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cao: método simples - efeito continuo

Qual é o objectivo destes exames?

Quando nao sao tratadas, as doencas detetadas no rastreio
neonatal, resultam em danos graves de varios drgdos, no
desenvolvimento do cérebro, dos nervos e musculatura ou

em infecdes graves. No entanto, estas doencas ainda nao sao
detectaveis clinicamente no periodo logo depois do nascimento.
Se o recém-nascido ndo for testado, os sinais tipicos da doenca
s6 sao verificados, muitas vezes, durante os primeiros méses
ou anos de vida e o tratamento € iniciado tardiamente. No caso
destas doencas, iniciar o tratamento nos primeiros dias de vida,
é essencial para prevenir sequelas permanentes. Gracas ao
rastreio neonatal, as doencas congénitas, que sao investigadas,
podem ser rastreadas com a ajuda de métodos modernos logo
depois do nascimento. Para isso, bastam apenas algumas gotas
de sangue, retiradas do calcanhar do recém-nascido ao tercei-
ro ou quarto dia apds o nascimento. Estas gotas de sangue sao
enviadas num papel de filtro para o nosso laboratdério, onde nds
as analisamos para detetar as seguintes doencas.

Historico

Na Suica, como na maioria dos paises europeus, todos os
recém-nascidos, atualmente cerca de 80 000 por ano, sdo
examinados acerca de certas doencas congénitas. Gracas
ainiciativa de pediatras, mas também gracas a colabora-
cdo entusiastica de obstetras, parteiras e enfermeiros nos
departamentos de recém-nascidos, este programa nacional
suico, existente desde 1960, pode alcancar o excelente nivel
de qualidade, que tem atualmente. Os custos baixos destes
rastreios populacionais (Screening) sao cobertos no &mbito
das prestacoes basicas de todos os seguros de salde.




cedimento pratico
astreio

As amostras de sangue secas no papel de filtro, sao enviadas
para o nosso laboratdrio no Hospital Pediatrico Universitario de
Zurique. Na maior parte dos casos, obtém-se o resultado em
poucos dias. Em casos especiais e caso seja necessario fazer
um segundo screening (rastreamento), o resultado pode de-
morar cerca de 10 dias. Se os testes apresentarem resultados
normais, o que é o caso na maioria das criancas, os pais nado
receberao qualquer notificacao e podem assim ficar tranqui-
los que a sua crianca nao tem uma das doencas mencionadas
anteriormente.

Se obtivermos um diagndstico divergente, os pais serao contac-
tados de imediato pela maternidade, pelo pediatra ou pela clini-
ca pediatrica mais proxima para se proceder a outros exames.
Um primeiro diagndstico suspeito, contudo, nao significa desde
logo que a crianca sofra efetivamente de uma destas doencas.
Em muitas criancas, o segundo exame mostra que esta tudo
normal. S6 quando o diagndstico é confirmado através de anali-
ses aprofundadas, o que normalmente se consegue em poucos
dias, é que se inicia imediatamente o tratamento. O procedimen-
to seguinte, onde em grande parte é necessario um tratamento
para toda a vida, é planeado mediante as opinides do pediatra,
da clinica pediatrica mais préoxima, bem como dos especialistas
do centro competente para doencas metabélicas, hormonais,
imunoldgicas, pulmonares ou neuromusculares.



Armazenamento dos resultados dos exames e das amostras
de sangue

Todos os resultados do exame sdo armazenados no laboratério
de rastreio no minimo durante 30 anos. O material restante da
amostra de sangue fica armazenado durante 10 anos para fins
de garantia de qualidade. Caso surja alguma duvida devido a
uma doenca emergente que possa ser esclarecida através de
exames a esta amostra (p. ex. exame para detetar uma infecao
congénita por citomegalovirus utilizando PCR ], o médico ou

a médica responsavel podera sempre solicitar o exame cor-
respondente desta amostra durante este periodo, com o seu
consentimento.

Uma parte do material restante pode também ser utilizada
numa forma nao identificavel, andnima pelo laboratério de ras-
treio para a verificacao da qualidade do exame, bem como para
o desenvolvimento de novos métodos de exame.



oencas que sdo rastreadas

1. Fenilcetonuria

Quando esta doenca metabdlica nao é trata-
da, na maioria dos casos, resulta em danos
cerebrais graves nas criancas em fase de
crescimento. Uma crianca com esta doenca
fica toda a vida dependente de acompanha-
mento e cuidados médicos. Contudo, se a
doenca for detetada nas primeiras semanas
de vida e tratada com a respetiva dieta, a
crianca fica saudavel.

