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INTRODUÇÃO 
 
A triagem neonatal é definida por um con-

junto de ações preventivas, responsáveis por 

detectar precocemente pacientes com doenças 

genéticas, metabólicas, enzimáticas e endocri-

nológicas que podem ser assintomáticos nos 

primeiros anos de vida, tendo o intuito de alte-

rar a história natural da doença a partir de um 

tratamento precoce, na logística de prevenção 

secundária universalizada e equânime (BRA-

SIL, 2016). A triagem teve origem no ano de 

1963 nos Estados Unidos, quando foi iniciado 

os primeiros testes para Fenilcetonúria, desde 

então vem sendo evitadas muitas mortes e inca-

pacidades ocasionadas por essa doença. No 

Brasil, foi criado o PNTN (Programa Nacional 

de Triagem Neonatal), que, através do SUS, 

tem como matriz biológica o teste do pezinho. 

Geralmente, são realizadas durante a breve hos-

pitalização dos lactentes após o nascimento, 

sendo feito após o lactente entrar em contato 

com nutrientes como proteínas, gorduras e car-

boidratos. Dessa maneira, a triagem pode refe-

rir o estado metabólico da criança e da mãe. Por 

isso, variáveis como o peso e idade gestacional 

ao nascimento influem nos resultados, logo, va-

lores anormais nos resultados podem refletir 

condições maternas. 

Dessa forma, o objetivo deste capítulo é de 

discutir acerca de cada teste de triagem neona-

tal, contemplando os métodos de realização, 

seus resultados, implicâncias clínicas, como es-

tratégia de atualização e aprofundamento sobre 

o tema. 

 

MÉTODO 
 
Trata-se de uma revisão integrativa reali-

zada no período de setembro a novembro de 

2023, por meio de pesquisas nas bases de dados 

PubMed. Foram utilizados os descritores: Ge-

nética Médica, Fenilcetonúria, Hipotireoidismo 

Congênito, Fibrose Cística, Deficiência de Bio-

tinidase. Desta busca foram encontrados 46 ar-

tigos, posteriormente submetidos aos critérios 

de seleção. 

Os critérios de inclusão foram: artigos nos 

idiomas português, inglês e espanhol; publica-

dos no período de janeiro de 2000 a novembro 

de 2023 e que abordavam as temáticas propos-

tas para esta pesquisa, estudos do tipo revisão, 

corte transversal, ensaio clínico e meta-análise, 

disponibilizados na íntegra. Os critérios de ex-

clusão foram: artigos duplicados, disponibiliza-

dos na forma de resumo, que não abordavam di-

retamente a proposta estudada e que não aten-

diam aos demais critérios de inclusão.  

Após os critérios de seleção restaram 35 ar-

tigos que foram submetidos à leitura minuciosa 

para a coleta de dados. Além disso, foi utilizada 

como base a pesquisa em livros, revistas e polí-

ticas nacionais sobre o assunto. Os resultados 

foram apresentados em tabelas, gráficos ou 

quadros, divididos em categorias temáticas 

abordando: principais triagens neonatais reali-

zadas, bem como a técnica de realização e in-

terpretação de resultados e as principais doen-

ças que podem ser triadas atualmente. 

 

RESULTADOS E DISCUSSÃO 
 

Triagem auditiva 

Na primeira infância, os sentidos cumprem 

um papel essencial no que se refere a amalga-

mar as bases do desenvolvimento e funcionali-

dades ao longo de toda vida. Nesse sentido, a 

audição é essencial para possibilitar o desenvol-

vimento das potencialidades dos pacientes, res-

saltando a importância de que seja mobilizada a 

intervenção eficaz e hábil de crianças com aco-

metimentos auditivos captados de modo pre-

coce e universal, a fim de promover correções e 

estímulos no período crítico. De acordo com o 
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Ministério da Saúde (BRASIL, 2012), os prin-

cipais fatores de risco para essa deficiência pre-

coce são: 

• Preocupação familiar com o desenvolvi-

mento infantil; 

• História familiar de surdez congênita; 

