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INTRODUCAO

A triagem neonatal é definida por um con-
junto de acOes preventivas, responsaveis por
detectar precocemente pacientes com doencas
genéticas, metabolicas, enziméticas e endocri-
nolégicas que podem ser assintomaticos nos
primeiros anos de vida, tendo o intuito de alte-
rar a historia natural da doenca a partir de um
tratamento precoce, na logistica de prevencao
secundéria universalizada e equanime (BRA-
SIL, 2016). A triagem teve origem no ano de
1963 nos Estados Unidos, quando foi iniciado
0s primeiros testes para Fenilcetondria, desde
entdo vem sendo evitadas muitas mortes e inca-
pacidades ocasionadas por essa doencga. No
Brasil, foi criado 0o PNTN (Programa Nacional
de Triagem Neonatal), que, através do SUS,
tem como matriz bioldgica o teste do pezinho.
Geralmente, sdo realizadas durante a breve hos-
pitalizacdo dos lactentes ap0s o nascimento,
sendo feito apos o lactente entrar em contato
com nutrientes como proteinas, gorduras e car-
boidratos. Dessa maneira, a triagem pode refe-
rir o estado metabolico dacrianca e damée. Por
iSs0, variaveis como o peso e idade gestacional
ao nascimento influem nos resultados, logo, va-
lores anormais nos resultados podem refletir
condigcdes maternas.

Dessa forma, o objetivo deste capitulo é de
discutir acerca de cada teste de triagem neona-
tal, contemplando os métodos de realizacéo,
seus resultados, implicancias clinicas, como es-
tratégia de atualizacdo e aprofundamento sobre
0 tema.

METODO

Trata-se de uma revisdo integrativa reali-
zada no periodo de setembro a novembro de
2023, por meio de pesquisas nas bases de dados
PubMed. Foram utilizados os descritores: Ge-

nética Médica, Fenilcetonuria, Hipotireoidismo
Congénito, Fibrose Cistica, Deficiéncia de Bio-
tinidase. Desta busca foram encontrados 46 ar-
tigos, posteriormente submetidos aos critérios
de selecéo.

Os critérios de inclusdo foram: artigos nos
idiomas portugués, inglés e espanhol; publica-
dos no periodo de janeiro de 2000 a novembro
de 2023 e que abordavam as tematicas propos-
tas para esta pesquisa, estudos do tipo reviséo,
corte transversal, ensaio clinico e meta-andlise,
disponibilizados na integra. Os critérios de ex-
clusdo foram: artigos duplicados, disponibiliza-
dosna forma deresumo, que ndo abordavam di-
retamente a proposta estudadae que néo aten-
diam aos demais critérios de inclus&o.

Apbs os critérios de selecdo restaram 35 ar-
tigos que foram submetidos a leitura minuciosa
para a coletade dados. Além disso, foi utilizada
como base a pesquisa em livros, revistas e poli-
ticas nacionais sobre o assunto. Os resultados
foram apresentados em tabelas, graficos ou
quadros, divididos em categorias tematicas
abordando: principais triagens neonatais reali-
zadas, bem como a técnica de realizacéo e in-
terpretacdo de resultados e as principais doen-
cas que podem ser triadas atualmente.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Triagem auditiva
Na primeira infancia, 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
audicdo ¢ essencial para possibilitar o desenvol-
vimento das potencialidades dos pacientes, res-
saltando a importancia de que seja mobilizada a
intervencao eficaz e habil de criancas com aco-
metimentos auditivos captados de modo pre-
coce e universal, afim de promover correcdes e
estimulos no periodo critico. De acordo com o
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Ministério da Saude (BRASIL, 2012), os prin-
cipais fatores de risco para essa deficiéncia pre-
coce S&o:

e Preocupacao familiar com o desenvolvi-
mento infantil;

e Histdria familiar de surdez congénita;

e Permanéncia na UTI por mais de cinco
dias, ou a ocorréncia de qualquer uma das se-
guintes condicdes, independente do tempo de
permanéncia na UTI: ventilacdo extracorpoérea;
ventilacdo assistida; exposicdo a drogas ototo-
xicas como antibi6ticos aminoglicosideos e/ou
diuréticos de alca; hiperbilirrubinemia; anoxia
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;

e InfeccOes congénitas ou infecges pds-
natais;

e Anomalias craniofaciais;

Disturbios neurodegenerativos;
Quimioterapia;
Traumatismo.

