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expansao do teste do pe-
zinho para abranger mais
doencas na rede publi-
ca é um avanco impor-
tante, e necessario, no tratamen-
to de doencas identificadas ain-
da nas primeiras semanas de vi-
da da crianca. A legislacao prevée
uma implementagdo em etapas
do teste ampliado, aumentando
gradualmente a quantidade de
doencas testadas na triagem neo-
natal. Mas, na avaliacdo de espe-
cialistas e de familiares, ainda hd
muito a evoluir nesse caminho.

O Correio realizou, ontem,
o CB.Férum Ampliagdo do tes-
te do pezinho: um passo funda-
mental para o diagndstico pre-
coce de doengas raras para discu-
tir o tema. O evento contou com
a presenca de médicos, gestores
em satde publica e uma mae de
criancas com doenca rara, detec-
tavel pelo teste.

“Atualmente nds temos seis
doencas contempladas pelo tes-
te do pezinho. Alguns munici-
pios jd adotaram o teste amplia-
do, com mais de 50 doencas, mas
isso ainda ndo é uma realidade
nacional”, explicou o neurologis-
ta e professor da Universidade de
Sao Paulo (USP) Edmar Zanotelli.

O primeiro painel do evento
debateu a importancia do teste
do pezinho e de sua ampliacao.
Além de Zanotelli, participaram
do encontro o presidente da Casa
Hunter, Antoine Souheil Daher;
a coordenadora do Programa de
Triagem Neonatal da Secretaria
de Estado de Satide de Sao Paulo,
Carmela Grindler; e Suhellen Oli-
veira, mae de dois pacientes com
atrofia muscular espinhal (AME).

Expansao gradual

O teste do pezinho foi trazi-
do ao Brasil em 1976 pela Asso-
ciacdo de Pais e Amigos dos Ex-
cepcionais (Apae), chamado de
screening neonatal. Ele foi incor-
porado ao Sistema Unico de Sau-
de (SUS) em 1992 e, desde entao,
passou a ser obrigatdrio e gratui-
to para todos os recém-nascidos.

Atualmente, na rede publica, o
teste é capaz de detectar seis doen-
cas: fenilcetontria, hipotireoidis-
mo congénito, doenca falciforme
e outras hemoglobinopatias, fi-
brose cistica, hiperplasia adrenal
congénita e deficiéncia de bioti-
nidase. Com a evolugdo da tecno-
logia, especialmente no campo da
genética, jd é possivel detectar um
ntimero muito maior de doencas a
partir de gotas de sangue coletadas
do calcanhar da crianca.

Em maio do ano passado, o
presidente Jair Bolsonaro (PL)
sancionou a Lei 14.154/21, que
prevé a ampliacdo em etapas da
oferta de exames pelo teste do pe-
zinho na rede ptiblica. Segundo a
lei, o cronograma para aimplanta-
cdo deve ser definido pelo Minis-
tério da Saide, mas até hoje isso
nao ocorreu. Alguns estados, co-
mo o Distrito Federal e Sao Pau-
lo, j& oferecem o exame ampliado.

A cada uma das cinco etapas
previstas na lei, mais doencas fa-
rao parte do rol de testagem, até a
conclusao com a AME. A doenca é
amaisrecente a ser detectada pelo
teste do pezinho, por meio de and-
lise do material genético da crian-
ca presente na gota de sangue co-
letada. No Brasil, cercade 1 em ca-
da 10 mil nascidos tém AME.

“O teste do pezinho ndo é um
exame, é um programa ptblico
de assisténcia”, afirma a coor-
denadora do programa de Tria-
gem Neonatal da Secretaria de
Sadde do estado de Sdo Paulo
(SES/SP), Carmela Grindler, que
participou de forma virtual do
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um passo fundamental para o diagnostico

prococe de doengas raras

0 neurologista Edmar Zanotelli, a jornalista Carmen Souza e Suhellen Oliveira, mae de criancas com AME, participaram do primeiro debate

Uma gotinha de sangue previne varias doencas

Conhecido popularmente como teste do pezinho, o exame de triagem neonatal biolégica foi adotado no Brasil em 1976 depois de a Associacao
de Pais e Amigos dos Excepcionais (Apae) trazé-lo para o pais. Mas apenas em 2001 o Ministério da Satde criou o Programa Nacional de
Triagem Neonatal (PNTN), que universalizou o exame ao incorpora-Lo aos servicos disponibilizados pelo Sistema Unico de Sadde (SUS).