• Permanência na UTI por mais de cinco 

dias, ou a ocorrência de qualquer uma das se-

guintes condições, independente do tempo de 

permanência na UTI: ventilação extracorpórea; 

ventilação assistida; exposição a drogas ototó-

xicas como antibióticos aminoglicosídeos e/ou 

diuréticos de alça; hiperbilirrubinemia; anóxia 

perinatal grave; APGAR Neonatal de 0 a 4 no 

primeiro minuto, ou 0 a 6 no quinto minuto; 

peso ao nascer inferior a 1.500 gramas; 

• Infecções congênitas ou infecções pós-

natais; 

• Anomalias craniofaciais; 

• Distúrbios neurodegenerativos; 

• Quimioterapia; 

• Traumatismo. 

 

No entanto, parte substancial dos indiví-

duos com surdez congênita não apresentam 

quaisquer desses fatores de risco, o que justifica 

a universalização dessa prática, que também é 

fortemente baseada no fato de que estimulações 

até os seis meses de vida das crianças otimiza a 

recuperação a longo prazo, bem como a socia-

lização e a inserção laboral (HILÚ & ZEIGEL-

BOIM, 2007). 

É preconizado, nacionalmente, aplicação de 

Emissões Otoacústicas, que se trata da libera-

ção de ondas sonoras de baixa frequência po-

tencializadas pela movimentação ciliar do apa-

relho auditivo, que deve responder de acordo 

com a emissão no processo de audição fisioló-

gico. Por ser um exame não invasivo, simples, 

que não exige sedação e não requer cooperação 

do paciente, é amplamente exequível, ainda que 

apresente maior taxa de falsos positivos se com-

parado com o Potencial Auditivo (BERA). 

Em suma, havendo alterações no exame, 

deve ser realizado o reteste e, em persistindo, é 

imprescindível que se encaminhe para especia-

lista focal, de modo a promover otoscopia e 

BERA (PROBST, 1990). 

 

Triagem visual 

O "Teste do olhinho" é uma parte impor-

tante da triagem neonatal que se concentra na 

avaliação da saúde ocular do recém-nascido. 

Ele também é conhecido como "Teste do Re-

flexo Vermelho" ou "Teste do Reflexo Pupilar". 

Esse teste é utilizado para identificar causas de 

problemas oculares tratáveis, se detectadas pre-

cocemente. De acordo com a Sociedade Ameri-

cana de Pediatria, recomenda-se que todo pedi-

atra deve realizar o exame em toda criança, 

desde o nascimento até os 3 anos de idade 

(SOUZA, 2017). 

O exame é realizado com um oftalmoscópio 

e deve ser colhida toda a história ocular do pa-

ciente, avaliação visual, inspeção externa do 

olho e pálpebra, avaliação da motilidade ocular, 

exame da pupila e do reflexo vermelho (WHO, 

2010). A nível mundial, as principais causas de 

cegueira tratável na infância são catarata, reti-

nopatia da prematuridade e glaucoma. Diante 

desse cenário, torna-se importante a realização 

do teste logo após o nascimento, e caso haja al-

guma anormalidade identificada, o bebê será 

encaminhado para um oftalmologista, a fim de 

realizar uma avaliação adicional e tratamento, 

se necessário (SOUZA, 2017). 

O Teste do Reflexo Vermelho compreende 

uma parte do exame de triagem visual. Ele é re-

alizado nas primeiras horas de vida (antes da 

alta hospitalar) ou dias após o nascimento, até 

os 3 anos de vida. Tem como finalidade avaliar 

a saúde ocular do recém-nascido. Esse nome 

"Reflexo Vermelho" refere-se ao reflexo ver-

melho que é observado quando a luz incide so-
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bre a retina do olho. O ambiente deve estar es-

curecido e o examinador deve manter o oftal-

moscópio a uma distância de 40 - 50 cm do olho 

do bebê. O teste é considerado normal se os dois 

olhos estiverem com reflexo vermelho bri-

lhante, caso contrário, ou seja, presença de pon-

tos pretos, assimetria ou algum reflexo branco 

(leucocoria), o bebê deve ser encaminhado para 

o oftalmologista, pois esse quadro requer uma 

avaliação cuidadosa (SBP, 2018a). 

