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INTRODUÇÃO 

 

O Programa Nacional de Triagem Neonatal 

(PNTN) é amplamente reconhecido como um 

programa de relevância nacional e notável su-

cesso no âmbito do Sistema Único de Saúde 

(SUS). Assim, este programa abraça os princí-

pios e diretrizes essenciais do SUS, estabele-

cendo o objetivo de promover uma abordagem 

integral da saúde, reduzir a morbimortalidade e 

aprimorar a qualidade de vida (MINISTÉRIO 

DA SAÚDE, 2016). 

Nesse viés, pode-se constatar que ele foi in-

serido no Sistema Único de Saúde (SUS) por 

meio da Portaria nº 22 em 15 de janeiro de 

1992, determinando a obrigatoriedade da reali-

zação do teste de Triagem Neonatal em todos 

os recém-nascidos (MS, 2016). Logo, entende-

se que esse avanço regulatório evidencia o com-

promisso do SUS em garantir a saúde infantil e 

a prevenção de doenças que podem ser rastrea-

das por meio da Triagem Neonatal.  

Na área da saúde pública, o rastreamento 

envolve a identificação de pessoas em uma po-

pulação que não apresenta sintomas, mas que 

tem um risco potencial de desenvolver uma do-

ença específica. Assim, essa identificação visa 

direcionar essas pessoas para uma investigação 

mais aprofundada, ações preventivas ou trata-

mento imediato, caso seja necessário (WALD, 

2001 apud BOTLER et al., 2010). 

O procedimento de rastreamento deve ter a 

capacidade de modificar o curso natural da do-

ença em uma parcela substancial da população 

elegível. Nessa perspectiva, a triagem neonatal 

(TN) é fundamentada na realização de testes la-

boratoriais durante os primeiros dias de vida do 

recém-nascido. Desse modo, se esses testes fo-

rem realizados de forma adequada e dentro do 

prazo previsto, possibilitam o início do trata-

mento em uma janela de tempo em que é viável 

prevenir possíveis consequências no desenvol-

vimento da criança (BOTLER et al., 2010). 

Nessa perspectiva, pode entender que a tri-

agem neonatal vai além da simples realização 

de testes para avaliar as concentrações de subs-

tâncias no sangue; ela se configura como um 

sistema público composto por cinco etapas, ge-

ralmente coordenado pelo sistema de saúde pú-

blica. Desse modo, essas etapas asseguram a 

vinculação de cada resultado à identificação de 

um recém-nascido específico, permitindo, se 

necessário, o encaminhamento desse recém-

nascido para avaliação diagnóstica e subse-

quente tratamento adequado. Portanto, a tria-

gem neonatal constitui um processo abrangente 

com o pediatra desempenhando um papel cen-

tral nesse contexto (LEÃO & AGUIAR, 2008). 

A primeira fase envolve o próprio processo 

de triagem, que tem como objetivo alcançar 

universalmente todos os recém-nascidos. Nesta 

etapa, a colaboração ativa do obstetra e do pe-

diatra é crucial. Assim, é fundamental que os 

pais recebam informações prévias abrangentes 

sobre diversos aspectos, incluindo a importân-

cia da detecção precoce das doenças triadas, os 

tipos de doenças envolvidas, os riscos associa-

dos à não realização dos testes, a data ideal para 

a coleta, a necessidade de exames de confirma-

ção em caso de resultados positivos, a possibi-

lidade de resultados falsos-positivos e o pro-

cesso de obtenção e interpretação dos resulta-

dos (LEÃO & AGUIAR, 2008). 

Além disso, o pediatra desempenha um pa-

pel crucial na observação de fatores que podem 

influenciar os resultados, como a prematuri-

dade, a dieta, transfusões, a administração de 

nutrição parenteral total e o período específico 

para a coleta – podendo ser entre o terceiro e o 

sétimo dia de vida no Brasil. Portanto, é essen-

cial que todos esses elementos sejam cuidado-

samente monitorados para garantir a precisão e 

a eficácia da triagem neonatal (LEÃO & 

AGUIAR, 2008). 
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A segunda fase, denominada busca ativa no 

contexto brasileiro, abrange o acompanha-

mento dos resultados e a localização tanto do 

recém-nascido quanto de sua família. Logo, 

essa fase torna-se especialmente crucial quando 

os resultados são apresentados como alterados, 

uma vez que o tempo desempenha um papel de-

terminante no início do tratamento, com o obje-

tivo de prevenir mortalidade, morbidade e se-

quelas (LEÃO & AGUIAR, 2008). 