0 aminoacido fenilalanina, que é ingerido
com a alimentacdo e é um componente
normal de todas as proteinas animais e
vegetais, nao pode ser processado corre-
tamente em caso de fenilcetonuria. Deste
modo, formam-se metabélitos, que sao
téxicos para o cérebro. A alimentacdo espe-
cial contém apenas uma percentagem baixa
de fenilalanina, que evita as consequéncias
da doenca.

A doenca ocorre com graus de gravidade
diferentes, aproximadamente uma vez em
cada 8000 recém-nascidos.

2. Hipotiroidismo

No hipotiroidismo, uma hipoatividade
congénita da tiroide, a falta de hormonas
da tiroide resulta num metabolismo mais
lento. o que causa deficiéncias graves de
desenvolvimento fisico e mental. Mas, se
logo depois do nascimento, a hormona em
falta é administrada diariamente através de
comprimido, fica assegurada a normaliza-
cao dos processos de metabolismo e, deste
modo, também o desenvolvimento saudavel
da crianca.

O hipotiriodismo é relativamente frequente,
pois afeta um em cada 3500 recém-nasci-
dos.

3. Deficiéncia de acil-coenzima A desidro-
genase de cadeia média (MCAD)
A deficiéncia de MCAD é uma perturbacao
congénita na degradacao de acidos gordos
no tecido adiposo. Esta doenca sé se torna
evidente, quando o corpo perante um
longo jejum, vdmitos, diarreia e febre - por
exemplo nas infecoes banais frequentes nas
criancas - tem de recorrer as reservas de
gorduras: Isso resulta em sonoléncia, ndu-
sea, hipoglicemia, ataques de convulsoes e
coma. Se nao for detetada, a primeira crise
é muitas vezes mortal.
Mas com as medidas de prevencao corretas
- evitar longos periodos de jejum e uma
alimentacao adequada, rica em hidratos de
carbono, sobretudo em caso de infecdes
com febre - o progndstico é excelente.
A deficiéncia de MCAD afeta um em cada 10
000 recém-nascidos.

4. Galactosemia

Recém-nascidos com galactosemia tém
uma intolerancia a lactose. A alimentacao
com leite provoca-lhes danos no figado,
rins e no cérebro, assim como a perda de
visdo. Algumas criancas podem até morrer.
Porém, quando a doenca é detetada nos pri-
meiros dias de vida e tratada com uma dieta
adequada, a crianca fica saudavel.

0 tratamento consiste em evitar rigorosa-
mente a galactose, um componente da lac-
tose que se encontra no leite materno, leite
de vaca e em outros produtos alimentares.
A doenca afeta um em cada 55 000 recém-
nascidos. Além da forma classica existem
mais duas outras formas de galacatosemia,
as quais sao mais raras e menos graves.



I

&

5. Sindrome adrenogenital

Com esta doenca nao é produzido suficiente
cortisol nas glandulas suprarrenais. Infe-
coes com febre podem resultar em crises
perigosas com hipoglicemia e perda de
sais. As hormonas sexuais masculinas, que
sao produzidas em excesso erroneamente,
levam a uma masculinizacao da genitalia
externa das meninas afetadas. Embora

os meninos afetados possuam genitais
normais, a puberdade deles comeca mais
cedo e leva a nanismo e infertilidade. A
terapia é simples: As hormonas em falta
sao administradas em comprimidos. Se a
terapia é iniciada logo depois do nascimento
nao havera quaisquer danos. A doenca afeta
um em cada 9000 recém- nascidos.

6. Deficiéncia de biotinidase

Esta deficiéncia leva a danos diversos, em
parte muito graves e pode levar eventual-
mente até a morte da crianca. A enzima
biotinidase liberta normalmente a vitamina
biotina da sua ligacdo quimica, tornando-a
assim novamente disponivel para o corpo.
Com esta doenca perde-se esta vitamina.
No entanto, a biotina é fundamental para a
funcao das diversas enzimas do metabo-
lismo.

Também aqui os danos podem ser preve-
nidos, através de um diagndstico precoce
e uma terapia imediata. O tratamento da
deficiéncia de biotinidase nao é problema-
tico. Este consiste na administracao de um
comprimido de biotina por dia. A doenca

€ mais ou menos tao frequente como a
galactosemia.