No entanto, parte substancial dos indivi-
duos com surdez congénita ndo apresentam
quaisquer desses fatoresde risco, o0 que justifica
a universalizacdo dessa pratica, que também é
fortemente baseada no fato de que estimulagdes
até os seis meses de vida das criangas otimiza a
recuperacdo a longo prazo, bem como a socia-
lizagdo e a insercédo laboral (HILU & ZEIGEL-
BOIM, 2007).

E preconizado, nacionalmente, aplicacéo de
Emissbes Otoacusticas, que se trata da libera-
cao de ondas sonoras de baixa frequéncia po-
tencializadas pela movimentacéo ciliar do apa-
relho auditivo, que deve responder de acordo
com a emissao no processo de audicéo fisiolo-
gico. Por ser um exame nao invasivo, simples,
que ndo exige sedacéo e ndo requer cooperacao
dopaciente, é amplamente exequivel, ainda que

apresente maior taxa de falsos positivos se com-
parado com o Potencial Auditivo (BERA).

Em suma, havendo alteracbes no exame,
deve ser realizado o reteste e, em persistindo, é
imprescindivel 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
avaliagdo da saude ocular do recém-nascido.
Ele também ¢ conhecido como "Teste do Re-
flexo Vermelho" ou "Teste do Reflexo Pupilar".
Esse teste é utilizado para identificar causas de
problemas oculares trataveis, se detectadas pre-
cocemente. De acordo com a Sociedade Ameri-
cana de Pediatria, recomenda-se que todo pedi-
atra deve realizar 0o exame em toda crianga,
desde o nascimento até os 3 anos de idade
(SOUZA, 2017).

O exame é realizado com um oftalmoscépio
e deve ser colhida todaa historia ocular do pa-
ciente, avaliacdo visual, inspecdo externa do
olho e palpebra, avaliacdo da motilidade ocular,
exame da pupila e do reflexo vermelho (WHO,
2010). A nivel mundial, as principais causas de
cegueira tratavel na infancia sdo catarata, reti-
nopatia da prematuridade e glaucoma. Diante
desse cenario, torna-se importante a realizacao
do teste logo ap6s o nascimento, e caso haja al-
guma anormalidade identificada, o bebé sera
encaminhado para um oftalmologista, a fim de
realizar uma avaliacdo adicional e tratamento,
se necessario (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 ap6s o nascimento, até
0s 3 anos de vida. Tem como finalidade avaliar
a saude 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-
moscopio a uma distancia de 40 - 50 cm doolho
dobebé. O teste é considerado normal se os dois
olhos estiverem com reflexo vermelho bri-
Ihante, caso contréario, ou seja, presenca de pon-
tos pretos, assimetria ou algum reflexo branco
(leucocoria), 0 bebé deve ser encaminhado para
o oftalmologista, pois esse quadro requer uma
avaliacdo cuidadosa (SBP, 2018a).

Vérias doencas podem ser detectadas, como
por exemplo, catarata congénita, retinopatia da
prematuridade, retinoblastoma, glaucoma con-
génito, descolamento de retina e hemorragia vi-
trea (SBP, 2018a).

Teste da linguinha

A anquiloglossia € uma anomalia do desen-
volvimento caracterizada por um freio lingual
curto, impedindo o livre movimento lingual,
desencadeando interferéncias em suas funcdes.

O Teste dalinguinha é uma avaliag&o reali-
zada por qualquer profissional de saiude que
visa analisar o tamanho e a inser¢do da mem-
brana que conecta a lingua ao assoalho daboca
(frénulo lingual). Esse teste € importante para
detectar problemas que impegam a succdo ade-
quada durante a amamentagdo ou que possam
afetar futuramente a alimentacdo e o desenvol-
vimento da fala.

Esse teste deve ser realizado nas primeiras
48 horas de nascimento da crianga, no primeiro
més ou até os 6 meses de vida, de forma rapida
e indolor.

O tratamento consiste em realizar uma fre-
nectomia, a qual consiste em realizar uma pe-
quena incisdo no frénulo lingual, para que
ocorra sua liberacdo ou uma frenectomia, a qual
consiste em realizar a remocao total deste fré-
nulo lingual. O tipo de condutaira depender do
grau de severidade (ARAUJO & PINCHE-
MEL, 2020).