@ Pertencente as Redes de Atengao a Sadde (RAS), com destaque para a Rede
Cegonha e a Rede de Cuidado a Pessoa com Deficiéncia, o teste do pezinho
estd presente em todos os estados e é obrigatdrio para recém-nascidos —

que devem ser submetidos ao exame, preferencialmente, entre o terceiro e o

quinto dia de vida. A retirada da amostra de sangue pode ser realizada, no
méaximo, 30 dias depois do nascimento.

@ Segundo dados do PNTN, a cobertura percentual do programa, em 2020,
foi de pouco mais de 82%. Os dados foram obtidos a partir do nimero de
recém-nascidos examinados, dividido pelo ndmero de nascidos vivos
registrados no Sistema de Informagoes sobre Nascidos Vivos (Sinasc)
multiplicado por 100. No ano anterior, a cobertura havia sido de 80,08%.

Como o exame é feito

Consiste na retirada de gotas de
sangue do calcanhar do
recém-nascido, regido rica em
vasos sanguineos. O material é
colhido com uma espetadinha

Na maioria das vezes,
o0 exame € realizado
no processo de
Atencdo Basica em
Saiide do SUS

E considerado normal um
resultado de FAL
(Fenilalanina) menor ou
igual a 4 mg%

No diagnéstico, os dados obtidos
sdo interpretados indicando
impressao, suspeita ou
probabilidade de a crianca ter
distirbios ou doencas especificas

Problemas detectados
(antes e depois da ampliacao)

Atualmente, o exame ampliado é realizado apenas no Distrito Federal e em

Sao Paulo (SP). O teste mais comum abrange um escopo de seis doencas, que

sao:

[I Fenilcetondria (PKU) e outras Hiperfenilalaninemias;

E Hipotireoidismo congénito;

B Doenca Falciforme e outras Hemoglobinopatias;

Fibrose Cistica;

|1 Hiperplasia Adrenal Congénita (HAC);

I} Deficiéncia de Biotinidase (DB).

Apds a dltima etapa prevista para a ampliacao do exame, serdo
contemplados os seguintes grupos de doencas:

Toxoplasmose Congénita;

[) Galactosemias;

[E) Aminoacidopatias;

T3] Distdrbios do Ciclo da Ureia (DCU);

m Distdirbios da Betaoxidacdo dos Acidos Graxos (DOAG);
m Doencas Lisossémicas (DDLs) ou "Doencas de Depasito Lisossdémico”;

m Imunodeficiéncias Primarias (IDPs);
m Atrofia Muscular Espinhal (AME).

Etapas de ampliacao do teste

Continua detectando as seis doencas
que sdo feitas no teste atual,
incluindo o diagndstico para
toxoplasmose congénita;

Acrescentam-se 0s exames para
galactosemias, aminoacidopatias,
distdrbios do ciclo da uréia e
distlrbios da beta oxidagao dos
acidos graxos (deficiéncia para
transformar certos tipos de gorduras
em energia);

Doencas lisossdmicas (que afetam o
funcionamento celular);

Imunodeficiéncias primdrias
(problemas genéticos no sistema
imunoldgico);

Atrofia Muscular Espinhal/AME
(degeneracdo e perda de neurdnios
da medula da espinha e do tronco
cerebral, resultando em fraqueza
muscular progressiva e atrofia).

