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Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN)

e Instituido pela Portaria GM/MS n® 822, de 6 de junho de 2001

e Triagem neonatal em fase pré-sintomatica em (OHOSHOSHIGSCIOOS
ViWB8, acompanhamento e tratamento das criangas detectadas

» A triagem neonatal biologica, conhecida

como teste do pezinho, é [HSHUMEHIONE

FESHeI8 e algumas doencgas no periodo
neonatal



Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN)

Cobertura percentual do PNTN, 2016-2020, Brasil
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Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN)

Mediana em dias da idade do RN na data da primeira consulta
para HC, 2016-2020, Brasil
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Fonte: Programa Nacional de Triagem Neonatal - CGSH/DAET /SAES/MS, Brasil, 2021.




Programa de Triagem Neonatal no Ceara

—

o« Em 184 municipios > 370 postos de '}

coleta g <
p

* Exames sao encaminhados ao

L aboratorio Central de Saude Publica & /
do Ceara (Lacen) \ o



Periodo de coleta

Recomenda-se que o periodo ideal de coleta da primeira
amostra esteja compreendido entre o 3° e o 8° dia de

vida do bebé

Fonte: PNTN/MS, 2016.



Teste do Pezinho Basico

* Hiperplasia Adrenal Congénita
* Deficiéncia de Biotinidase

« Anemia Falciforme e
Hemoglobinopatias

Fibrose Cistica
Hipotireoidismo

Fenilcetonuria




Teste do Pezinho Ampliado

» fenilcetonuria

* Hipotireoidismo congénito
* Doenca falciforme

* Fibrose cistica

* Hiperplasia adrenal congénita

* Deficiéncia de biotinidase

Toxoplasmose congénita

Imunodeficiéncias primaria




Resultado do exame

® Os laudos contendo os resultados devem indicar claramente a

Interpretacao das mensagens utilizadas

* Criancas reconvocadas deverao ser localizadas imediatamente

para confirmacao diagnostica



Resultado do exame

o Resultados alterados: unidade de coleta deve comunicar ao
responsavel da crianca

* Enfatizar a necessidade da urgéncia de comparecimento na
unidade de coleta

* Proceder os encaminhamentos sequndo a necessidade
Informada pelo laboratorio especializado em triagem neonatal



Resultado do exame

: Comunicar imediatamente aos familiares
Coleta na maternidade ou

na Unidade Basica



Hiperplasia adrenal congenita (HAC)

Um conjunto de doencas transmitidas

de forma autossdémica recessiva, |. oiens—
associada a deficiéncia de uma das
enzimas responsaveis pela sintese de
cortisol nas glandulas adrenais

Rim—




Hiperplasia adrenal congenita (HAC)

FORMA PERDEDORA DE SAL

\( Desidratacao
ool (& [ — Hiponatremia

FORMA VIRILIZANTE
Virilizacao da
genitalia feminina

" Hipercalemia

Hipotensao



Hiperplasia adrenal congenita (HAC)

Interpretacao:

avaliacao da 17-hidroxi-progesterona
(17-OHP) em relacao ao peso de
nascimento

Valores normais:

Peso>2500qg até 14 ng/iml
1500 <Peso< 2499: normal até 92 ng/ml
Peso < 1500q: até 150 ng/ml




Hiperplasia adrenal congenita (HAC)

Tratamento:

* Reposicao de glicocorticoides

* Reposicao de mineralocorticoide (na forma perdedora de sal)
* Acompanhamento por equipe multidisciplinar

* Observar aderéncia ao tratamento, ganho de peso e

crescimento



HIPERPLASIA ADRENAL CONGENITA

[

Coleta da amostraem
Maternidade/ UBS

[

r

17-0OHP
acima das
referéncias

N

[

Peso > 2,5 kag.
Até 14 ng/ml

J

Dosagem de 1

P

[ Peso entre 1,5kg e 2,5kqg.