Várias doenças podem ser detectadas, como 

por exemplo, catarata congênita, retinopatia da 

prematuridade, retinoblastoma, glaucoma con-

gênito, descolamento de retina e hemorragia ví-

trea (SBP, 2018a). 

 

Teste da linguinha 

A anquiloglossia é uma anomalia do desen-

volvimento caracterizada por um freio lingual 

curto, impedindo o livre movimento lingual, 

desencadeando interferências em suas funções. 

O Teste da linguinha é uma avaliação reali-

zada por qualquer profissional de saúde que 

visa analisar o tamanho e a inserção da mem-

brana que conecta a língua ao assoalho da boca 

(frênulo lingual). Esse teste é importante para 

detectar problemas que impeçam a sucção ade-

quada durante a amamentação ou que possam 

afetar futuramente a alimentação e o desenvol-

vimento da fala. 

Esse teste deve ser realizado nas primeiras 

48 horas de nascimento da criança, no primeiro 

mês ou até os 6 meses de vida, de forma rápida 

e indolor. 

O tratamento consiste em realizar uma fre-

nectomia, a qual consiste em realizar uma pe-

quena incisão no frênulo lingual, para que 

ocorra sua liberação ou uma frenectomia, a qual 

consiste em realizar a remoção total deste frê-

nulo lingual. O tipo de conduta irá depender do 

grau de severidade (ARAÚJO & PINCHE-

MEL, 2020). 

 

Triagem de oximetria de pulso: teste do 

coraçãozinho 

A Oximetria de pulso, conhecida como 

teste do coraçãozinho, é um teste simples e não 

invasivo da saturação de oxigênio, realizado 

como principal exame pós-natal, para detecção 

de alguma doença cardíaca congênita, princi-

palmente as doenças cardíacas congênitas críti-

cas. A base fundamental desse teste é a detec-

ção de hipoxemia, que muitas vezes não se tra-

duz clinicamente em cianose visível. Vários es-

tudos mostram o importante papel da oximetria 

de pulso como triagem para as DCC, sendo o 

principal estudo realizado em 2012, através de 

uma revisão sistemática (com meta-análise), 

com cerca de 250 mil neonatos, na qual de-

monstrou que a oximetria de pulso apresenta 

uma moderada sensibilidade (76%) e uma alta 

especificada (99%), cumprindo os critérios para 

entrar como um teste de triagem (ABBAS et al., 

2021). 

A Doença Cardíaca Congênita (DCC) é a 

doença congênita mais comum do recém-nas-

cido, sendo uma importante causa de morte in-

fantil. O grupo de DCC mais grave são os De-

feitos Cardíacos Congênito Crítica (DCCC), 

sendo definida como qualquer malformação 

cardíaca que leva à morte ou que necessite de 

intervenção invasiva nos primeiros 28 dias de 

nascido (ABBAS et al., 2021). O principal be-

nefício do teste do coraçãozinho é a detecção de 

alguma DCCC, antes da alta hospitalar, com o 

princípio de diminuir morbidade, mortalidade e 

período de internação (OSTER, 2023). O mo-

mento ideal para se fazer o exame da oximetria 

de pulso é após as 24 horas de vida, pois, geral-

mente, nas primeiras 24 horas é fisiológico 

ocorrer uma hipoxemia transitória do recém-

nascido, e essa não representar nenhuma pato-

logia. A Tabela 24.1 exemplifica os principais 

defeitos cardíacos que podem acometer o neo-

nato.
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Tabela 24.1 Principais defeitos cardíacos congênitos. 

Principais defeitos cardíacos 

Estenose aórtica  Atresia tricúspide Anomalia de Ebstein 

Transposição de gran-

des artérias 
Tetralogia de Fallot Ventrículo direito com saída dupla  

Atresia pulmonar 
Síndrome do Coração 

Esquerdo Hipoplásico 
Arco aórtico interrompido 

Fonte: Adaptado de GEGGEL, 2023 e ABBAS et al., 2021. 

