SAUDE

CARACTERIZACAO DO TESTE DO PEZINHO NO
MUNICIiPIO DE UBERABA-MG

CHARACTERIZATION OF THE HEEL PRICK TEST IN THE
CITY OF UBERABA-MG

Rafael Terra de Oliveira, Alessandra Bernadete Trovo de Marqui
Universidade Federal do Tridngulo Mineiro. alessandra.marqui@uftm.edu.br

RESUMO

O presente estudo teve como objetivos caracterizar o Teste do Pezinho realizado
em recém-nascidos do municipio de Uberaba-MG no ano de 2019, analisando o
perfil das amostras coletadas, os resultados das doengas triadas e as principais falhas
no processo. Trata-se de um estudo quantitativo, retrospectivo e descritivo,
conduzido a partir dos dados disponiveis no Departamento de Vigilancia
Epidemiologica da Secretaria Municipal de Saude. Os critérios de inclusdo foram:
ter realizado o Teste do Pezinho em uma das Unidades Basicas de Satde do
municipio de Uberaba/MG no periodo estipulado e a disponibilidade dos dados no
Departamento de Vigilancia Epidemiolégica. Foram excluidas aquelas criangas que
realizaram esse exame na rede particular de saude do municipio e fora do recorte
temporal definido. Os principais resultados foram: analise de 3.015 exames; 8,2%
dos neonatos realizaram de 2 a 6 coletas; 92,1% dos recém-nascidos a termo; 90,6%
dos neonatos com peso >2500g e <4000g; 53,2% das coletas realizadas no periodo
ideal (3° ao 5° dia de vida) e aproximadamente 250 exames/més. Com relagdo as
doengas triadas, foram detectados casos de Deficiéncia de Biotinidase e Doenga
Falciforme, além da identificacdo de recém-nascidos com traco falciforme, tragos
C e D (3,9%). Os principais motivos para a realizagdo de recoletas foram
prematuridade e/ou de baixo peso ao nascer e/ou gravemente enfermo (n=118),
seguida por amostra inadequada (n=53). Em sintese, nossos dados podem ser
utilizados como subsidios para o aprimoramento do Teste do Pezinho em nosso
municipio, visando uma maior efetividade a nivel do sistema publico de saude.
PALAVRAS-CHAVE: Triagem Neonatal, Recém-Nascido, Erros Inatos do
Metabolismo, Satde Materno-Infantil.

ABSTRACT
The present study had the objectives to characterize the Heel Prick Test performed
on newborns in the city of Uberaba-MG in 2019, analyzing the profile of the
collected samples, the results of the screened diseases and the main failures in the
process. This is a quantitative, retrospective and descriptive study, conducted based
on the data available in the Department of Epidemiological Surveillance of the
Municipal Health Department. The inclusion criteria were: having performed the
Heel Prick Test in one of the Basic Health Units of the city of Uberaba/MG in the
stipulated period and the availability of the data in the Department of
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Epidemiological Surveillance. Those children who underwent this exam in the
private health network of the city and outside the defined time frame were excluded.
The main results were: analysis of 3,015 exams; 8.2% of the neonates underwent 2
to 6 collections; 92.1% of the full-term newborns; 90.6% of newborns weighed
>2500g and <4000g; 53.2% of collections were performed in the ideal period (3rd
to 5th day of life) and approximately 250 tests/month. Regarding the diseases
screened, cases of Biotinidase Deficiency and Sickle Cell Disease were detected, in
addition to the identification of newborns with sickle cell trait, traits C and D
(3.9%). The main reasons for performing re-collections were prematurity and/or
low birth weight and/or severely ill (n=118), followed by inadequate sample (n=53).
In summary, our data can be used as subsidies for the improvement of the Heel
Prick Test in our municipality, aiming at greater effectiveness at the level of the
public health system.

KEYWORD: Neonatal Screening, Infant Newborn, Metabolism Inborn Errors,
Maternal and Child Health.

