

raramente | pouco regular | regular | sempre disponivel
1 |2 [ 3 [ 4 [ 5 | 6 | 7
Unidade
EXAME REGULARIDADE |externa
Hemograma
Plaquetas
Linfocito B (CD19)
Proteina total
Albumina
lgG
IgA
Niveis séricos de IgM
Imunoglobulinas
IgE
Dosagem de Anti-A
Isohemaglutininas Anti-B
Grupo sanguineo
Rubéola
Poliovirus
Sarampo
Dosagem de Anticorpos Difteria
Vacinais
Hepatite
EB
CMV
Pneumococos
lgG1
lgG2
Subclasses de IgG lgG3
lgG4




Rx de Térax : Imagem Timica
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Rx de cavum

PPD

Testes Cutaneos de Candidina
Hipersensibilidade Tardia

SK-SD

Tétano

Quantificagao de Linfocitos T |CD3

CD4

CD8

NK

Resposta linfoproliferativa a fitohemaglutinina
(PHA)

PWM

OKT3

ConA

Candida

Resposta proliferativa a CMV
outros mitégenos/antigenos

Varicela

PPD

Outros Quais?

NBT
DHR
Avaliagao de fagocitos Quimiotaxia
Fagocitose
Complemento Hemolitico CH50
Total APH50
C3
C4
Outras marcagdes na Sim  Quais?

fenotipagem? Nao

Produc¢ao de citocinas

C1INH Funcional

C1INHQuantitativo

MBL

Avaliacio funcional da MBL

Properdina

ALFA-FETO PROTEINA

ADA

PNP

TESTE DE FISH

ANTI-HIV
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3.2) Em sua opinido a irregularidade da oferta dos exames é devido a que?

3.3) Com relagdo aos exames complementares, vocé é informado sobre a
disponibilidade destes durante a sua pratica (isto €, antes de solicitar vocé ja
sabe quais exames estdo disponiveis ou s6 quando retorna o exame)?

Sim

Constantemente

Raramente

N&o

Por qué?

3.4) Caso néo referencie para outros servigos, qual é a sua conduta( como
procede em relagdo aos exames que ndo sdo disponiveis em seu Servigo e
também ndo s&o encaminhados “para fora”)?

3.6) O Servigo encaminha para analise molecular de sequenciamento na
propria Unidade?
Sim

Nao T
3.7) Caso néo disponha, refere a outra Unidade?

Sim Qual?

Nao
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3.8) Com quais outros Servigos de especialidade vocé conta para avaliagdo
dos pacientes com manifestagdes de 6rgéos especificos (neurologicas,
endocrinologicas, reumatologicas, gastrintestinais, etc.)?

NUCLEO 4 - REGISTRO

4.1)Sobre o prontuario dos pacientes atendidos, como vocé cuida deste
prontuario (isto €, como ¢é elaborado rotineiramente o prontuario dos pacientes
atendidos com IDP. Padrdo como todos os outros pacientes do Hospital,
prontuario especial, arquivo separado, eftc.)?

4.2) Para todo paciente atendido aqui é aberto um novo prontuario?
Sim
Nao
Nao sabe/nao respondeu

4.3) Existe alguma forma de registro dos casos de IDP?

Sim
Nao
Nao sabe/nao respondeu

4.4) Caso néo exista registro, em sua opinido, qual o motivo?

4.5) Em caso positivo, qual o instrumento de registro esta sendo utilizado?

Livro
Planilha
On line
Outros:
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4.6) Em caso positivo, de que forma o registro é feito?

Muito irregular
Pouco irregular
Regular

Por qué?

Nao sabe/nao respondeu

4.7) Que critérios s&o adotados para registrar o caso de IDP?

Nao sabe/nao respondeu

4.8) Os casos séo registrados desde?
Ultimos seis meses
Ultimo ano
Ultimos 2 anos
Ultimos 5 anos
Ultimos 10 anos
Desde: [/ [
Nao sabe/nao respondeu

4.9) Houve periodos de interrup¢ao nestes registros
N&o

Sim j

A que vocé atribui as interrupgdes?

4.10) Quais dados s&o registrados?
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4.11) Seu servigo reporta todos os casos registrados e acompanhados a algum

grupo de registros de casos de IDP (p.ex.: BRAGID, LAGID, ESID, outros)?.
N&o
Porque?