 

A técnica de triagem é realizada por meio 

da medida da saturação de oxigênio no membro 

superior direita (pré-ductal) e em um dos mem-

bros inferiores (pós-ductal). Vale salientar que 

a medida pós-ductal serve principalmente para 

avaliar alterações com desvio da direita para a 

esquerda (através do canal arterial). As medidas 

não podem ser feitas caso o recém-nascido es-

teja chorando ou se movendo, pois poderá alte-

rar os resultados. Após um resultado positivo 

(os critérios se encontram na Tabela 24.2), o 

recém-nascido, idealmente, não pode receber 

alta hospitalar sem excluir condições potencial-

mente fatais, através de exames, como ecocar-

diograma, radiografia de tórax e exames de san-

gue. Caso o resultado do teste da oximetria de 

pulso for negativo (sem critérios para hipoxe-

mia identificáveis no pré-ductal e pós-ductal - 

mostradas na Tabela 24.2) e sem a presença de 

nenhum sinal de DCCC no exame físico, como 

sopros, não é necessário avaliações adicionais. 

Vale ressaltar, que um teste do coraçãozinho 

negativo não descarta completamente a pre-

sença de alguma DCC, mas é um importante 

método de triagem (OSTER, 2023; ABBAS et 

al., 2021). 

 

 

Tabela 24.2 Critérios para positividade na oximetria de pulso 

Critérios para um Teste do Coraçãozinho Positivo (hipoxemia) 

Medição da saturação de oxigênio (Sp02) <90 % em qualquer extremidade 

Medição de Sp02 de 90 a 94% na mão direita (pré-ductal) e na extremidade inferior em duas a três medições 

(medições separadas por uma hora de diferença) 

Diferença de Sp02> ou igual a 4% entre as extremidades superiores e inferiores em duas a três medições (me-

dições separadas por uma hora de diferença) 

Fonte: Adaptado de OSTER, 2023.  

 

Teste do pezinho: técnica, princípios e 

principais rastreios 

O teste do pezinho consiste em uma técnica 

de rastreio neonatal com objetivo de identificar 

distúrbios metabólicos que podem ser assinto-

máticos nos primeiros anos de vida e que devem 

ser tratadas o mais precocemente possível para 

evitar sequelas ao recém-nascido, inclusive re-

tardo mental grave e irreversível. Engloba tes-

tes de rastreio do Hipotireoidismo Congênito 

(HC), Fenilcetonúria (PKU), anemia falciforme 

e outras hemoglobinopatias, Fibrose Cística 

(FC), Hiperplasia adrenal congênita (HAC) e 

Deficiência de biotinidase. 

A técnica mais utilizada para essa triagem 

envolve a coleta de algumas gotas de sangue do 

calcanhar do bebê do 3° ao 5° dia de vida de 

nascimento, sendo essas amostras enviadas 

para o laboratório pesquisar a existência de 

marcadores para as doenças já mencionadas. 

Para aumentar a eficácia desse teste, alguns cui-

dados devem ser tomados como a coleta correta 
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no tempo estipulado, rápido envio para o labo-

ratório e a realização correta do teste pelo labo-

ratório, além da rápida liberação do resultado, 

pois quanto antes descobrir alguma doença 

mais rápida será a intervenção e menos prejuí-

zos a criança terá no seu desenvolvimento. 

Fatores como prematuridade, nutrição pa-

renteral e transfusão sanguínea podem influen-

ciar nos resultados, sendo necessário a repeti-

ção do teste do pezinho nesses pacientes, prin-

cipalmente para fibrose cística e hiperplasia 

adrenal congênita (RODRIGUES et al., 2019). 

Portanto, o teste do pezinho desempenha 

um papel importante na detecção precoce de 

doenças genéticas e metabólicas, permitindo 

precocidade no tratamento. Essa triagem é fun-

damental nos cuidados de saúde pediátrica, 

sendo necessário o envolvimento da equipe de 

saúde para a promoção da saúde pública. 