Por conseguinte, resultados anormais de-

vem ser comunicados de maneira ágil para per-

mitir a realização imediata dos testes diagnósti-

cos necessários. Além disso, o pediatra tem a 

responsabilidade de oferecer apoio à família, 

fornecendo informações claras sobre o signifi-

cado de um resultado positivo no rastreamento, 

explicando a possibilidade de falsos positivos e 

orientando sobre o encaminhamento para exa-

mes confirmatórios.  

Ademais, quando um resultado alterado no 

rastreamento é recebido, o pediatra deve verifi-

car o estado de saúde da criança, garantindo que 

ela esteja em boas condições e assintomática. 

Logo, caso uma criança apresente sintomas, a 

avaliação de urgência se faz necessária, po-

dendo até mesmo exigir internação para terapia 

de suporte específico. 

A terceira fase envolve a realização de testes 

diagnósticos, que variam de acordo com a natu-

reza da doença e podem requerer, em alguns ca-

sos, a utilização de laboratórios especializados. 

Nesta etapa, é crucial diferenciar entre resulta-

dos positivos, que confirmam a presença da do-

ença, e falsos positivos, que indicam erronea-

mente a presença da doença (LEÃO & 

AGUIAR, 2008). 

A quarta fase está relacionada ao trata-

mento, que muitas vezes se estende por toda a 

vida do paciente. Assim, a gestão do tratamento 

requer a colaboração de equipes multidiscipli-

nares, complementando o acompanhamento re-

gular realizado pelo pediatra de referência, que 

mantém uma relação próxima com a família e o 

paciente. Portanto, o pediatra deve estar atuali-

zado sobre os aspectos fisiopatológicos, clíni-

cos e psicossociais associados à doença para de-

sempenhar eficazmente esse papel. O aconse-

lhamento genético também é crucial nesta 

etapa, incluindo a detecção de portadores na fa-

mília, a avaliação do risco de recorrência para 

futuros filhos do casal e a possibilidade de di-

agnóstico pré-natal em gestações subsequentes 

(LEÃO & AGUIAR, 2008). 

A quinta e última etapa envolve uma avali-

ação periódica de todos os aspectos do sistema, 

incluindo a validação dos testes utilizados, a 

eficácia da busca ativa e das intervenções, bem 

como os benefícios para pacientes, famílias e a 

sociedade em geral. Logo, esta etapa é crucial 

para a avaliação contínua e crítica do sistema, 

incluindo a cobertura do rastreamento da popu-

lação, o tempo gasto em cada etapa e a identifi-

cação de obstáculos que possam atrasar o diag-

nóstico e o tratamento precoce. Além disso, 

avalia-se a eficácia dos tratamentos e as barrei-

ras para sua implementação e manutenção, bem 

como os impactos dos diagnósticos nas famílias 

e os efeitos do rastreamento na saúde da popu-

lação em geral (LEÃO & AGUIAR, 2008). 

Nesse viés, o objetivo deste artigo científico 

é analisar e destacar a relevância da triagem ne-

onatal como uma ferramenta essencial na pro-

moção da saúde infantil. Assim, o estudo irá 

abordar a importância do rastreamento neonatal 

na identificação precoce de doenças genéticas, 

metabólicas e endócrinas, discutindo seus bene-

fícios na prevenção de deficiências, no trata-

mento oportuno e na melhoria da qualidade de 

vida das crianças. 