Sim

Quais?

NUCLEO 5 - ENTREVISTA COM PROFISSIONAIS SOBRE ESTADO ATUAL
DO DIAGNOSTICO

5.1) Partindo-se do pressuposto que existem dificuldades e atraso no
diagnostico das IDPs , qual seriam, em sua opinido, as causas principais?

5.2) Agora, utilizando esse roteiro de caminhos ao diagnostico, responda se
concorda ou ndo com cada item, em relagdo a dificuldade de diagndstico.

- Dificuldades no atendimento inicial (emergéncia, posto de saude, ambulatorio)
Concordo

N&o concordo

- Acesso dos pacientes ao diagnostico precoce (suspeita diagndstica)
Concordo

N&o concordo

- Encaminhamento ao centro de referéncia (transporte, distancia do servigo,
dificuldades financeiras)

Concordo

N&o concordo

- Acesso na porta de entrada do centro de referéncia (marcacgéo de consulta,
vagas, tempo)

Concordo

N&o concordo

- No centro de referéncia (recursos humanos, recursos de diagnostico,
equipamentos, conhecimento médico)

Concordo

N&o concordo
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5.3) Qual sua sugestdo para melhoria no diagnéstico das IDP no Rio de Janeiro
por ordem de importancia ou prioridade?

OO OWN -

5.4) Qual o seu grau de formagéo?

Residéncia Area:
Especializagdo Area:
Po6s Graduacao: Mestrado Doutorado
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QUESTIONARIO 2

NUCLEO 1 - IDENTIFICAGAO DO PACIENTE

1.1) Nome

1.2) Data de nascimento I

1.3) Data da matricula / /

1.4) Sexo

M
F

1.5) Raca
Branca Parda Negra  Amarela/Indigena

1.6) Endereco

Bairro
Municipio
Estado

1.7) Peso de nascimento
g.

1.8) Amamentagao
Exclusiva: meses
Mista: meses
Nao amamentou

1.9) Histodria familiar

Consanguinidade

Familiares afetados

Familiares mortos por infecgéo
Descrever:




NUCLEO 2 — QUADRO SOCIO - ECONOMICO

2.1) Numero de irmaos sem contar com o paciente

Nenhum

1

2

3

4

5 ou mais

Do mesmo pai e mae?
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2.2) Ordem de nascimento

Primogénito
Segundo
Terceiro
Quarto

Quinto ou mais

2.3) Escolaridade materna

Analfabeta

Ensino fundamental incompleto
Ensino fundamental completo
Ensino médio incompleto
Ensino médio completo

Ensino Superior

2.4) Criangas < 5 anos na residéncia

>2 anos
< 2 anos
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2.5) Renda familiar (SM £ US$160)

<1
1,1-2
>2

2.6) Numero de comodos da residéncia (sala e quartos)

1
2
3
4 ou mais

2.7) Numero de pessoas na residéncia

Até 3

De 3-5

De 5-7

De 7-10
Mais de 10

2.8) Possui plano de saude?
Sim
Nao
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NUCLEQ 3 — DADOS SOBRE AS CONDIGOES NA SUSPEITA
DIAGNOSTICA

3.1) Idade de inicio dos sintomas
__a_m
3.2) Sintomas apresentados na suspeita (apresentagéo)
1. Duas ou mais Pneumonias no ultimo ano
2. Quatro ou mais novas Otites no ultimo ano
3. Estomatites de repeticdo ou Moniliase por mais de dois meses
4. Abscessos de repeticdo ou ectima
5. Um episadio de infecg&o sistémica grave (meningite, osteoartrite,
septicemia)
6. Infeccdes intestinais de repeticdo / diarréia crbnica
7. Asma grave, Doencga do colageno ou Doenga auto-imune
8. Efeito adverso ao BCG e/ou infecgao por Micobactéria
9. Fendtipo clinico sugestivo de sindrome associada a Imunodeficiéncia

10. Histdria familiar de imunodeficiéncia
11. Outras manifestagoes:

3.3) Historico das infecgbes
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Tipo Data Agente Complicagbe | Tratamento
isolado S
3.4) Numero de internacdes
Internacao Periodo Cuidados Suporte
Intensivos Ventilatério

3.5) Atraso pondero-estatural?