Triagem de oximetria de pulso: teste do
coragdozinho
A Oximetria de pulso, conhecida como

teste do coracdozinho, é um teste simples e ndo
invasivo da saturagdo de oxigénio, realizado
como principal exame pds-natal, para deteccio
de alguma doenca cardiaca congénita, princi-
palmente as doencas cardiacas congénitas criti-
cas. A base fundamental desse teste é a detec-
¢ao de hipoxemia, que muitas vezes ndo se tra-
duz clinicamente em cianose visivel. Varios 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 revisao sistematica (com meta-analise),
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 testedetriagem (ABBAS et al.,
2021).

A Doenca Cardiaca Congénita (DCC) é a
doenga congénita mais comum do recém-nas-
cido, sendo uma importante causa de morte in-
fantil. O grupo de DCC mais grave sdo os De-
feitos Cardiacos Congénito Critica (DCCC),
sendo definida como qualquer malformagéo
cardiaca que leva a morte ou que necessite de
intervencdo invasiva nos primeiros 28 dias de
nascido (ABBAS et al., 2021). O principal be-
neficio doteste do coragdozinho é adeteccdode
alguma DCCC, antes da alta hospitalar, com o
principio de diminuir morbidade, mortalidade e
periodo de internacdo (OSTER, 2023). O mo-
mento ideal para se fazer o exame da oximetria
de pulso é apos as 24 horas de vida, pois, geral-
mente, nas primeiras 24 horas é fisioldgico
ocorrer uma hipoxemia transitoria do recém-
nascido, e essa nao representar nenhuma pato-
logia. A Tabela 24.1 exemplifica os principais
defeitos cardiacos que podem acometer o neo-
nato.
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Tabela 24.1 Principais defeitos cardiacos congénitos.

Principais defeitos cardiacos

Estenose aortica

Atresia triclspide

Anomalia de Ebstein

Transposicdo de gran-
des artérias

Tetralogia de Fallot

Ventriculo direito com saida dupla

Atresia pulmonar

Sindrome do Coracgédo
Esquerdo Hipoplasico

Arco aértico interrompido

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

A técnica de triagem ¢é realizada por meio
damedidada saturacdo de oxigénio no membro
superior direita (pré-ductal) e em um dos mem-
bros inferiores (p6s-ductal). Vale salientar que
a medida po6s-ductal serve principalmente para
avaliar alteracbes com desvio da direita para a
esquerda (através do canal arterial). As medidas
ndo podem ser feitas caso o recém-nascido es-
teja chorando ou se movendo, pois poderé alte-
rar os resultados. Ap6s um resultado positivo
(os critérios se encontram na Tabela 24.2), o
recém-nascido, idealmente, ndo pode receber
alta hospitalar sem excluir condigdes potencial-
mente fatais, através de exames, como ecocar-

diograma, radiografia de torax e exames de san-
gue. Caso o resultado do teste da oximetria de
pulso for negativo (sem critérios para hipoxe-
mia identificaveis no pré-ductal e pés-ductal -
mostradas na Tabela 24.2) e sem a presenca de
nenhum sinal de DCCC no exame fisico, como
sopros, nao é necessario avaliacdes adicionais.
Vale ressaltar, que um teste do coragdozinho
negativo ndo descarta completamente a pre-
senca 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 Coracaozinho Positivo (hipoxemia)

Medigédo da saturacdo de oxigénio (Sp02) <90 % em qualquer extremidade

Medigdo de Sp02 de 90 a 94% na mao direita (pré-ductal) e na_extremidade inferior em duas a trés medicoes

(medicdes separadas por uma hora de diferenca)

Diferenca de Sp02> ou igual a 4% entre as extremidades superiores e inferiores em duas a trés medicdes (me-

dicdes separadas por uma hora de diferenca)

Fonte: Adaptado de OSTER, 2023.

Teste do pezinho: técnica, principios e
principais rastreios
O teste do pezinho consiste em uma técnica

de rastreio neonatal com objetivo de identificar
distarbios metabolicos que podem ser assinto-
maticos nos primeiros anos devida e que devem
ser tratadas 0 mais precocemente possivel para
evitar sequelas ao recém-nascido, inclusive re-
tardo mental grave e irreversivel. Engloba tes-
tes de rastreio do Hipotireoidismo Congénito
(HC), Fenilcetonaria (PKU), anemia falciforme

e outras hemoglobinopatias, Fibrose Cistica
(FC), Hiperplasia adrenal congénita (HAC) e
Deficiéncia de biotinidase.

