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Ampliacao da triagem metabdlica neonatal

Expansion of neonatal metabolic screening
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O Programa de Triagem Neonatal - “Teste do
Pezinho” - objetiva rastrear doencas especificas,
através da gota de sangue espessa coletada por
puncdo na regiao do calcanhar de recém-nascidos, 48
horas apds o nascimento até o quinto dia de vida, para
identificar bebés que precisam de testes confirmatérios
adicionais, e sugere a possibilidade de uma condicao
com base nos resultados iniciais.

Ap6s a confirmacao, uma linha minima de cuidados
indispensaveis é estabelecida para as criancas em
unidades assistenciais especializadas, para conduta
terapéutica da patologia diagnosticada, gerando
impacto significativo sobre a qualidade de vida dos
pacientes e seus familiares.

No ano de 2023, na maior parte do Brasil, a cobertura
do teste de triagem abrangia sete doencas, que foram
até entao elencadas, justamente pela possibilidade de
agravo de acometimento cronicamente debilitante
ou fatal, caso medidas especificas de saude nao
fossem tomadas. Eram elas: hipotireoidismo
congeénito; fenilcetonuria; doenca falciforme e outras
hemoglobinopatias; fibrose cistica do pancreas;
hiperplasia congénita de suprarrenal; deficiéncia de
biotinidase e toxoplasmose congénita.

Ha mais de 20 anos, aguardava-se uma ampliacao
deste Programa, e o cumprimento da lei 14.154/2021
expandiu a triagem para 54 doencas raras no Estado

do Rio de Janeiro. Essa implementacao da expansao
foi, no entanto, gradual e variada entre outros estados
e municipios, na dependéncia da infraestrutura
e capacidade técnica de cada um. Nem todos os
estados atingiram a totalidade dessas doencas para
rastreamento pelo SUS em agosto de 2023.

Um documento técnico-cientifico foi editado
em planilha pela Faculdade Souza Marques, a
convite de colaboracao e em apoio a Associacao de
Pais e Amigos dos Excepcionais do Rio de Janeiro
(APAE-Rio), responsavel pela triagem no SUS, por
ocasiao da Ampliacao do Teste do Pezinho no Brasil,
marco historico que ocorreu em agosto de 2023.
A planilha em Excel com QR Code foi criada a partir
de um trabalho de revisao bibliografica’ de alunas
do Programa de Iniciagao Cientifica do Curso de
Medicina em periodo de “férias” em julho de 2023.
Foram incluidas as novas doencas autorizadas para
0 novo rastreamento metabdlico, na busca ativa dos
cuidados minimos indispensdveis a bebés, a serem
orientados sobre a ampliacao do rastreamento de
recém-nascidos. As consultas incluiram a base literaria
de artigos académicos da Plataforma UpToDate e
variados repositérios institucionais universitarios, para
o entendimento minimo das complexidades raras a
gue estdo vulneraveis as criancas portadoras das novas
doencas elencadas. Na sequéncia, o incansavel estudo?
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contemplou uma descricao minima de caracteristicas
dessas doencas raras, do que foi possivel encontrar na
literatura, alguns testes confirmatérios de diagndstico
com os respectivos valores, conduta terapéutica,
além do encaminhamento eletivo para unidades
multiassistenciais especializadas e conscientizacao
oportuna do paciente e da familia.

O desafio deste estudo contemporaneo na
ampliacao do “Teste do Pezinho” semeou, no coracao
das futuras médicas participantes do Programa de
Iniciacao Cientifica, a certeza da necessidade de
continuar buscando aperfeicoamento continuado
deste conteddo minimo que pode ser desenhado, tao
aquém de necessidades ainda desconhecidas para o
complexo cuidado das frageis criancas portadoras de
“raridades”.
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Doencas acrescentadas por ocasiao da ampliacao
do Teste do Pezinho no Rio de Janeiro em agosto de
2023:

A) Disturbio de beta-oxidagao de acidos graxos: 1)
Deficiéncia de Acil-CoAdesidrogenase de cadeia muito
longa(VLCAD);2) DeficiénciadeAcil-CoAdesidrogenase
de cadeia longa (LCHAD); 3) Deficiéncia de proteina
trifuncional mitocondrial (TFP); 4) Deficiéncia de
Acil-CoAdesidrogenase de cadeia média (MCAD); 5)
Deficiéncia primaria de carnitina (CUD); 6) Deficiéncia
de acil-CoAdesidrogenase de cadeia curta (SCAD); 7)
Deficiéncia de L-3-hidroxiacil-CoA desidrogenase de
cadeia média/curta (M/SCHAD); 8) Deficiéncia multipla
na desidrogenacao de acil-CoA (MADD) ou Aciduria
glutdrica tipo Il (GA-ll); 9) Deficiéncia de cetoacil-
CoAtiolase de cadeia média (MCAT); 10) Deficiéncia de
2,4 dienoil-CoAredutase (DERED); 11) Deficiéncia de
carnitinapalmitoiltransferase | (CPT1); 12) Deficiéncia de
carnitinapalmitoiltransferase Il (CPT II); 13) Deficiéncia
de carnitina-acilcarnitinatranslocase (CACT).

B) Disturbio dos acidos organicos: 1) Aciduria glutarica
tipol(GA-1);2) Aciduriametilmalénica (MMA); 3) Aciduria
isovalérica (IA); 4) Aciduria propionica (PA); 5) Aciduria
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hidroximetilglutérica (HMG-CoA); 6) Deficiéncia de
3-metilcrotonil-CoA carboxilase (3-MCC); 7) Deficiéncia
multipla de carboxilase (MCD); 8) Deficiéncia de
cobalamina A e B (Cbl AB); 9) Deficiéncia de beta-
cetotiolase (BKT) ou Aciduria 2-metil-3-hidroxibutirica
(2M3HBA ; 10) Disturbios da cobalamina C e D (Cbl
C,D); 11) Aciddria malonica (MAL); 12) Deficiéncia de
isobutiril-CoAdesidrogenase (IBG); 13) Deficiéncia de
2 metilbutiril-CoA desidrogenase (2MBG); 14) Aciduria
3-metilglutacénica (3MGA).

C) Aminoacidopatias / disturbio do ciclo da ureia: 1)
Fenilcetonuria (PKU); 2) Homocistinuria Classica (HCU);
3) Doenca da Urina do Xarope do Bordo (MSUD) ou
Leucionose (MSDU); 4) Citrulinemia tipo I(CIT 1); 5)
Aciduria argininosuccinica (ASA); 6) Tirosinemia tipo |
(TYRI) ouTirosinemia 1 Succnilacetona; 7) Argininemia
(ARG); 8) Citrulinemia tipo II (CIT II); 9) Tirosinemia
tipo Il (TYR 1l); 10) Tirosinemia tipo Il (TYR Ill); 11)
Hiperfenilalaninemia (HPHE); 12) Hipermetioninemia
(HMET); 13) Defeitos da biossintese do cofator da
biopterina; 14) Defeitos da regeneracao do cofator da
biopterina; 15) Hiperglicinemia; 16) Hiperornitinemia;
17) Sindrome HHH (hiperornitinemia-hiperamonemia-
homocitrulindria); 18) Hiperprolinemia;

D) Galactosemia: Galactose-1-fosfato uridiltransferase
(GALT), que é a enzima cuja deficiéncia causa a
Galactosemia classica.

E) Glicose 6 Fosfato Desidrogenase (G6PD): é disturbio
enzimatico relacionado a crises hemoliticas.
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