Nao
Sim

Método utilizado para avaliagao:
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NUCLEQ 4 —- DADOS SOBRE ENCAMINHAMENTO AO CENTRO DE
REFERENCIA

4.1) Origem do encaminhamento (local e profissional)

Origem

Profissional
(especialidade)

Suspeita
(data)

Solicitagao
exames
(data)

Encaminhamento
(data)

4.2) Hipotese diagndstica

4.3) Diagnostico baseado em histéria familiar?

Sim
Nao

4.4) Historia vacinal
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4.5) Exames iniciais realizados no local de origem

Hemograma

Niveis séricos de Imunoglobulinas: IgG IgA e IgM

Testes cutaneos de hipersensibilidade tardia PPD  candidina  SK-SD
tétano

Dosagem de Isohemaglutininas

Dosagem de Anticorpos Vacinais: Rubéola Poliovirus Sarampo
Rx de Térax : Imagem Timica

Rx cavum

Teste do N.B.T.

Complemento Hemolitico Total (CH50)

Outros

NUCLEO 5 - QUADRO CLINICO E DIAGNOSTICO (no centro de referéncia)

5.1) Quadro Clinico
Peso g

Altura cm

5.2) Achados anormais no exame fisico




5.3) Doenga associada
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5.4) Doenca secundaria

5.5) Doenga maligna

5.6) Exames realizados ap6s admissao no ambulatorio

EXAME

DATA

ALTERACAO

Hemograma

Plaquetas

Linfécito B (CD19)

Proteina total

Albumina
lgG
IgA
Niveis séricos de IgM
Imunoglobulinas
IgE
Dosagem de Anti-A
Isohemaglutininas Anti-B
Grupo sanguineo
Rubéola
Poliovirus
Sarampo
Dosagem de Anticorpos Difteria
especificos
Hepatite
EB
CMV
Pneumococos
lgG1
lgG2
Subclasses de IgG lgG3
lgG4
Rx de Térax : Imagem Timica
Rx de cavum
PPD
Testes Cutaneos de Candidina
Hipersensibilidade Tardia
SK-SD

Tétano




Quantificagao de Linfécitos T

CD3
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CDh4

CD8

NK

Resposta linfoproliferativa a fitohemaglutinina

(PHA)

Resposta proliferativa a

outros mitégenos/antigenos

PWM

OKT3

ConA

Candida

CMV

Varicela

PPD

Outros Quais?

NBT
DHR
Avaliagao de fagocitos Quimiotaxia
Fagocitose
Complemento Hemolitico CH50
Total APH50
C3
C4
Outras marcagdes na Sim  Quais?
fenotipagem?
N&o

Producgao de citocinas

C1INH Funcional

C1INHQuantitativo

MBL

Avaliacio funcional da MBL

Properdina

ALFA-FETO PROTEINA

ADA

PNP

TESTE DE FISH

ANTI-HIV




5.7) Estudo Genético Realizado
N&o
Sim

Achado:

5.8) Isolamento de agentes infecciosos?
N&o
Sim
Qual local?
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Qual agente?

5.9) Diagnoéstico da IDP:

5.10) Critério diagnostico:

Definitivo
Provavel
Possivel

5.11) Complicag¢des decorrentes do quadro?

5.12) Caso haja complicagao pulmonar, foi realizada tomografia

computadorizada?
Sim
N&o
5.13) O diagnostico confirma a suspeita?

Sim
Nao

5.14) Outros dados relevantes:




Vatido Ate DB 15 s
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PARECER COMITE DE ETICA

Parecer Consubstanciado de Projeto de Pesguisa

1 Tituio do Projeto: Avaiiacao das condiges de diagnéstico e registro das imunodeficiéncias
|_primarias nos centros de referéncia da cidade do Rie de Janeiro

|

| Pesguisador Responsavei Ricardo Baiesdeni Barreira

| Data da Versio 21/05/2008 | Eadastm FR-92388 | Data do Parecer 09/11/2006 |

Grupo e Area Tematica L1 Genética Humana ]

Objetivos do Projeto

Descrever e analisar as informacdes sobrs acesso, referéncia, recursos diagnésticos e dados
clinicos disponiveis nos prontuéarios dos pacientes assistidos nos centros de referéncia do
Rio da Janeiro.