Até 92 ng/ml ]

[

Peso < 1,5 kg.
Até 150 ng/ml

]

[ Normal

]

r

Coletar 2°
amostra

N

Rastreio normal/
orientar pais

T

[ Alterada

Encaminhar para servico

de referéenciaem Teste do
Pezinho/Endocrinologista

\

_/




Deficiencia de Biotinidase

Definicao:

Defeito no metabolismo da biotina.
Heranca autossoOmica recessiva




Deficiéncia de Biotinidase

Microcefalia

Conjutivite

Problemas visuais
e de audicao

Problemas
respiratorios

QUADRO CLINICO

* Alopécia

Convulsoes

Hipotonia

Atraso desenvolvimento
neuropsicomotor

Erupcoes cutaneas



Deficiencia de Biotinidase

Interpretacao: Normal > 70 Ul/dI

Tratamento:
Reposicao de biotina em doses diarias.

Criancas com triagem alterada:
biotina oral na dose dmg/dia a 10mg/dia




DEFICIENCIA DE BIOTINIDASE

Coleta da amostraem
Maternidade/ UBS

I

[ LACEN ]

| Biotinidase > 70 U/dI |

Sim Nio
r .
Orientar pais/ Solicitar nova
Exame normal dosagem sérica de
T L biotinidase y
Sim Biotinidase > 70 U/dI Nao
Deficiéncia de
biotinidase

l

Servico de
referéncia do

Teste do Pezinho




Anemia Falciforme e hemoglobinopatias

- Hemoglobinopatias: doenca caracterizada
pela presenca de hemoglobinas variantes

« Anemia falciforme: defeito estrutural da
cadeia beta da hemoglobina, que leva as
hemacias a assumirem forma andbmala.
Gatilhos como febre alta e infeccoes podem
precipitar crises




Anemia Falciforme e hemoglobinopatias

. Anemia hemolitica Infecgoes
V. . “-(,,{ }\\J-,\
W ) Crises vaso-oclusivas %g@:’j}c)!ente vascular cerebral
iy

Ictericia ;H | Crises algicas



Anemia Falciforme e hemoglobinopatias

Interpretacao do exame:

- Primeira letra—Hemoglobina em maior concentracao no sangue da
crianca (No caso hemoglobina Fetal (F)

- Segunda letra—Hemoglobina em concentracao menor que a
anterior

- Terceira letra—Nem sempre esta presente, sinal de alteracao



Anemia Falciforme e hemoglobinopatias

Interpretacao:

Exame normal: FA (Presenca de hemoglobina fetal e hemoglobina A)

ou AF;

Exame alterado: FSS, FCC, FEE, FDD

Traco falciforme: FAS
Anemia Falciforme: FSS

HEROGIORIRESIVENERIESS S S, CC, EE, DD




Anemia Falciforme e hemoglobinopatias

Tratamento:

- Manejo das crises algicas;

- Vacinacao especifica;

- Suplementagcao com acido folico;

- Acompanhamento com hematologista




ANEMIA FALCIFORME

Coleta da amostraem
Maternidade/ UBS

'

[ ]
| LACEN |
4 )
Negativo (FA) ou [ Inconclusivo ] [ Sugestivo de ]
traco de doenca falciforme
hemoglobina y

\.

— 1

Explicar resultado Convocar bara
aos pais/ Manter coletar 22 an?ostra
acompanhamento \

\. J 1

I—»l Confirmada alteracao
[ LACEN (F§§/F(_L(FFF/FV‘)_D)_]

4 )

Encaminhar ao
Servico de
referénciado |—P»

Teste do [

K Pezinho )

J

Hematologista ]




Fibrose cistica

Definicao:

Pai portador do gene Mae portadora do gene
25% - Crianga nao 50% - crianga portadora 25% - crianga com
afetada do gene Fibrose Cistica

Fibrose cistica é determinada
por um padrao de heranca
autossomico recessivo




Fibrose cistica

Pneumonia de .
oy Tosse cronica

repeticao
lleo meconial Ny |
(periodo neonatal) Polipos nasais
Dificuldade de o
ganho de peso Diarreia

Suor mais salgado

Desidratacao que o normal




Fibrose cistica

Interpretacao:
Dosagem de tripsina imunorreativa (IRT) > 70 ng/ml

Acomete os pulmoes e o pancreas,
num processo obstrutivo causado
pelo aumento da viscosidade do
muco




Fibrose cistica

Tratamento:

- Dieta hipercalorica

- Terapias respiratorias: fisioterapia
- Dieta hipercalorica

- Suplementos enzimaticos

- Medicamentos: broncodilatadores,
mucoliticos e antibioticos




FIBROSE CISTICA

[

Coleta da amostraem
Maternidade/ UBS

]

I

LACEN

s

[ IRT até 70 ng/ml ]

Nao
Yy

[

Exame normal/
orientar pais

o

Dosagem de tripsina
imunorreativa (IRT)

N

y

[ IRT > 70 ng/ml ]

Slm'
[ Nova dosagem ]

séricade IRT

v

[ IRT > 70 ng/ml ]

y

Sim/ segundo
exame lterado

e

Servico de
referéncia do

_ teste do pezinho |

W

A

Solicitar teste
do suor

J




Hipotireoidismo Congenito

Definicao: / *‘
Incapacidade da glandula (, ;‘

tiredide do recem-nascido
em produzir quantidades
adequadas de hormonios
tireoideanos




Hipotireoidismo Congenito

s Anemia

 Bradicardia

« Cianose

* [ctericia prolongada

=Y

e Deficit de crescimento

pondero-estatural

» Atraso na denticao

» Atraso de desenvolvimento
neuropsicomotor

» Constipacao

* Hipotonia muscular



Hipotireoidismo Congenito

Deficiéncia de hormobnios tireoideos podera causar alguma
lesao neurologica a partir da seqgunda semana de vida

Interpretacao:
TSH>10 UL/ml (resultado alterado)

o = m_ﬂ
Tratamento: Levoftiroxina e
(orientado uso em jejum) L8

(IS

E



[T:

oleta da amostraem
Maternidade/ UBS

J

I

LACEN

Nao

v

(

\_

Explicar resultados
aos pais/
acompanhamento
rotina UBS

\

J

TSH > 10Ul/ ml

"

HIPOTIREQIDISMO CONGENITO

Sim

'

[

Dosagem sérica do
TSH, T4 livre e total

'

Resultado alterado?

Sim
\ 4

7

\

_ )
Encaminhar ao

Servico de Referéncia
do Teste do Pezinho

J

" Consulta com )
endocrinologista
> |niciar
tratamento com

\ levotiroxina )




Fenilcetonuria

Definigcao:

Erro Inato do metabolismo,
deficiéncia da enzima
hepatica hidroxilase, levando
ao acumulo do aminoacido
fenilalanina




Fenilcetonuria

Atraso do desenvolvimento
neuropsicomotor

Quadro clinico: Agitacdo comportamental

Convulsoes




Fenilcetonuria

Interpretacao:
Dosagem sérica de fenilalanina (PKU)> 4 mg/dl ( Exame

alterado)

Dosagem serica de PKU < 4 mg/dl (Exame normal)



Fenilcetonuria

Tratamento:

 Dieta com baixo teor de fenilalanina

 Formula metabolica rica
aminoacidos, poréem  Isenta

fenilalanina. (SEROICHSTO)

em
de




oleta da amostra em
Maternidade/ UBS

FENILCETONURIA I

[ vew

[ PKU > 4mg/dl ] [ PKU até 4 mg/dl ]

v v

Segunda dosagem de Exame normal/

fenilalanin

[ PKU > 4MG/dI J

Sim

y

Encaminhar Servico de
referéncia do Teste do

Pezinho/ Geneticista




Toxoplasmose Congeéenita

- Definicdo: Doenca infecciosa [/
decorrente da transferéncia
transplacentaria do Toxoplasma
gondii para o concepto, associada
a Infeccao primaria da mae na
gestacao.

*Nao faz parte das doencas do teste do pezinho basico ate o momento.



Toxoplasmose Congeéenita

Acometimento visual

Alteracoes neurologicas

Quadro clinico:

Surdez

Alteracoes motoras




Toxoplasmose Congeénita

Interpretacao:

Pesquisa de anticorpos IgM anti- Toxoplasma gondii no
sangue colhido em papel filtro.



Toxoplasmose Congeéenita

Tratamento:

Sulfadiazina, pirimetamina e
acido folinico




Informacoes

Extras
No Ceara, o servico de
referencia do Teste do

Pezinho na rede publica
de saude encontra-se no:

v’ Hospital Infantil Albert Sabin - Fortaleza - CE

SPITAL

10| 4 [0

00
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