A técnica mais utilizada para essa triagem
envolve a coleta de algumas gotas de sangue do
calcanhar do bebé do 3° ao 5° dia de vida de
nascimento, sendo essas amostras enviadas
para o laboratério pesquisar a existéncia de
marcadores para as doencas ja& mencionadas.
Para aumentar a eficacia desse teste, alguns cui-
dadosdevem ser tomados como a coleta correta
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no tempo estipulado, rapido envio para o labo-
ratorio e a realizacdo correta do teste pelo labo-
ratorio, alem da rapida liberacdo do resultado,
pois quanto antes descobrir alguma doenca
mais rapida serd a intervencdo e menos prejui-
zos a crianca tera no seu desenvolvimento.

Fatores como prematuridade, nutricdo pa-
renteral e transfusdo sanguinea podem influen-
ciar nos resultados, sendo necessario a repeti-
¢ao do teste do pezinho nesses pacientes, prin-
cipalmente para fibrose cistica e hiperplasia
adrenal congénita (RODRIGUES et al., 2019).

Portanto, o teste do pezinho desempenha
um papel importante na deteccdo precoce de
doengas genéticas e metabdlicas, permitindo
precocidade no tratamento. Essa triagem é fun-
damental nos cuidados de saude pediatrica,
sendo necessario 0 envolvimento da equipe de
salide para a promogéo da saude publica.

Teste do pezinho: Hipotireoidismo Con-
génito

O hipotireoidismo congénito (HC) é um
distarbio enddcrino crénico que se apresenta
pela secrecao insuficiente dos hormonios tireoi-
dianos, tiroxina (T4) e triiodotironina (T3), e
pode ser triado pelo teste do pezinho. No teste,
é avaliado o valor do TSH, que indicara norma-
lidade se menor que 5 pUIl/mL apds 48h de
vida. Entretanto, se os niveis de TSH for entre
5e 10 pUl/mL, faz-se necessario uma nova co-
leta e, se os niveis forem equivalentes ou maio-
res que 10 pUI/mL, significa que o neonato tem
suspeita de HC e que a conduta adequada sera
0 encaminhamento para o endocrinopediatra e
coleta de sangue venoso para obter informacdes
acerca dos niveis de T4 livre e TSH (BRITO et
al., 2021).

O hormonio tireoidiano apresenta um papel
essencial para a maturacdo do sistema nervoso
central (SNC), sendo, portanto, sua insuficién-
cia uma das causas mais comuns de deficiéncia

intelectual evitavel. A crianca com HC pode
apresentar, além do retardo mental grave, falén-
cia do crescimento e distdrbios neurologicos
como ataxia, incoordenacao, estrabismo, movi-
mentos coreiformes e perdaauditiva neurossen-
sorial. No recém-nascido, costuma ser assinto-
matico, por isso o diagnostico clinico é tao difi-
cil (SBP, 2018b).

Dessa forma, o tratamento precoce com do-
ses adequadas de levotiroxina é uma emergén-
cia pediatrica. Em grande parte dos casos, cri-
ancas diagnosticadas com HC e tratadas preco-
cemente conseguem alcancar um desenvolvi-
mento fisico e niveis de coeficiente intelectual
que se encontram dentro da faixa considerada
normal.

Teste do pezinho: Fenilcetonuria

A Fenilcetondria consiste em um erro inato
do metabolismo, sendo uma condicdo genética
de transmissdo autossdmica recessiva, caracte-
rizada por um defeito bioquimico primario, que
resulta na insuficiéncia daenzima fenilalanina-
hidroxilase. Essa enzima desempenha um papel
essencial na conversdo da fenilalanina em tiro-
sina no figado e € codificada por um gene situ-
ado no cromossomo 12 (AMORIM et al,
2005).

Tal distdrbio metabolico pode gerar vérias
consequéncias para as criancas afetadas, como
problemas neurologicos, cutaneos e comporta-
mentais. Dessa forma, € de extrema necessidade
o diagndstico precoce dessacomorbidade e para
isso, ¢ realizado o “Teste do pezinho”, o qual
detectao acumulo da Fenilalanina no sangue do
recem-nascido, advindo da falta ou do mal fun-
cionamento da enzima fenilalanina-hidroxilase
(SANTOS & HAACK, 2012).

