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Resumo Abstract

Em obediência à lei brasileira que determinou a ampliação do 
quantitativo de doenças a serem rastreadas nos recém-nascidos 
assistidos pelo Sistema Único de Saúde, o Ministério da Saúde autorizou a 
ampliação do “Teste do Pezinho”, de seis para 60 doenças raras. O objetivo 
deste breve relato é registrar que, no estudo das 59 doenças listadas 
para rastreamento, verificou-se que algumas eram coincidentes, porém 
foram apresentadas com siglas diferentes. A vasta revisão bibliográfica 
permitiu identificar 53 doenças no total (46 novas patologias). Os autores 
ratificam a necessidade de abrangência sempre diversificada na busca do 
reconhecimento de doenças raras, devido à complexidade dos agravos 
que se apresentam na criança acometida, quando o diagnóstico é tardio.

In compliance with the Brazilian law that determined the number 
of diseases to be screened for in newborns assisted by the Unified 
Health System, the Ministry of Health authorized the expansion of 
the “Heel Prick Test” from six to 60 rare diseases. This brief report aims 
to record that, in the study of the 59 diseases listed for screening, 
some were coincidental but were presented with different acronyms. 
The extensive bibliographic review allowed the identification of 53 
diseases in total (46 new pathologies). The authors confirm the need 
for a diversified scope in the search for recognition of rare diseases, 
due to the complexity of the problems in the affected child, when the 
diagnosis is late.
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Introdução

O teste de triagem neonatal metabólica – Teste 
do Pezinho – é um exame de triagem primordial para 
a saúde de recém-nascidos (RNs), por possibilitar 
diagnóstico precoce de diversas patologias e, 
oportunamente, a condução de fluxo de tratamento 
precoce, reduzindo eventuais sequelas relativas às 
comorbidades. 

No Brasil, o exame contava, basicamente, com seis 
doenças: hipotireoidismo congênito, fenilcetonúria, 
anemia falciforme/hemoglobinopatias, fibrose cística 
do pâncreas, deficiência da biotinidase e hiperplasia 
adrenal congênita. Em julho de 2023, o Rio de Janeiro 
– que já possuía a toxoplasmose congênita, além das 
seis outras doenças básicas em sua triagem – absorveu, 
através do programa ampliado, a possibilidade de 
rastreamento total de 60 doenças, sendo 53 novas, 
pertencentes aos distúrbios de beta-oxidação de 
ácidos graxos, distúrbios dos ácidos orgânicos, 
aminoacidopatias / distúrbios do ciclo da ureia e 
galactosemias. 1-15

Objetivos

Apresentar coincidências de doenças encontradas 
na lista oficial das novas doenças raras do Teste do 
Pezinho Ampliado, elencadas pelo Ministério da Saúde 
(MS), que foram percebidas na revisão bibliográfica, 
em estudo de Iniciação Científica em Faculdade de 
Medicina, a pedido e em cooperação com a Associação 
de Pais e Amigos dos Excepcionais do Rio de Janeiro 
(APAE-Rio), responsável por estes exames no Sistema 
Único de Saúde (SUS).

Métodos

Por meio de ampla busca na literatura, durante o 
propósito de criação da linha de cuidados mínimos 
indispensáveis a RNs positivados na triagem das novas 
doenças da triagem ampliada, os autores apresentam 
e discorrem sobre aspectos errôneos e/ou repetidos 
encontrados na formulação da listagem das 53 novas 
doenças elencadas pelo MS.

Resultados

Neste registro da primeira versão da Ampliação 
do Teste de Rasreamento Nenatal, 53 novas doenças 

seriam estimadas no Rio de Janeiro, onde já se 
encontrava incluída a toxoplasmose, por ocasião 
da ampliação do rastreamento a partir de 2023, e 
totalizariam 60 doenças na ampliação pelo SUS.

Como cinco destas 52 doenças apresentaram a 
mesma característica à consulta bibliográfica de outras 
doenças relatadas, elas foram excluídas e apenas 
46 doenças novas foram elencadas em 2023, o que, 
somado às sete doenças que o rastreamento neonatal 
pelo SUS já contemplava em 2023, totalizou 53 doenças 
no total nesta etapa da ampliação do teste.

Das 52 doenças da listagem inicial, verificou-se que: 

a) Das três “galactosemias”: uma das listadas, não 
era “doença”, mas sim o nome dado ao exame 
de identificação de galactosemias - “galactose 
total”: enzima imuno-colorimétrico - papel 
filtro – Exame confirmatório é espectometria – 
plasma. 

b) Dos 13 distúrbios de beta-oxidação de 
ácidos raxos, a MCAD deficiência de acil-
coAdesidrogenase de cadeia média (MCAD) 
estava também incluída em outro grupo na 
listagem com igual nome, o que foi retirado.

c) Mais duas doenças se repetiam, em pares, 
com nomes diferentes nas 19 aminoacidopatias 
/ distúrbio do ciclo da ureia: c1) Leucionose 
(MSDU) é a mesma doença da urina do xarope 
do bordo (MSUD); c2) tirosinemia tipo I (TYR 
I) – (das aminoacidopatias / distúrbio do ciclo 
da ureia) ou tirosinemia 1 succnilacetona (dos 
distúrbios da beta-oxidação dos ácidos graxos); 
c3) fenilcetonúria já é patologia incluída no 
rastreamento metabólico básico do recém-
nascido há muitos anos (foi retirada como “nova 
doença”).

d) Dos 15 distúrbios dos ácidos orgânicos / 
distúrbios da beta-oxidação dos ácidos graxos 
e das acidemias orgânicas: d1) deficiência de 
beta-cetotiolase (BKT) apresenta características 
da acidúria 2-metil-3-hidroxibutírica (2M3HBA).