Fontes: Sisterna Unico de Sadde; Manual Técnico da Triagem Neonatal Bioldgica; Secretaria de Atencao a Satide; e Departamento de Atencdo Especializada e Temética - todos ligados ao Ministério da Sadde

CB.Forum.“O teste é fundamen-
tal porque, na grande maioria,
sdo doencas genéticas, congéni-
tas, doencas complexas, que nao
tém um tratamento curativo. Po-
rém, hd um conjunto de agdes,
inclusive de intervencdes me-
dicamentosas, que podem dar a

essas pessoas uma inclusdo to-
tal”, complementa a médica.

A AME, por exemplo, causa a
degeneracao de células nervosas
do cérebro e da medula espinhal
do paciente, pouco tempo apds
o nascimento, causando dificul-
dades motoras, atrofia muscular

e até dificuldade na respiracao.
Néao é possivel curar a doenca,
ou reverter os danos ja causados,
mas os tratamentos disponiveis
atualmente conseguem parar a
sua progressao.

“Na maior parte das criangas
(...), asmanifestagdes comegam até

o segundo ou quarto més de vi-
da’, observou Zanotelli. “(A crianca)
tem dificuldade de sustentar a ca-
beca, comeca a respirar com uma
frequéncia maior. E é uma doen-
c¢a que evolui muito rapido. A gen-
te ndo pode esperar nem uma se-
mana’, completou o neurologista.

um passo fundamental para o diagndstico

Ampliacao do
exame que
detecta doencas
raras em estagio
precoce é medida
fundamental
para garantir
qualidade de vida

Prevencao para
51 doencas

Para o neurologista e profes-
sor da Universidade de Sao Pau-
lo (USP) Edmar Zanotelli, a am-
pliacdo do teste do pezinho para
englobar 51 doencas — incluin-
do raras como a atrofia muscular
espinhal (AME) — constitui um
desafio significativo para politi-
cas publicas de sauide.

O especialista reconhece
avancos na ampliacdo do tes-
te do pezinho, em especial nos
grandes centros, mas afirma que
o procedimento ainda tem al-
cance limitado, considerando as
dimensdes e realidades do pafs.

“Atualmente nds temos seis
doencas contempladas pelo teste
do pezinho. Alguns municipios ja
adotaram o teste ampliado, com
mais de 50 doencas, mas isso ain-
da ndo é uma realidade nacio-
nal”, explicou Zanotelli.

De acordo com o neurolo-
gista, um diagndstico precoce
tem importancia vital, para os
filhos e os pais. O teste pode
frear o avanc¢o de doencas fatais
e dar maior longevidade e me-
lhor qualidade de vida para as
criangas e os familiares.

“Uma doenca como essa,
além de afetar muito aquela
crianca, afeta toda uma estrutu-
ra familiar. Afeta o sistema tam-
bém do SUS (Sistema Unico de
Satide). Quando vocé faz o diag-
nostico precoce e a triagem neo-
natal, alivia tudo isso”, ressaltou.

Agravamento

Zanotelli é especialista em
doencas neuromusculares, co-
mo a AME. Cerca de um em ca-
da 10 mil nascidos tem a doenca.
Segundo ele, os sintomas come-
cam a se manifestar nos primei-
ros meses de vida— e podem se
agravar rapidamente. “Sem tra-
tamento, a evolucdo ndo € boa.
Muitas dessas criancas acabam
falecendo, ou dependendo de
respiracdo por aparelhos”, des-
creveu o médico.

O teste do pezinho ¢ realiza-
do, idealmente, quando o recém-
nascido ainda estd na materni-
dade. A avaliacdo permite que
a AME seja tratada antes que os
sintomas aparecam. Ainda nao
hd cura, mas o tratamento pre-
coce pode dar uma vida bastante
satisfatdria aos pacientes.

“H4 necessidade de imple-
mentacdo de um programa de
triagem neonatal. E um progra-
ma complexo. Hoje, ndés temos
facilidade de fazer testes gené-
ticos. Temos controle da meto-
dologia. A gente tem conheci-
mento, a tecnologia estd bem
conhecida. Mas o mais impor-
tante € que temos um tratamen-
to no SUS para essa condicdo (a
AME) e é extremamente eficaz”,
pontuou o médico.
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Zanotelli: novo teste do pezinho
ainda nao esta em todo o pais
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