Dessarte, 0 manejo para a fenilcetondria é
realizar uma dieta contendo alimentos que te-
nham baixo teor de fenilalanina na sua compo-
sicdo, pois, dessa forma, ndo havera o acimulo
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em excesso desse aminoacido no organismo da
crianca e, assim, pode- se evitar futuras compli-
cacbes e sequelas (MIRA & MARQUEZ,
2000).

Teste do pezinho: hemoglobinopatias

As hemoglobinopatias representam um
grupo polimorfico decondigdes clinicas que in-
terferem na dindmica das moléculas de hemo-
globina circulante, podendo ser, portanto, ele-
mentos determinados por mudangas no numero,
formato ou padréo geral dessas estruturas dali-
nhagem vermelha. Historicamente, a triagem
neonatal dessas condicdes iniciou-se em varios
paises a partir dadécadade 1970, em virtudeda
altamortalidade dadoencae do potencial custo-
beneficio dorastreio assintomatico dessa amos-
tra populacional. Em solo nacional, esse ras-
treio se da por meio do Teste do Pezinho que
preconiza a pesquisa com Eletroforese de He-
moglobinas e faz uma tipificacdo fenotipica das
células, indicando seu padrdo, que deve ser as-
sociado clinicamente com o estado fisioldgico
ou patologico (SOMMER et al., 2006).

Estruturalmente, a hemoglobina trata-se de
uma molécula de amplo estudoe cuja funciona-
lidade central € a distribuicéo e oferta de oxigé-
nio aos tecidos. Nos recém-nascidos, deve ser
encontrado resquicios de hemoglobina fetal
(Padrédo F) e hemoglobinas ja com a conformi-
dade adulta (Padrdo A). A partir disso, toda in-
congruéncia e distin¢do desse padrao indicaria
uma patologia, com suas maiores representan-
tes sendoa anemia falciforme (Padréo SS), con-
dicdo que leva a hemolise, comprometimento
do sistema imune e eventos tromboembolicos
(INDRAK).

A partir do padrdo SS ou de qualquer vari-
ante do FA, deve ser feito uma nova coleta e,
posteriormente, encaminhamento para manejo
deespecialista em hematologia pediétrica, além
do escopo multifatorial que conta com psicolo-

gos, nutricionistas e geneticistas (FERREIRA
et al., 2014).

Teste do pezinho: hiperplasia adrenal
congénita

Hiperplasia adrenal congénita (HAC) com-
pdem um grupo heterogéneo de disturbios ge-
néticos de heranga autossémica recessiva, aco-
metendo cerca de um a cada 14.500 nascidos
vivos. Essa doenca 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 criangas evoluam de
forma favoravel, com diagndstico e tratamento
precoces (BRASIL, 2015).

A principal causa dessa patologia é a defi-
ciéncia de 21-hidroxilase, uma das enzimas en-
volvidas na sintese do cortisol no cortex da su-
prarrenal, o que favorece a reducdo na concen-
tracdo deste hormdnio, elevacdo dos niveis sé-
ricos de andrdgenos e redugdo da concentracao
de mineralocorticoide. Devido a isso, ocorre 0
surgimento de manifestacdes clinicas que se di-
videm em trés tipos: forma classica perdedora
de sal, forma classica ndo perdedora de sal e
forma ndo classica.

A forma classica perdedorade sal constitui
0 tipo mais comum e sua apresentacao clinica
inclui sintomas como desidratacéo, hipotenséo,
hiponatremia e hiperpotassemia, além de mani-
festacdes que dependem do sexo. No feminino,
ha a virilizacdo da genitélia externa, como au-
mento de clitéris, fusdo labial em graus varia-
veis e formacdo de seio urogenital, decorrente
do hiperandrogenismo durante a vida intraute-
rina. No masculino, a genitélia externa é nor-
mal, podendo apresentar manifestacdes como
macrogenitossomia e/ou hiperpigmentacdo de
bolsa escrotal, dificultando seu diagndstico e
dependendo da triagem neonatal para serem
identificados.
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Na forma classica nao perdedorade sal, ou
virilizante simples, as manifestacfes sdo co-
muns em ambos 0s sexos, com virilizagdo pods-
natal, caracterizada por clitoromegalia ou au-
mento peniano, pubarca precoce, velocidade de
crescimento aumentada e maturagdo 0ssea ace-
lerada, resultando em baixa estatura final. De-
pende da triagem para seu diagnostico, pois a
deficiéncia mineralocorticoide ndo tem reper-
cusséo clinica. A forma néo cléssica, ou de ini-
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-
matico, o quadro costuma ndo ser diagnosticado
(SBP, 2019).