Constatou-se que a ampliação da triagem neonatal, 
antes divulgada como abrangente a mais 53 doenças 
(totalizando 60), em função das características 
coincidentes encontradas na literatura, totalizou 46 
novas doenças acrescentadas na prática, além das sete 
já contempladas no Rio de Janeiro.
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Conclusões

O Ministério da Saúde anunciou 53 novas doenças 
que poderiam ser incluídas nos testes de ampliação do 
rastreamento metabólico neonatal no Rio de Janeiro, 
nos quais já se incluía a toxoplasmose. Sete doenças 
já estavam disponibilizadas para rastreamento em 
2023, e das 52 listadas à primeira etapa, cinco foram 
descritas na literatura consultada com características 
coincidentes, totalizando 46 novas doenças. Estas, 
somadas às sete doenças já contempladas à ocasião, 
totalizaram 53 doenças a partir de 2023 (e não 60 
doenças no total, como inicialmente anunciado). 

Há necessidade de ampliar a pesquisa acerca de 
patologias raras, porque muitas não possuem estudos 
nem correta identificação, o que dificulta o acesso a 
informações. Algumas das características descritas 
foram encontradas em pesquisas australianas e alemãs, 
com informações duplicadas, provavelmente, em 
virtude inclusive da dificuldade de tradução. Ratifica-
se aqui a necessidade de um olhar diferenciado para 
os nomes e siglas das doenças raras, na promoção de 
prognóstico oportuno aos pacientes.
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Descrição / Especificação 

Distúrbio de Beta Oxidação de Ácidos Graxos 

Deficiência de Acil-CoAdesidrogenase de cadeia muito longa (VLCAD) 

Deficiência de Acil-CoAdesidrogenase de cadeia longa (LCHAD) 

Deficiência de proteína trifuncional mitocondrial (TFP) 

Deficiência de Acil-CoAdesidrogenase de cadeia média (MCAD) 

Deficiência primária de carnitina (CUD) 

Deficiência de acil-CoAdesidrogenase de cadeia curta (SCAD) 

Deficiência de L-3-hidroxiacil-CoA desidrogenase de cadeia média/curta (M/SCHAD) 

Deficiência múltipla desidrogenação de acil-CoA (MADD) ou Acidúriaglutárica tipo II(GA-II) 

Deficiência de cetoacil-CoAtiolase de cadeia média (MCAT) 

Deficiência de 2,4 dienoil-CoAredutase (DE RED) 

Deficiência de carnitinapalmitoiltransferase I (CPT I) 

Deficiência de carnitinapalmitoiltransferase II (CPT II) 

Deficiência de carnitina-acilcarnitinatranslocase (CACT) 

Distúrbio dos Ácidos Orgânicos 

Acidúriaglutárica tipo I (GA-I) 

Acidúriametilmalônica (MMA) 

Acidúriaisovalérica (IA) 

Acidúriapropiônica (PA) 

Acidúriahidroximetilglutárica (HMG-CoA) 

Deficiência de 3-metilcrotonil-CoA carboxilase (3-MCC) 

Deficiência multipla de carboxilase (MCD) 

Deficiência de cobalamina A e B (Cbl A,B) 

Deficiência de beta-cetotiolase (BKT) 

Distúrbios da cobalamina C e D (Cbl C,D) 

Acidúriamalônica (MAL) 

Deficiência de isobutiril-CoAdesidrogenase (IBG) 

Acidúria 2-metil-3- hidroxibutírica (2M3HBA) 

Deficiência de 2-metilbutiril-CoA desidrogenase (2MBG) 

Acidúria 3-metilglutacônica (3MGA) 

Aminoacidopatias / Distúrbio do Ciclo da Ureia 

Fenilcetonúria (PKU) 

HomocistinúriaClássica (HCU) 

Doença da Urina do Xarope do Bordo (MSUD) 

Citrulinemia tipo I (CIT I) 

Acidúriaargininosuccínica (ASA) 

Tirosinemia tipo I (TYR I) 

Argininemia (ARG) 

Citrulinemia tipo II (CIT II) 
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Tirosinemia tipo II (TYR II) 

Tirosinemia tipo III (TYR III) 

Hiperfenilalaninemia (HPHE) 

Hipermetioninemia (HMET) 

Defeitos da biosintese do cofator da biopterina 

Defeitos da regeneração do cofator da biopterina

Leucionose (MSDU)

Hiperglicinemia

Hiperornitinemia

Síndrome HHH (hiperornitinemia-hiperamonemia-homocitrulinúria)

Hiperprolinemia

Distúrbios da Beta-oxidação dos ácidos graxos e das acidemias orgânicas

Deficiência de Acil-CoA Desidrogenase de cadeia média

Tirosinemia 1 Succnilacetona

Galactosemias

GALACTOSE TOTAL

GALACTOSE 1URIDIL TRANSFERASE

G6PD - GLICOSE 6 FOSFATO DESIDROGENASE