 

MÉTODO 

 

Trata-se de um estudo realizado por meio de 

uma revisão integrativa da literatura, de natu-
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reza exploratória e qualitativa. Dessa forma, a 

busca foi conduzida nas bases de dados Medical 

Literature Analysis and Retrieval System On-

line (MEDLINE), Scientific Electronic Library 

Online (SciELO) e Biblioteca Virtual em Saúde 

(BVS). 

Nesse contexto, foram considerados os des-

critores "triagem" e "neonatal", por serem ter-

minologias comuns à pesquisa. Os critérios de 

inclusão dos artigos para análise foram: artigos 

publicados entre 2000 e 2023, disponíveis na 

íntegra, nos idiomas português e inglês, que 

abordavam sobre a relevância da triagem neo-

natal. Desse modo, esses artigos foram selecio-

nados com base em sua importância para a pro-

posta dessa revisão. 

Como critério de exclusão, optou-se por ex-

cluir artigos que não estavam disponíveis na ín-

tegra online ou que não tinham relação com a 

temática do presente estudo. Assim, após o le-

vantamento de dados, foram encontrados 19 ar-

tigos no Medical Literature Analysis and Retri-

eval System Online (MEDLINE), 33 artigos na 

base de dados Scientific Electronic Library On-

line (SciELO) e 22 artigos na Biblioteca Virtual 

em Saúde (BVS), totalizando 74 artigos. Em se-

guida, após a leitura e análise desses artigos, fo-

ram selecionados e explorados 09 artigos de 

acordo com sua relevância. 

  

RESULTADOS E DISCUSSÃO 

 

A ideia da triagem neonatal foi induzida em 

1963 pelo Dr. Robert Guthrie (GUTHRIE & 

SUSI, 1963). Sua proposta inicial, amplamente 

aplicada em todo o mundo, consistiu em um 

teste de inibição bacteriana realizado em amos-

tras de sangue seco coletadas em papel-filtro. 

Assim, o objetivo desse teste era detectar os ní-

veis de fenilalanina; embora o tratamento da fe-

nilcetonúria, que envolve a restrição da fenila-

lanina na dieta, tenha sido conhecido cerca de 

uma década antes, era sabido que, se iniciado 

após o surgimento dos sintomas da doença, não 

conseguia reverter os danos neurológicos. Por-

tanto, a motivação de Guthrie era identificar in-

divíduos com fenilcetonúria ainda na fase pré-

sintomática para iniciar o tratamento o mais 

cedo possível (GUTHRIE & SUSI, 1963). 

Desse modo, com o tempo, o painel de tria-

gem neonatal foi expandido para incluir várias 

outras condições metabólicas, endócrinas, he-

matológicas e infecciosas. Nessa perspectiva, 

observa-se que entre as doenças mais ampla-

mente triadas em todo o mundo estão a fenilce-

tonúria, hipotireoidismo congênito, anemia fal-

ciforme e outras hemoglobinopatias, fibrose 

cística, galactosemia, deficiência de biotini-

dase, hiperplasia adrenal congênita, doença do 

xarope de bordo, deficiência de desidrogenase 

acil-coenzima A de cadeia média (MCAD) e ti-

rosinemia (KAYE, 2006 apud LEÃO & AGUI-

AR, 2008). 

A princípio, constata-se que existem cinco 

testes neonatais essenciais que fazem parte da 

triagem neonatal, para detectar doenças ou con-

dições médicas em recém-nascidos. Nessa pers-

pectiva, cada teste tem um objetivo específico e 

ajuda a identificar problemas de saúde precoce-

mente; os cinco testes neonatais são: Teste do 

Pezinho, Teste da Orelhinha, Teste do Olhinho, 

Teste do Coraçãozinho e Teste da Linguinha. 

Ademais, esses testes são fundamentais para 

garantir o bem-estar dos recém-nascidos, iden-

tificando precocemente problemas que podem 

exigir tratamento ou acompanhamento na área 

da saúde. 

