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O pesquisador canadense destaca a importancia do diagnostico precoce das doencas neuromusculares e comenta avancos da medicina

Prevencao desde os
primeiros dias de vida

Divulgacdo/Faculdade de Medicina da Universidade de Ottawa

» MARIA EDUARDA ANGELI*

diagndstico precoce é fer-

ramenta essencial para

o tratamento bem-suce-

dido de muitas doencas,
e pode ser a diferenca entre uma
vida mais sauddvel e complica-
¢oes, que podem levar a morte.
E o que prova a histéria de um
menino canadense, que hoje tem
dois anos de idade e sinais de
desenvolvimento normal. Para
ele, o cendrio possivelmente se-
ria muito diferente, ndo fosse a
implementagdo de um progra-
ma piloto de triagem neonatal,
em janeiro de 2020.

A Atrofia Muscular Espinhal
(AME), geralmente observdvel en-
tre os primeiros quatro e seis me-
ses de vida do bebé, chega a fazer
com que criangas nao passem dos
dois anos se ndo for tratada des-
de cedo, porque prejudica a for¢a
dos miisculos e, portanto, da res-
piracdo. No menino em questdo,
foi detectada poucos dias apds o
nascimento, e mudou a trajeto-
ria da crianga e de sua familia
para sempre.

Esse é um dos muitos casos vis-
tos pelo Dr. Hugh McMillan, pro-
fessor-associado de Neurologia e
Neurocirurgia do Departamento
de Pediatria do Hospital Infantil
de Montreal e do Centro de Sati-
de da Universidade McGill, e lider
em pesquisa clinica e translacio-
nal em neurologia pedidtrica e
medicina neuromuscular.

No Brasil, as doencas raras
atingem 13 milhdes de pessoas,
segundo estima a Organizagdo
Mundial da Saiide (OMS). Para
incentivar o diagndstico precoce,
hd um ano, foi sancionada a lei
que amplia o nimero de doen-
cas que poderdo ser diagnostica-
das por meio de triagem neona-
tal no pais — o famoso Teste do
Pezinho —, passando de seis pa-
ra 50. O novo teste estd em vigor
desde o dia 26 de maio. Na prdti-
ca, porém, ainda existe muito a
avangar no combate a esses qua-
dros clinicos. Confira a entrevista:

Quais sao as principais doencas
neuromusculares com que
lidamos hoje?

As doengas neuromusculares,
em conjunto, podem ser defini-
das como doencas raras. Signifi-
ca dizer que as vemos em menos
de uma em cada 2 mil pessoas.
Doencas raras sdo diagnostica-
das com um pouco mais de fre-
quéncia sao a AME e a atrofia
muscular tecidual.

Como estdo as pesquisas na area
de doencas neuromusculares?
Na ultima década, o foco das
pesquisas tem visado que os pa-
cientes sejam bem cuidados, que
recebam a nutricdo adequada,
que sejam bem apoiados em ter-
mos de respiracdo, pois os mus-
culos ficam fracos. O paciente nao
é capaz de respirar de forma tao
eficaz, e isso é um fator que pode
tirar a vida dessas pessoas. Tam-
bém hd muitas pesquisas em an-
damento com doencas raras para
ajudar a encontrar tratamentos
especificos para cada uma delas,
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Queremos ter 0
diagnostico o mais
rapido possivel, e

um dos desafios

de muitas doencas
neuromusculares é que
os sintomas podem ser
muito parecidos”
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0 Brasil passara a rastrear 50 doencas na triagem (neonatal), o que sera fantastico.
Acho que vai realmente estabelecer o pais como lider"

que podem ajudar as pessoas a se-
rem mais fortes, a viver mais.

Por que o diagnéstico precoce é
importante?