INTRODUCAO

O Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) abrange a triagem
auditiva ou teste da orelhinha, a ocular ou teste do reflexo vermelho ou teste do
olhinho, a triagem cardiaca ou oximetria de pulso ou teste do coragdozinho, a do
frénulo lingual ou teste da linguinha e o Teste do Pezinho/TP!. Esse ultimo tem
como objetivo rastrear doengas metabolicas, genéticas e/ou infecciosas, geralmente
assintomaticas durante o periodo neonatal e, suas sequelas podem ser irreversivesis,
como a deficiéncia intelectual. Tais doengas metabolicas exibem um bom
progndstico se detectadas e tratadas precocemente?.

De acordo com as Portarias n® 822° e 2.829% as doengas triadas pelo TP
incluem a Fenilcetonuria, o Hipotireoidismo Congénito, a Anemia Falciforme e
outras Hemoglobinopatias, a Fibrose Cistica, a Deficiéncia de Biotinidase e a
Hiperplasia Adrenal Congénita. Em maio de 2021, a Lei n°® 14.154 ampliou para 50
o nimero de doencas rastreadas pelo TP no SUS (Sistema Unico de Saude),
abrangendo 14 grupos de doengas distribuidas em cinco etapas’.

Em Uberaba, o TP pode ser realizado em qualquer Unidade Bésica de Saude
(UBS) e os pais tem a opg¢ao de realizd-lo naquela mais préxima de sua residéncia.

Apos coleta, os exames s3o enviados para o NUPAD® (Nucleo de Ac¢des e Pesquisa
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em Apoio Diagnostico), vinculado a UFMG (Universidade Federal de Minas
Gerais), que € o SRTN (Servigo de Referéncia em Triagem Neonatal) do estado de
Minas Gerais, credenciado junto ao Ministério da Saude (MS). Ele foi criado em
1993 com o objetivo de implantar o Programa de Triagem Neonatal de Minas
Gerais (PTN-MG), com abrangéncia de 4.014 UBSs e 853 municipios. Atualmente,
cerca de 7,2 milhdes de recém-nascidos (RNs) sdo triados pelo PTN-MG e ha
aproximadamente sete mil e oitocentas criangas/jovens em acompanhamento e
tratamento para as doengas diagnosticadas (dados até 12/2023). Desde 22 de abril
de 2025, a triagem neonatal em Minas Gerais conta com um painel ampliado de
doengas, conforme determina a Lei Federal n® 14.154 de 26 de maio de 2021. A
ampliagdo para 61 doengas iniciou em 2022 e estdo inclusas nos seguintes grupos:
1. Acidemias Organicas, 2. Aminoacidopatias, 3. Imunodeficiéncias Primarias, 4.
Galactosemias, 5. Doengas Neurodegenerativas, 6. Defeitos da Beta Oxidagao dos
Acidos Graxos, 7. Doencas Infecciosas, 8. Doencas lisossomicas, 9. Doencas
Endocrinas, 10. Hemoglobinopatias e 11. Outras doengas®.

No TP ¢ colhido uma amostra de sangue do calcanhar do RN utilizando um
cartdo codificado, fornecido pelo NUPAD, o qual cont¢ém dados da mae e do
neonato, que serd colocado no envelope carta resposta e enviado ao NUPAD via
correio. As amostras do municipio de Uberaba sdo recolhidas diariamente pelo
Departamento de Vigilancia Epidemiologica, vinculado a Secretaria Municipal de
Satde/SMS, orgao responsavel pelo envio das amostras para processamento em
Belo Horizonte.

Vale lembrar que o TP ¢ uma triagem populacional e caso apresente
resultado alterado, o NUPAD entra em contato com o Programa Municipal de
Triagem Neonatal da SMS para recoleta do material, pois os resultados alterados
sao confirmados por exames mais especificos. Os resultados do exame podem ser
verificados pelos pais do RN na plataforma online do NUPAD.