7. Fibrose quistica (FQ)

Na FQ existe um disturbio na troca de

sais nas células. Como consequéncia, as
secrecoes tornam-se espessas demais nas
vias respiratorias e no pancreas. Isto leva a
uma infecao crénica das vias respiratérias
e a um mau desenvolvimento, que, sem
tratamento, resulta numa doenca grave. Ha
também formas leves da doenca, que as ve-
zes s sdo detetadas na idade adulta. Com
inalacoes intensivas, fisioterapia respiratd-
ria e a respetiva alimentacao com adminis-
tracao de enzimas digestivas e vitaminas
lipossollveis, pode-se evitar hospitaliza-
cOes desnecessarias e contribuir para um
desenvolvimento melhor. A FQ é a doenca
metabélica congénita mais frequente e afe-
ta um em cada 3000 recém-nascidos.



8. Aciddria glutarica tipo 1 (AG-1)

Nesta doenca metabdlica, o corpo humano
éincapaz de processar de forma correta
os aminoacidos, nomeadamente a lisinae o
triptofano, componentes normais de todas
as proteinas animais e vegetais. Como con-
sequéncia surgem produtos metabélicos,
que sao toxicos para o cérebro. Criancas
afetadas, na maioria das vezes, nao apre-
sentam sintomas no periodo de recém-nas-
cido. Sem tratamento, a maior parte das
criancas apresenta uma cabeca grande e
durante a evolucao atrasos no desenvolvi-
mento, assim como ligeiros distUrbios de
movimento. Entre os 3 meses e 3 anos de
idade surgem, frequentemente provocados
por infecdes banais, crises metabdlicas
agudas, que podem levar a disturbios de
movimento permanentes e deficiéncias
graves.

E possivel tratar adequadamente a AG-1
com uma alimentacao especial e a subs-
tituicdo da L-carnitina. Para evitar crises
metabolicas nos primeiros anos de vida,
mesmo em caso de infecoes banais, por
precaucado, é recorrido ao tratamento de
emergéncia hospitalar.

9. Leucinose (MSUD)

A leucinose (também conhecida como
MSUD) é uma perturbac&o congénita do
metabolismo, com a qual nao é possivel ao
corpo processar corretamente determina-
dos componentes protéicos (os aminoacidos
como a leucina, a isoleucina e a valina).
Como consequéncia acumulam-se subs-
tancias toxicas, que podem conduzir a um
agravamento rapido do estado de saude do
recém-nascido. Particularmente temivel é
o surgimento dum edema cerebral, o qual
pode causar um coma. Sem tratamento a
doenca pode conduzir a morte. Também sao
conhecidas formas mais ligeiras, as quais
afetam os pacientes de forma menos grave.
A MSUD pode ser tratada adequadamente
mediante uma alimentacao especial. Quan-
do detetada no rastreio de recém-nascidos,
os pacientes tém um bom prognéstico.

10.Imunodeficiéncia combinada severa
(SCID) e linfopenia severa das células T
No caso de imunodeficiéncia combinada
severa (SCID) e de linfopenia severa das
células T hd um disturbio na criacdo das
células T. Como consequéncia, podem
ocorrer rapidamente infecoes fatais e fortes
distlrbios de crescimento. Sem tratamento,
a SCID e a linfopenia severa das células T
podem levar a morte. Também sao conheci-
das formas mais ligeiras com menos gravi-
dade. ASCID como a linfopenia severa das
células T podem ser curadas através de um
transplante de células estaminais. Quando
detetada no rastreio de recém-nascidos, os
pacientes tém um bom prognéstico.

11.Atrofia muscular espinhal (AME)

A AME é uma doenca congénita rara. As
pessoas que vivem com AME sofrem uma
perda de células nervosas que sdo neces-
sarias para o movimento e a forca muscu-
lar em todo o corpo. Isto leva a fraqueza
dos musculos dos bracos e das pernas.
Arespiracao e a degluticao podem ficar
gravemente afetadas durante a progressao
da doenca. Frequentemente, os sintomas
surgem logo no primeiro ano de vida. Atra-
vés do rastreio neonatal conseguem ser
identificados quase todos recém-nascidos
(cerca de 95%) com risco de AME. Se o teste
for positivo, os pais sao encaminhados para
um centro neuromuscular para submeter
o recém-nascido a um exame urgente e
outros testes adicionais. Um diagnostico
apos o rastreio neonatal permite uma
monitorizacdo e um tratamento precoce.
Atualmente, existem terapias eficazes que
podem parar ou amenizar a progressao da
AME. Se o tratamento comecar antes de
surgirem os primeiros sintomas, o bebé
terad as melhores hipoteses de desenvolvi-
mento motor normal.
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