 

Teste do pezinho: Hipotireoidismo Con-

gênito 

O hipotireoidismo congênito (HC) é um 

distúrbio endócrino crônico que se apresenta 

pela secreção insuficiente dos hormônios tireoi-

dianos, tiroxina (T4) e triiodotironina (T3), e 

pode ser triado pelo teste do pezinho. No teste, 

é avaliado o valor do TSH, que indicará norma-

lidade se menor que 5 µUI/mL após 48h de 

vida. Entretanto, se os níveis de TSH for entre 

5 e 10 µUI/mL, faz-se necessário uma nova co-

leta e, se os níveis forem equivalentes ou maio-

res que 10 µUI/mL, significa que o neonato tem 

suspeita de HC e que a conduta adequada será 

o encaminhamento para o endocrinopediatra e 

coleta de sangue venoso para obter informações 

acerca dos níveis de T4 livre e TSH (BRITO et 

al., 2021). 

O hormônio tireoidiano apresenta um papel 

essencial para a maturação do sistema nervoso 

central (SNC), sendo, portanto, sua insuficiên-

cia uma das causas mais comuns de deficiência 

intelectual evitável. A criança com HC pode 

apresentar, além do retardo mental grave, falên-

cia do crescimento e distúrbios neurológicos 

como ataxia, incoordenação, estrabismo, movi-

mentos coreiformes e perda auditiva neurossen-

sorial. No recém-nascido, costuma ser assinto-

mático, por isso o diagnóstico clínico é tão difí-

cil (SBP, 2018b). 

Dessa forma, o tratamento precoce com do-

ses adequadas de levotiroxina é uma emergên-

cia pediátrica. Em grande parte dos casos, cri-

anças diagnosticadas com HC e tratadas preco-

cemente conseguem alcançar um desenvolvi-

mento físico e níveis de coeficiente intelectual 

que se encontram dentro da faixa considerada 

normal. 

 

Teste do pezinho: Fenilcetonúria 

A Fenilcetonúria consiste em um erro inato 

do metabolismo, sendo uma condição genética 

de transmissão autossômica recessiva, caracte-

rizada por um defeito bioquímico primário, que 

resulta na insuficiência da enzima fenilalanina-

hidroxilase. Essa enzima desempenha um papel 

essencial na conversão da fenilalanina em tiro-

sina no fígado e é codificada por um gene situ-

ado no cromossomo 12 (AMORIM et al., 

2005). 

Tal distúrbio metabólico pode gerar várias 

consequências para as crianças afetadas, como 

problemas neurológicos, cutâneos e comporta-

mentais. Dessa forma, é de extrema necessidade 

o diagnóstico precoce dessa comorbidade e para 

isso, é realizado o “Teste do pezinho”, o qual 

detecta o acúmulo da Fenilalanina no sangue do 

recém-nascido, advindo da falta ou do mal fun-

cionamento da enzima fenilalanina-hidroxilase 

(SANTOS & HAACK, 2012). 

Dessarte, o manejo para a fenilcetonúria é 

realizar uma dieta contendo alimentos que te-

nham baixo teor de fenilalanina na sua compo-

sição, pois, dessa forma, não haverá o acúmulo 
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em excesso desse aminoácido no organismo da 

criança e, assim, pode- se evitar futuras compli-

cações e sequelas (MIRA & MARQUEZ, 

2000). 

 

Teste do pezinho: hemoglobinopatias 

As hemoglobinopatias representam um 

grupo polimórfico de condições clínicas que in-

terferem na dinâmica das moléculas de hemo-

globina circulante, podendo ser, portanto, ele-

mentos determinados por mudanças no número, 

formato ou padrão geral dessas estruturas da li-

nhagem vermelha. Historicamente, a triagem 

neonatal dessas condições iniciou-se em vários 

países a partir da década de 1970, em virtude da 

alta mortalidade da doença e do potencial custo-

benefício do rastreio assintomático dessa amos-

tra populacional. Em solo nacional, esse ras-

treio se dá por meio do Teste do Pezinho que 

preconiza a pesquisa com Eletroforese de He-

moglobinas e faz uma tipificação fenotípica das 

células, indicando seu padrão, que deve ser as-

sociado clinicamente com o estado fisiológico 

ou patológico (SOMMER et al., 2006). 