Descrever & analisar informagdes disponiveis sobre a estrutura ¢ o funcionamente dos
servigos do assisténcia aos pacientes nos centros de referdncia do Rio de Jansiro.
Descrever e anaiisar as informacées dos profissionais gue trabalham nos centros de
referéncia sobre as dificuidades observadas no processo de diagnostico das iIDPS no Rio de
Janeiro.

Investigar a existéncia, regularidade e sistematizacio dos registros de pacientes portadores
de IDPS confirmada nos centros de referéncia do Rio de Jansiro.

Sumaric do Projetc

O projeto de votta para o estudo do diagndsiico, tratamento & regisiro das IDPS, tomando
como campo de atuacao irés ceniros de referéncias no esitado do Rio de Janeiro. A
preocupacao maior & com a avaliacao do que vem sendo realizado, no sentido de oferecer
diagnéstico precoce e, em conseqiiéncia, uma melhor qualidade de vida aos pacientes
atendidos. Néo ignorando as dimensdes epidemiologicas do problems, o projetc possui
granda relevancia social & cientifica. Salienta-se que a metodologia proposta viabiliza o
projeto e que oe antecedentes tebricos fornecem bases sélidas para & analiss, Aconselhe-se,
contuao, Gus a parte do refersncial tedrico destinada & sticlogia genética das IDPS saja mais
sisiematicamenie tratada. Ha uma certa confuséo no gue tangs a maioria delas serem
monogénicas e ofato de se pode esiar dianie de padroes de heranga compiexa. Aconseiha-se
um melhor tratamento do assunto, mas essa recomendacao nao tem qualquer implicagao
etica. Trata-se somente, de cotribuigéic para a melhoria do trabalho apresentado. Acresga-se a
nacessidade de um maior cuidade na apresentacéio do documento (projeto), realizando uma
revisho cuidadosa do material escrlic & a obdidncia 4s nofmas de sxposicio deumtrabalho
sientifico.

Comentarios sobiie U5 iisns de ldenliicacao
Ds um modo goral o projsto informa  sobre todos os fens regusiidos,
inclusive, ja trazendo a aguiescéncia das mstiiuigGes envolvidas, na
Gualidade de campo, para Gue O pesquisador reafize seu trabalho. A inica

TEqUISICA0 a ser feila, para dar cumprimento & Resolig&o 196, & gue o
pesquis | GISCO e GO i

oielados.
o .
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APROVADO
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Livros Gratis

( http://www.livrosgratis.com.br )

Milhares de Livros para Download:

Baixar livros de Administracao

Baixar livros de Agronomia

Baixar livros de Arquitetura

Baixar livros de Artes

Baixar livros de Astronomia

Baixar livros de Biologia Geral

Baixar livros de Ciéncia da Computacao
Baixar livros de Ciéncia da Informacéo
Baixar livros de Ciéncia Politica

Baixar livros de Ciéncias da Saude
Baixar livros de Comunicacao

Baixar livros do Conselho Nacional de Educacdo - CNE
Baixar livros de Defesa civil

Baixar livros de Direito

Baixar livros de Direitos humanos
Baixar livros de Economia

Baixar livros de Economia Doméstica
Baixar livros de Educacao

Baixar livros de Educacdo - Transito
Baixar livros de Educacao Fisica

Baixar livros de Engenharia Aeroespacial
Baixar livros de Farmacia

Baixar livros de Filosofia

Baixar livros de Fisica

Baixar livros de Geociéncias

Baixar livros de Geografia

Baixar livros de Histdria

Baixar livros de Linguas
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Baixar livros de Literatura

Baixar livros de Literatura de Cordel
Baixar livros de Literatura Infantil
Baixar livros de Matematica

Baixar livros de Medicina

Baixar livros de Medicina Veterinaria
Baixar livros de Meio Ambiente
Baixar livros de Meteorologia
Baixar Monografias e TCC

Baixar livros Multidisciplinar

Baixar livros de Musica

Baixar livros de Psicologia

Baixar livros de Quimica

Baixar livros de Saude Coletiva
Baixar livros de Servico Social
Baixar livros de Sociologia

Baixar livros de Teologia

Baixar livros de Trabalho

Baixar livros de Turismo
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