Queremos ter o diagndstico o
mais rdpido possivel, e um dos
desafios de muitas doencas neu-
romusculares é que os sintomas
podem ser muito parecidos. Al-
guns pacientes infantis podem
ser um pouco mais lentos para
se desenvolver, ou parecerem um
pouco mais fracos do que alguns
de seus colegas, ou talvez ndo tdo
bons em esportes — em criangas
um pouco mais velhas. Entao,
quando hd sintomas como es-
ses, pode ser dificil para os pro-
fissionais de satde dizerem “is-
so é uma doen¢a neuromuscu-
lar”, em vez de “talvez seja ape-
nas alguém que nao gosta de es-
portes”. O diagnéstico precoce é
particularmente importante pa-
ra algumas doencas neuromus-
culares que sdo irreversiveis por-
que, uma vez que as pessoas es-
tao perdendo nervos ou muscu-
los, hd uma capacidade limitada,
para algumas dessas doencas, de
regeneracdo oumelhoria. Em ca-
sos que hd musculos envolvidos,
€ possivel trabalhar para estende
-lo. Outros tecidos neuromuscu-
lares, como os nervos que saem
da coluna, ndo podem crescer
novamente depois que morrem.

E se o tratamento for iniciado
mais tarde?

Uma coisa importante é que
precisamos ter certeza do diag-
nostico. Uma vez que sabemos
disso, a questdo € haver um trata-
mento que possamos oferecer. E
melhor comecar a terapia o mais
rdpido possivel, porque serd me-
nos vantajoso se a doenca tiver
chance de progredir. E mais di-
ficil ajudar alguém quando mui-
to tempo jd passou, e algumas
doencas progridem muito répi-
do. A triagem neonatal é um 6ti-
mo exemplo. Com ela, principal-
mente para doencas que ocor-
rem cedo, podemos potencial-
mente fazer um diagnéstico an-
tes que a pessoa comece a apre-
sentar qualquer sintoma.

Quanto tempo leva para fazer
o diagnéstico na triagem
neonatal?

Geralmente, existem prazos
diferentes em cada pais. Falan-
do sobre Ontdrio (Canadd), on-
de fiz parte da criacdo do cami-
nho e das diretrizes [da triagem
neonatal], o objetivo da tria-
gem para AME é, desde o mo-
mento em que o bebé nasce,
identificar, trazé-lo para verifi-
car novamente para confirmar
o diagnéstico, aconselhar a fa-
milia e comecar a tratar. Isso é
feito em 30 dias.

Quantas doencas é possivel
diagnosticar na triagem?

Depende muito da jurisdi-
c¢do. O Brasil passard a rastear 50
doencas na triagem, o que serd
fantéstico. Acho que vai realmen-
te estabelecer o pais como lider.
Dependendo da regido o nime-
ro pode variar. No Canadd, por
exemplo, o nimero de doencas
nas triagens de recém-nascidos
vai de 18 a 30.

Como uma doenca é incluida na
triagem neonatal?

Para a inclusdo no painel de
triagem, é muito importante
que entendamos a doenca. O
objetivo é rastrear doencas gra-
ves que se apresentam na in-
fancia, entdo nao seria ético ou
correto rastrear uma doenca le-
ve ou que se desenvolve quan-
do estamos na casa dos 60 anos.
Nao € disso que se trata a tria-
gem neonatal. O teste deve ser
confidvel e o tratamento deve
ser acessivel as pessoas, porque
ha um ponto de vista ético. Nao
€ certo examinar as pessoas em
busca de doencas se ndo hou-
ver nada que possamos fazer.
As doencas que incluimos na
triagem no Canadd e também
no Brasil atendem a esses cri-
térios, e ajudardo as criancas a
serem mais saudaveis e contri-
buirem mais para a sociedade.