Estruturalmente, a hemoglobina trata-se de 

uma molécula de amplo estudo e cuja funciona-

lidade central é a distribuição e oferta de oxigê-

nio aos tecidos. Nos recém-nascidos, deve ser 

encontrado resquícios de hemoglobina fetal 

(Padrão F) e hemoglobinas já com a conformi-

dade adulta (Padrão A). A partir disso, toda in-

congruência e distinção desse padrão indicaria 

uma patologia, com suas maiores representan-

tes sendo a anemia falciforme (Padrão SS), con-

dição que leva à hemólise, comprometimento 

do sistema imune e eventos tromboembólicos 

(INDRÁK). 

A partir do padrão SS ou de qualquer vari-

ante do FA, deve ser feito uma nova coleta e, 

posteriormente, encaminhamento para manejo 

de especialista em hematologia pediátrica, além 

do escopo multifatorial que conta com psicólo-

gos, nutricionistas e geneticistas (FERREIRA 

et al., 2014). 

 

Teste do pezinho: hiperplasia adrenal 

congênita 

Hiperplasia adrenal congênita (HAC) com-

põem um grupo heterogêneo de distúrbios ge-

néticos de herança autossômica recessiva, aco-

metendo cerca de um a cada 14.500 nascidos 

vivos. Essa doença possui uma morbimortali-

dade significativa, principalmente em recém-

nascidos do sexo masculino. Por esse motivo, a 

triagem neonatal vem mudando esta realidade, 

permitindo que estas crianças evoluam de 

forma favorável, com diagnóstico e tratamento 

precoces (BRASIL, 2015). 

A principal causa dessa patologia é a defi-

ciência de 21-hidroxilase, uma das enzimas en-

volvidas na síntese do cortisol no córtex da su-

prarrenal, o que favorece a redução na concen-

tração deste hormônio, elevação dos níveis sé-

ricos de andrógenos e redução da concentração 

de mineralocorticoide. Devido a isso, ocorre o 

surgimento de manifestações clínicas que se di-

videm em três tipos: forma clássica perdedora 

de sal, forma clássica não perdedora de sal e 

forma não clássica. 

A forma clássica perdedora de sal constitui 

o tipo mais comum e sua apresentação clínica 

inclui sintomas como desidratação, hipotensão, 

hiponatremia e hiperpotassemia, além de mani-

festações que dependem do sexo. No feminino, 

há a virilização da genitália externa, como au-

mento de clitóris, fusão labial em graus variá-

veis e formação de seio urogenital, decorrente 

do hiperandrogenismo durante a vida intraute-

rina. No masculino, a genitália externa é nor-

mal, podendo apresentar manifestações como 

macrogenitossomia e/ou hiperpigmentação de 

bolsa escrotal, dificultando seu diagnóstico e 

dependendo da triagem neonatal para serem 

identificados. 
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Na forma clássica não perdedora de sal, ou 

virilizante simples, as manifestações são co-

muns em ambos os sexos, com virilização pós-

natal, caracterizada por clitoromegalia ou au-

mento peniano, pubarca precoce, velocidade de 

crescimento aumentada e maturação óssea ace-

lerada, resultando em baixa estatura final. De-

pende da triagem para seu diagnóstico, pois a 

deficiência mineralocorticoide não tem reper-

cussão clínica. A forma não clássica, ou de iní-

cio tardio, os sintomas podem aparecer em 

qualquer fase da vida, variando com o sexo. No 

feminino, apresenta-se com pubarca precoce, 

ciclos menstruais irregulares, hirsutismo e in-

fertilidade. No masculino, por ser oligossinto-

mático, o quadro costuma não ser diagnosticado 

(SBP, 2019). 