Assim sendo, o exame de triagem neonatal 

popularmente conhecido como "Teste do Cora-

çãozinho" tem como objetivo avaliar especifi-

camente o nível de saturação de oxigênio, en-

volvendo o diagnóstico precoce de cardiopatias 

congênitas graves, que são descritos por apre-

sentar risco de vida iminente e a necessidade de 

intervenção cirúrgica precoce (COSTA, 2022). 
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Assim, observa-se que esse procedimento é um 

exame não invasivo, indolor e de custo acessí-

vel, exigindo apenas a presença do equipa-

mento - um oxímetro de pulso - e a capacitação 

de um profissional de enfermagem para sua re-

alização (COSTA, 2022). 

No Brasil, de acordo com uma portaria emi-

tida pelo Ministério da Saúde em 10 de junho 

de 2014, o "Teste do Coraçãozinho" é um com-

ponente integrante da Triagem Neonatal do Sis-

tema Único de Saúde (COSTA, 2022). 

Por contiguidade, de acordo com informa-

ções do Ministério da Saúde, conforme docu-

mentado na Biblioteca Virtual em Saúde 

(2012), o Teste da Orelhinha, também conhe-

cido como Triagem Auditiva Neonatal, desem-

penha um papel de extrema importância na de-

tecção de eventuais problemas de audição em 

recém-nascidos. Assim, entende-se que este 

procedimento é indolor, rápido e não apresenta 

contraindicações. Desse modo, em decorrência 

de sua realização, é viável estabelecer um diag-

nóstico e iniciar o tratamento de possíveis alte-

rações auditivas de forma precoce, resultando 

em um vínculo direto com a qualidade de vida 

do neonato e um prognóstico mais benéfico. 

Dessa maneira, quando um distúrbio é iden-

tificado, o recém-nascido é encaminhado para 

um centro de diagnóstico que oferece uma ava-

liação otorrinolaringológica e exames comple-

mentares. Nessa fase, é possível constatar que 

alguns bebês mantêm uma audição dentro dos 

parâmetros normais, enquanto outros apresen-

tam perda auditiva. Posteriormente, após a con-

firmação do tipo e do grau da deficiência audi-

tiva, o bebê é direcionado a um programa de in-

tervenção precoce. Assim, esse programa tem a 

finalidade de orientar a família de forma obje-

tiva, preparando-a para o uso de aparelhos de 

amplificação ou implante coclear, além de for-

necer terapia fonoaudiológica. Como resultado, 

fica evidente o papel essencial desempenhado 

pelo fonoaudiólogo em todas as etapas do pro-

cesso de detecção, diagnóstico e intervenção 

precoce de distúrbios auditivos (BRASIL, 

2012). 

O "Teste da Linguinha", um dos testes de 

Triagem Neonatal – sendo realizado nas primei-

ras 48 horas após o nascimento - começa com 

uma avaliação inicial focada na análise das ca-

racterísticas anatômicas e funcionais da língua. 

Dessa maneira, o principal objetivo desta avali-

ação inicial é detectar casos mais graves de an-

quiloglossia e, se necessário, encaminhar o 

bebê para a realização imediata da frenotomia 

lingual ainda na maternidade (BRASIL, 2018). 

O exame de Reflexo Vermelho (RV), um 

procedimento não invasivo e de simplicidade 

notável, além de ser de baixo custo, emprega 

um oftalmoscópio direto portátil com a finali-

dade de avaliar a saúde ocular de recém-nasci-

dos. Desse modo, essa avaliação consiste em di-

recionar a luz diretamente nos olhos do bebê e 

observar o reflexo vermelho, que indica a trans-

parência normal das principais estruturas ocula-

res. Ademais, quaisquer desvios na cor, unifor-

midade e simetria desse reflexo podem sugerir 

possíveis anomalias que podem interferir na 

passagem da luz até a retina e sua reflexão ade-

quada. Em sumo, é importante destacar-se que 

o RV é uma técnica notavelmente acessível, 

simples de ser realizada e de execução rápida 

(BRASIL, 2009a). 

O "Teste do Pezinho" (TP), um componente 

essencial do PNTN, tem como objetivo princi-

pal a detecção precoce de doenças infecciosas e 

genéticas, especialmente erros inatos do meta-

bolismo, que podem ser assintomáticos no mo-

mento do nascimento. Logo, este exame desem-

penha um papel crucial ao possibilitar o diag-

nóstico e tratamento precoce dessas condições, 

eventualmente a prevenir possíveis sequelas, 

como deficiência intelectual (ARDUINI et al., 

2017). 