Teste do pezinho: deficiéncia de biotini-
dase
Biotinidase é uma enzima que participa do

processo de reciclagem orgénica da vitamina

biotina que, por sua vez, é envolvida em diver-
s0s processos metabdlicos do corpo, por meio
de seu papel como coenzima para distintas rea-
¢Oes quimicas do organismo. Nesse contexto,
fisiologicamente a biotinidase € encontrada
abundantemente no plasma, no figado e nos
rins. No entanto, em alguns casos ocorrem 0S
denominados erros inatos do metabolismo, isto
é, alteracBes genéticas que implicam na sintese
deficiente ou ausente dessa proteina.

A deficiéncia de biotinidase pode ser par-
cial (quando hade 10 a 30% deatividadeda en-
zima) ou profunda (quando ha menos de 10%
de atividade enzimética). Em casos leves (defi-
ciéncia parcial), o paciente pode ter poucos ou
nenhum sintoma, enquanto nos casos graves
(deficiéncia profunda) o paciente pode evoluir
para coma ou obito (LIU et al., 2023). Os me-
canismos fisiopatoldgicos estdo demonstrados
na Figura 24.1.

Figura 24.1 O papel da biotinidase e as implicac6es de sua deficiéncia

Biotinidase m Biotina

Legenda:
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-

O papel da biotinidase

x Produtos cuja sintese prejudicada poders causar repercussoes na deficiéncia de biotinidase.
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carboxiase (MCC)
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' * Sintese de
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Legenda: Na deficiéncia ou auséncia de biotinidase, asvias metabolicas que dependem dessa enzima estardo prejudi-
cadase, assim, as consequéncias finais serdo o comprometimento da gliconeogénese, o catabolismo de cadeiais de

aminoacidos e a sintese de acidos graxos.

O ideal é suspeitar de deficiéncia de bioti-
nidase durante a triagem neonatal, antes que o
neonato apresente as manifestacdes clinicas re-
lacionadas ao erro inato do metabolismo. Du-
rante a avaliagdo inicial, é importante ressaltar
que, além da deteccdo precoce dos casos, deve-

se investigar se h4 ocorréncia familiar e compli-
cagdes associadas, para que possa ser feito o en-
caminhamento adequado da crianca (BRASIL,
2018). Nesse contexto, o melhor cenario é
aquele em que ha& o diagndstico laboratorial
(precoce, durantea triagem neonatal), enquanto
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o0 diagnostico clinico é dado em estagios mais
tardios, em neonatos que nao realizaram os tes-
tes de triagem.

Teste do pezinho: fibrose cistica

A Fibrose cistica (FC) é uma doenca mul-
tissistémica desencadeada por mutacdes do
gene CFTR (Regulador de condutancia trans-
membrana da FC) (SIMON, 2019).

Em sua fisiopatologia, a alteracdo sofrida
pelo gene CFTR, que em sua situagdo normal
controla 0 movimento dos ions de cloreto e de
sodio nas membranas celulares, inviabiliza a
funcionalidade normal da absorcao de cloreto e
outros ions afetados como sodio e bicarbonato,
que, por ndo serem absorvidos, séo liberados no
suor. Como essa reabsorcdo esta prejudicada,
ocorre 0 espessamento e aumento da viscosi-
dade das secrecdes pulmonares, pancreaticas,
hepaticas, intestinais e do trato reprodutivo (SI-
MON, 2019). Desse modo, a FC envolve mul-
tiplos sistemas e varios ou todos os 6rgaos, que
a depender da apresentacdo clinica pode com-
prometer a qualidade de vida de um individuo
com FC.

Os sintomas presentes em bebés e criangas
com FC incluem principalmente a presenga de
ileo meconial, de sintomas respiratorios e dain-
capacidade de prosperar. Em casos que possam
cursar com insuficiéncia pancreética grave nao
tratada, o bebé pode apresentar sindrome com
edema e hipoproteinemia, perda de eletrolitos,
anemia, alopecia, dermatite e retardo de cresci-
mento associado a ma absorcdo e desnutri¢do
(KATKIN, 2023).