 

Teste do pezinho: deficiência de biotini-

dase 

Biotinidase é uma enzima que participa do 

processo de reciclagem orgânica da vitamina 

biotina que, por sua vez, é envolvida em diver-

sos processos metabólicos do corpo, por meio 

de seu papel como coenzima para distintas rea-

ções químicas do organismo. Nesse contexto, 

fisiologicamente a biotinidase é encontrada 

abundantemente no plasma, no fígado e nos 

rins. No entanto, em alguns casos ocorrem os 

denominados erros inatos do metabolismo, isto 

é, alterações genéticas que implicam na síntese 

deficiente ou ausente dessa proteína. 

A deficiência de biotinidase pode ser par-

cial (quando há de 10 a 30% de atividade da en-

zima) ou profunda (quando há menos de 10% 

de atividade enzimática). Em casos leves (defi-

ciência parcial), o paciente pode ter poucos ou 

nenhum sintoma, enquanto nos casos graves 

(deficiência profunda) o paciente pode evoluir 

para coma ou óbito (LIU et al., 2023). Os me-

canismos fisiopatológicos estão demonstrados 

na Figura 24.1. 

 

Figura 24.1 O papel da biotinidase e as implicações de sua deficiência

 

Legenda: Na  deficiência ou ausência de biotinidase, as vias metabólicas que dependem dessa enzima estarão prejudi-

cadas e, assim, as consequências finais serão o comprometimento da gliconeogênese, o catabolismo de cadeiais de 

aminoácidos e a síntese de ácidos graxos.  

 

O ideal é suspeitar de deficiência de bioti-

nidase durante a triagem neonatal, antes que o 

neonato apresente as manifestações clínicas re-

lacionadas ao erro inato do metabolismo. Du-

rante a avaliação inicial, é importante ressaltar 

que, além da detecção precoce dos casos, deve-

se investigar se há ocorrência familiar e compli-

cações associadas, para que possa ser feito o en-

caminhamento adequado da criança (BRASIL, 

2018). Nesse contexto, o melhor cenário é 

aquele em que há o diagnóstico laboratorial 

(precoce, durante a triagem neonatal), enquanto 
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o diagnóstico clínico é dado em estágios mais 

tardios, em neonatos que não realizaram os tes-

tes de triagem.  

 

Teste do pezinho: fibrose cística 

A Fibrose cística (FC) é uma doença mul-

tissistêmica desencadeada por mutações do 

gene CFTR (Regulador de condutância trans-

membrana da FC) (SIMON, 2019). 

Em sua fisiopatologia, a alteração sofrida 

pelo gene CFTR, que em sua situação normal 

controla o movimento dos íons de cloreto e de 

sódio nas membranas celulares, inviabiliza a 

funcionalidade normal da absorção de cloreto e 

outros íons afetados como sódio e bicarbonato, 

que, por não serem absorvidos, são liberados no 

suor. Como essa reabsorção está prejudicada, 

ocorre o espessamento e aumento da viscosi-

dade das secreções pulmonares, pancreáticas, 

hepáticas, intestinais e do trato reprodutivo (SI-

MON, 2019). Desse modo, a FC envolve múl-

tiplos sistemas e vários ou todos os órgãos, que 

a depender da apresentação clínica pode com-

prometer a qualidade de vida de um indivíduo 

com FC. 

Os sintomas presentes em bebês e crianças 

com FC incluem principalmente a presença de 

íleo meconial, de sintomas respiratórios e da in-

capacidade de prosperar. Em casos que possam 

cursar com insuficiência pancreática grave não 

tratada, o bebê pode apresentar síndrome com 

edema e hipoproteinemia, perda de eletrólitos, 

anemia, alopecia, dermatite e retardo de cresci-

mento associado a má absorção e desnutrição 

(KATKIN, 2023). 

A partir do nascimento, realiza-se o rastreio 

com o teste do pezinho a partir da avaliação dos 

níveis de Tripsina Imunorreativa (IRT), que, se 

estiver elevado ou o resultado for inconclusivo, 

faz-se o teste de cloreto em suor, devendo a cri-

ança possuir ≥2 semanas de idade e pesar >2kg. 