De nosso conhecimento, ndo foi conduzido até o momento um estudo que
procurasse conhecer o perfil do TP em nosso municipio em relagdo ao numero (no.)

de criancgas nascidas, no. de criangas triadas, no. de criangas afetadas pelas doencas
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rastreadas pelo TP, idade de realizagdo do exame, motivos de rejeicdo de amostra
(inadequada, insuficiente, precoce), etc. A sistematizacdo desses dados poderd
contribuir para a efetivagdo desse teste de triagem populacional a nivel municipal.
Além disso, fornecera subsidios para a elaboragdo e aprimoramento de politicas
publicas voltadas para a promog¢ao da saude materno-infantil.

Diante do exposto, essa pesquisa teve como objetivo caracterizar o TP no

municipio de Uberaba-MG.

METODOLOGIA

O presente estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da UFTM
em 13 de dezembro de 2019, com o CAAE de numero 26714019.0.0000.5154 ¢
parecer de numero 3.769.522.

Trata-se de uma pesquisa documental, retrospectiva, descritiva e com
abordagem quantitativa. Foram coletados dados relacionados ao TP do ano de 2019
(Janeiro/2019 a Dezembro/2019) disponiveis no Departamento de Vigilancia
Epidemiologica da SMS do municipio de Uberaba-MG. Esse departamento tem
como meta garantir a coleta e o envio de 100% das amostras do TP realizadas nas
UBSs para o laboratério de TN do NUPAD/UFMG. O periodo de 2019 foi
escolhido por permitir uma visdo mais fidedigna desse programa de triagem
populacional, haja vista que a partir de 2020 houve inicio da pandemia de COVID-
19, fato que obrigou os servigos de saude a adotarem estratégias nao usuais de
atendimento para minimizar a disseminagdo do virus. Desse modo, os anos de
pandemia poderiam refletir dados ndo condizentes com a realidade do municipio de
Uberaba devido a situag@o de excepcionalidade no atendimento aos pacientes.

Os critérios de inclusdo foram: ter realizado o TP em uma das UBSs do
municipio de Uberaba/MG no periodo estipulado e a disponibilidade dos dados no
Departamento de Vigilancia Epidemioldgica. Foram excluidas aquelas criangas que
realizaram esse exame na rede particular de saude do municipio e fora do recorte

temporal definido. Vale lembrar que, as UBSs sdo a via inicial de contato entre o
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sistema publico de satde e a populagdo em geral e o SUS ¢ referéncia na realizacao
desse exame.

Foi elaborado um instrumento para coleta de dados contendo informacdes
sobre o neonato (género, peso, idade gestacional, data de nascimento, data de coleta
do exame) e resultados do TP para as doengas que sdo rastreadas. Os dados foram
tabulados, analisados por estatistica descritiva e estdo apresentados na forma de

tabelas ou figuras, no capitulo Resultados.

RESULTADOS

No presente estudo, foram analisados 3015 TPs, coletados na rede basica do
SUS do municipio de Uberaba-MG, no ano de 2019. A Tabela 1 apresenta o perfil
das criangas analisadas, sendo que 92,1% eram de RNs nascidos a termo; 64,6%
dos RNs tinham peso adequado e apenas 53,2% realizaram o TP no periodo ideal
preconizado pelo MS. Um resultado importante € a0 mesmo tempo preocupante €
que mais de 46% dos exames foram coletados ap6s o periodo preconizado pelo MS
e isto pode impactar o inicio do tratamento/acompanhamento do paciente caso ele
apresente alguma alteragdo nesse exame de triagem neonatal populacional. No
presente estudo, 99,2% dos exames chegaram ao NUPAD em até seis dias.

A média mensal de coletas do TP foi de 251 exames por més, com maior
frequéncia nos meses de maio (N=296) e janeiro (N=283) e menor nos meses de
junho (N=220) e agosto (N=234).

Os resultados em relagdo as patologias triadas constam na Tabela 2, com
resultados normais variando de 95,8% a 100%. Foram identificados um RN com
Doenga Falciforme e outro com diagnostico de Deficiéncia de Biotinidase. Em
relagdo as hemoglobinopatias, foram identificados 92 RNs com tracgo falciforme e
17 com tragco C. Também foram encontrados exames de triagem alterados para
Hipotireoidismo Congénito, Fibrose Cistica e Hiperplasia Adrenal Congénita, cujos
RNs foram encaminhados para realizacio de exames confirmatorios ou

acompanhamento com equipe multidisciplinar especializada.
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Tabela 1. Perfil das criangas que realizaram o TP no municipio de Uberaba/MG no
ano de 2019.