A partir do nascimento, realiza-se o rastreio
com o testedo pezinho a partir daavaliagdo dos
niveis de Tripsina Imunorreativa (IRT), que, se
estiver elevado ou o resultado for inconclusivo,
faz-se o teste de cloreto em suor, devendo acri-
anga possuir >2 semanas de idade e pesar >2kg.
Em seu critério diagndstico, necessita-se desin-

tomas de FC em ao menos um sistema organico
e/ou exame neonatal positivo e/ou ter um irméo
com FC associada ao cloreto de suor elevado
>60 mmol/L, existéncia de duas mutacdes € 0
NPD anormal (KATKIN, 2023).

Teste do pezinho ampliado

O teste dopezinho ampliado engloba outras
condigdes patoldgicas, sendo elas a fenilceto-
naria, as hemoglobinopatias, a toxoplasmose
congeénita, as galactosemias, as aminoacidopa-
tias, os distarbios de betaoxidacdo de acidos
graxos, as doencas lisossémicas, as imunodefi-
ciéncias primarias e a atrofia muscular espinhal
(BRASIL, 2021).

Essas doencas serdo incluidas no teste do
pezinho em 5 etapas, apds sancionada a Lei n°
14.154, que amplia para 50 o nimero de doen-
cas rastreadas pelo Teste do Pezinho oferecido
pelo Sistema Unico de Satide (SUS). A primeira
etapa inclui doengas relacionadas ao excesso de
fenilalanina; patologias relacionadas a hemo-
globina; e toxoplasmose congénita. Na segunda
etapa, poderdo ser detectadas as galactosemias;
aminoacidopatias; disturbio do ciclo de ureia; e
disturbios de betaoxidagdo de acidos graxos. Na
terceira etapa, inclui doengas que afetam o fun-
cionamento celular, e, na quarta etapa, as imu-
nodeficiéncias primarias. E, a partir da quinta
etapa, sera testada a atrofia muscular espinhal
(BRASIL, 2021).

Dessa forma, serd possivel o diagnostico
precoce e, assim, permitir aos recém-nascidos
um tratamento imediato, que repercute em
maior sobrevida, visto que as doencas buscadas
evidenciam rapida e, até mesmo, grave progres-
sdo.

Triagem neonatal molecular

O “Teste da Bochechinha” é um teste detri-
agem neonatal genética complementar ao Teste
do Pezinho, o qual é responsavel por identificar
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grupos de doencas genéticas graves que Sao
passiveis de tratamento, desde que haja inter-
vencdes precoces (KOBOLDT et al., 2013).
Alem disso, o exame também inclui a ava-
liacdo de uma condicdo ndo genética potencial-
mente critica, que é a infecgdo congénita por ci-
tomegalovirus, sendo uma das infec¢es virais
congénitas mais comuns que ocorrem (NA-
VARRETE et al,, 2019). Idealmente, reco-
menda-se que a realizacdo do teste seja até o
primeiro ano de vida da crianga, pois a maioria
das doencas analisadas manifestam-se durante
este periodo. Todavia, ndo ha contraindicacfes
de ser realizado ap0s este periodo, porém os be-
neficios serdo menores comparados a uma in-
vestigacdo mais precoce. Este teste € um exame
ndo invasivo, que utiliza atécnica de Sequenci-
amento de Nova Geracdo (NGS) para analisar o
DNA da crianca e consiste na coleta de uma
amostra de saliva do interior da boca do bebé
com auxilio de um cotonete (SWAB), sendo
uma coleta rapida e indolor que tema funcéao de
complementar os testes de triagem neonatal

convencionais (PETERSEN & COLEMAN,
2020).

CONCLUSAO

Portanto, destaca-se a importancia da reali-
zagdo da triagem neonatal mesmo que a crianga
esteja assintomética para prevencdo e diagnds-
tico precoce de doengas genéticas, metabdlicas,
enzimaticas e endocrinoldgicas e com intuito de
intuito de alterar a histéria natural dadoenca a
partir de um inicio 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 criancgas e para suas
familias. Ao identificar e tratar precocemente
essas doengas, € possivel prevenir compli-
cacdes graves, como atraso no desenvolvi-
mento, deficiéncias intelectuais e até mesmo a
morte prematura.
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