Em seu critério diagnóstico, necessita-se de sin-

tomas de FC em ao menos um sistema orgânico 

e/ou exame neonatal positivo e/ou ter um irmão 

com FC associada ao cloreto de suor elevado 

≥60 mmol/L, existência de duas mutações e o 

NPD anormal (KATKIN, 2023). 

 

Teste do pezinho ampliado 

O teste do pezinho ampliado engloba outras 

condições patológicas, sendo elas a fenilceto-

núria, as hemoglobinopatias, a toxoplasmose 

congênita, as galactosemias, as aminoacidopa-

tias, os distúrbios de betaoxidação de ácidos 

graxos, as doenças lisossômicas, as imunodefi-

ciências primárias e a atrofia muscular espinhal 

(BRASIL, 2021). 

Essas doenças serão incluídas no teste do 

pezinho em 5 etapas, após sancionada a Lei n° 

14.154, que amplia para 50 o número de doen-

ças rastreadas pelo Teste do Pezinho oferecido 

pelo Sistema Único de Saúde (SUS). A primeira 

etapa inclui doenças relacionadas ao excesso de 

fenilalanina; patologias relacionadas à hemo-

globina; e toxoplasmose congênita. Na segunda 

etapa, poderão ser detectadas as galactosemias; 

aminoacidopatias; distúrbio do ciclo de ureia; e 

distúrbios de betaoxidação de ácidos graxos. Na 

terceira etapa, inclui doenças que afetam o fun-

cionamento celular, e, na quarta etapa, as imu-

nodeficiências primárias. E, a partir da quinta 

etapa, será testada a atrofia muscular espinhal 

(BRASIL, 2021). 

Dessa forma, será possível o diagnóstico 

precoce e, assim, permitir aos recém-nascidos 

um tratamento imediato, que repercute em 

maior sobrevida, visto que as doenças buscadas 

evidenciam rápida e, até mesmo, grave progres-

são. 

 

Triagem neonatal molecular 

O “Teste da Bochechinha” é um teste de tri-

agem neonatal genética complementar ao Teste 

do Pezinho, o qual é responsável por identificar 
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grupos de doenças genéticas graves que são 

passíveis de tratamento, desde que haja inter-

venções precoces (KOBOLDT et al., 2013). 

Além disso, o exame também inclui a ava-

liação de uma condição não genética potencial-

mente crítica, que é a infecção congênita por ci-

tomegalovírus, sendo uma das infecções virais 

congênitas mais comuns que ocorrem (NA-

VARRETE et al., 2019). Idealmente, reco-

menda-se que a realização do teste seja até o 

primeiro ano de vida da criança, pois a maioria 

das doenças analisadas manifestam-se durante 

este período. Todavia, não há contraindicações 

de ser realizado após este período, porém os be-

nefícios serão menores comparados à uma in-

vestigação mais precoce. Este teste é um exame 

não invasivo, que utiliza a técnica de Sequenci-

amento de Nova Geração (NGS) para analisar o 

DNA da criança e consiste na coleta de uma 

amostra de saliva do interior da boca do bebê 

com auxílio de um cotonete (SWAB), sendo 

uma coleta rápida e indolor que tem a função de 

complementar os testes de triagem neonatal 

convencionais (PETERSEN & COLEMAN, 

2020). 

 

CONCLUSÃO 

 

Portanto, destaca-se a importância da reali-

zação da triagem neonatal mesmo que a criança 

esteja assintomática para prevencão e diagnós-

tico precoce de doenças genéticas, metabólicas, 

enzimáticas e endocrinológicas e com intuito de 

intuito de alterar a história natural da doença a 

partir de um início imediato do tratamento ade-

quado. A triagem neonatal representa, assim, 

um verdadeiro instrumento de cuidado, gar-

antindo melhores perspectivas de qualidade de 

vida e bem-estar para essas crianças e para suas 

famílias. Ao identificar e tratar precocemente 

essas doenças, é possível prevenir compli-

cações graves, como atraso no desenvolvi-

mento, deficiências intelectuais e até mesmo a 

morte prematura. 
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