0 Canada é uma referéncia em
triagem neonatal. Por qué?

Acho que hd muitas seme-
lhancgas entre o Canadd e o Bra-
sil, como fortes sistemas de sau-
de publica. No Canadd, existem
processos em vigor em que mé-
dicos e familias podem se inscre-
ver no programa de triagem neo-
natal para sugerir que uma doen-
casejaadicionada ao painel. On-
tario tem o conselho de triagem
neonatal, que adota uma abor-
dagem muito baseada em evi-
déncias ao tomar uma decisdo
sobre incluir ou ndo uma nova
doenca. E imperativo que eles
sigam esses principios bésicos
para garantir que seja uma van-
tagem tanto para a crianca, e de-
pois, para a sociedade. O sistema
de satide ptblico pode analisar
de forma abrangente ndo ape-
nas as despesas associadas aos
cuidados médicos, mas também
as despesas relacionadas aos tes-
tes precoces e como um investi-
mento maior nessa drea poderia
reduzir os custos com assisténcia
médica posteriormente.

Quais sao os desafios que
podemos enfrentar no Brasil em
relacdo a triagem neonatal?
Novamente, é um paralelo
que o Canadd tem com o Bra-
sil: temos dreas bastante isoladas
geograficamente, onde é mais

dificil chegar, é mais dificil as
pessoas sairem desses locais e
buscarem atendimento. Eu ain-
daacredito que testar é uma van-
tagem para o paciente, porque se
a gente conseguir diagnosticar,
as vezes conseguem voltar para
a comunidade deles para morar
14, com acompanhamento.

Por que é tao importante
diagnosticar esses tipos de
doencas?

Quando a triagem foi imple-
mentada inicialmente, a maioria
dos paises incluia apenas duas
doencas: hipotireoidismo congé-
nito e fenilcetontiria, que é quan-
do o corpo nao €é capaz de que-
brar um aminodcido especifico.
Se eles nao forem reconhecidos
precocemente e tratados, o bebé
sofrerd um comprometimento
cognitivo profundo e irreversivel,
mas se o tratamento for imple-
mentado precocemente, o bebé
pode viver normalmente. Esse é
um exemplo de mudanca relati-
vamente pequena: trata-se ape-
nas de modificar a dieta ou inse-
rir nela um suplemento, mas po-
demos mudar completamente a
trajetdria de vida dessa crianga
diagnosticando-a antes que os
sintomas se desenvolvam e im-
plementando a terapia. E mui-
to importante que a saude seja
equitativa e que todos tenham
acesso a esse diagndéstico preco-
cemente. Nao acho justo alguém
que vive em uma provincia ou
pais ndo ser diagnosticado com
adoenca até que esteja realmen-
te mal e, em um local diferente,
alguém possa ser diagnosticado
nos primeiros 25 dias de vida.

Quais sao os maiores desafios
a enfrentar no combate a essas
doencas?

O combate ndo termina coma
triagem. A triagem € o comego, é
muito importante que o proces-
so seja bem organizado. Uma vez
que o paciente tenha sido diag-
nosticado, é importante que a fa-
milia seja atendida rapidamente,
que seja informada e aconselha-
dasobre os tratamentos que exis-
tem para essa doenca especifica
e que seja confirmado por outros
laboratérios. Precisamos ter cui-
dado para que nao haja atrasos
em nenhuma parte desse proces-
so, porque a doenca potencial-
mente estard progredindo.

Do que a pesquisa nessa
area precisa para continuar
avancando?

Precisamos sempre nos per-
guntar se estamos fazendo o tra-
balho mais eficiente possivel, da
maneira mais econdmica. Sem-
pre hd maneiras de melhorar, de
trabalhar mais rdpido, mais ba-
rato, melhor. A medida que co-
mecamos a entender melhor as
doencas, que comecamos a de-
senvolver mais tratamentos, po-
de haver uma oportunidade de
continuar a expandir a triagem
neonatal para outras enfermida-
des no futuro.

* Estagiaria sob a supervisao de
Carlos Alexandre de Souza
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E muito
importante que
a sadde seja
equitativa e que
todos tenham
acesso a esse
diagnéstico
precocemente”