Ademais, este procedimento envolve a co-

leta de uma pequena amostra de sangue do cal-
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canhar do bebê, permitindo a detecção de doen-

ças de grande gravidade, como o hipotireoi-

dismo congênito (um distúrbio causado pela de-

ficiência da glândula tireoide em produção hor-

monal), a fenilcetonúria (um distúrbio metabó-

lico) e as hemoglobinopatias (afecções sanguí-

neas, incluindo o traço falcêmico e a doença fal-

ciforme) BRASIL, 2009b). 

Em suma, constata-se que conforme deter-

minado pela Portaria nº 822, de 06 de junho de 

2001, todos os recém-nascidos têm o direito ga-

rantido ao acesso aos procedimentos de Tria-

gem Neonatal. Assim, pontua-se que esses exa-

mes devem ser conduzidos no prazo de até 30 

dias após o nascimento, preferencialmente en-

tre o 2º e o 7º dia, de acordo com os critérios 

técnicos estabelecidos no Manual de Normas 

Técnicas e Rotinas Operacionais do PNTN 

(BRASIL, 2001). 

Em conclusão, entende-se que o rastrea-

mento neonatal é essencial porque permite a de-

tecção precoce de condições médicas graves e 

tratáveis em recém-nascidos, antes que os sin-

tomas se manifestem. Dessa forma, possibilita-

se o início de intervenções médicas ou terapêu-

ticas precoces, promovendo a saúde e impe-

dindo potenciais complicações, sequelas e até 

mesmo morte, contribuindo para a saúde e o 

bem-estar das crianças. 

 

CONCLUSÃO 

 

Desse modo, constata-se a importância de 

divulgar informações relacionadas à Triagem 

Neonatal não apenas para as mães, mas também 

para suas famílias. Portanto, é fundamental 

aproveitar diversas oportunidades, como as 

com-sultas de Pré-Natal e Puericultura, bem 

como outros momentos em que os usuários bus-

cam os serviços de saúde, para explicar sobre os 

testes neonatais e a importância deles no bem-

estar do bebê. Assim, essas situações se reve-

lam como oportunidades valiosas para a educa-

ção em saúde e o fortalecimento dos laços entre 

os profissionais de saúde e os pacientes (FERRI 

et al., 2020). 

Nessa perspectiva, entende-se que através 

do compartilhamento de informações sobre a 

Triagem Neonatal durante as consultas de Pré-

Natal, por exemplo, é possível capacitar as fu-

turas mães com conhecimentos essenciais sobre 

a importância desse procedimento, o que en-

volve: os benefícios de detectar precocemente 

condições médicas e como pode isso impactar 

positivamente a saúde de seus bebês. Além 

disso, envolver as famílias nesse processo edu-

cativo também é crucial, uma vez que elas de-

sempenham um papel significativo no apoio à 

mãe e ao recém-nascido durante essa fase im-

portante. 

Por conseguinte, entende-se que ir às unida-

des de saúde não deve ser apenas momentos de 

tratamento médico, mas também oportunidades 

para educar, esclarecer e construir um relacio-

namento de confiança entre profissionais de sa-

úde e pacientes. Logo, essa abordagem pro-

move uma compreensão mais ampla e uma 

maior adesão às práticas de cuidado com a sa-

úde, incluindo a Triagem Neonatal, que desem-

penha um papel fundamental na promoção da 

saúde infantil. 

Portanto, a disseminação de informações 

sobre a Triagem Neonatal e a promoção do di-

álogo durante as consultas de Pré-Natal e Pue-

ricultura são extremamente valiosas e impor-

tantes para que se consiga rastrear e obter a 

identificação precoce de doenças genéticas, 

metabólicas e endócrinas; com o intuito de pre-

veni-las e dar o tratamento necessário, respal-

dando assim, uma melhoria na qualidade de 

vida das crianças.
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