VARIAVEIS N=3015
Quantidades de Recém-Nascidos (RNs) que fizeram coletas N (%)
Fizeram 1 coleta 3015 (100)
Fizeram 2 coletas 156 (5,2)
Fizeram 3 ou 4 coletas 85 (2,8)
Fizeram 5 ou 6 coletas 7(0,2)
Género N (%)
Masculino 1548 (51,3)
Feminino 1467 (48,7)
Idades (*) N (%)
Pré-termo (< 37 semanas) 216 (7,2)

Termo (37 semanas a 41 semanas e 6 dias) 2778 (92,1)
Pos-termo (= 42 semanas) 4(0,1)
Sem informagdes 17 (0,6)
Pesos (¥%) N (%)
Extremo baixo peso (<1000g) 9(0,3)
Muito baixo peso (>1000g e <1500g) 21 (0,7)
Baixo peso (=1500g e <2500g) 152 (5,0)
Peso insuficiente/Subotimo (>2500g e <3000g) 783 (26,0)
Peso adequado (>3000g e <4000g) 1947 (64,6)
Macrossémico (=4000g) 97 (3,2)
Sem informacgdes 6 (0,2)
Tempo entre nascimento e coleta do TP N (%)

1° ao 2° dia de vida 7 (0,2)

3° ao 5° dia de vida 1601 (53,2)
6° ao 8° dia de vida 1118 (37,0)
9° ao 14° dia de vida 229 (7,6)
15° a0 27° dia de vida 53 (1,8)
28° dias de vida ou mais 7(0,2)
Tempo de espera entre a primeira coleta e o recebimento do exame N (%)

pelo NUPAD

Oal dia 28 (0,9)

2 a3 dias 1728 (57,3)
4 a 6 dias 1234 (41,0)
7 dias ou mais 25 (0,8)

*classificagdo segundo a Organizagdo Mundial de Saude/OMS’; **classificagdo segundo
0 Ministério da Satide® e a OMS’

Os motivos para novas coletas, além da primeira, estdo exibidos na Figura
1 e tem como principal razao prematuridade/baixo peso ao nascer/condigdes graves
de saude (N=118), seguido de amostra inadequada (N=53), alteracdes de resultados

de exames (N=21) e resultado inconclusivo (N=4).
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Tabela 2. Caracterizacdo quanto as seis patologias rastreadas pelo TP no periodo

do estudo, considerando a casuistica de 3015 exames.

Fenilcetonuria

Resultado normal

[ 3015 (100%)

Hipotireoidismo Congénito

Resultado normal

3013 (99,9%)

2 amostras consecutivas com resultado alterado 2 (0,1%)
Hemoglobinopatias

Resultados normais (FA, AF ou AA) 2900 (95,8%)
Resultado compativel com Doenga Falciforme (FS) 1 (0,1%)
RNs com trago falciforme (FAS) 92 (2,9%)
RNs com trago C (FAC) 17 (0,8%)
RNs com trago D (FAD) 3 (0,2%)
RNs com hemoglobina variante ndo identificada (FAVar) 1 (0,1%)
Resultado inconclusivo 1 (0,1%)

Fibrose Cistica

Resultado normal

3011 (99,8%)

2 amostras consecutivas com resultado alterado 4 (0,2%)
Deficiéncia de Biotinidase
Resultado normal 3014 (99,9%)
Diagnostico de Deficiéncia de Biotinidase 1 (0,1%)
Hiperplasia Adrenal Congénita
Resultado normal 3012 (99,8%)
2 amostras consecutivas com resultado alterado 3 (0,2%)

RNs: recém-nascidos

Figura 1. Motivos para realizagdo de 2°* (A), 3* e 4* (B) e 5% e 6® coletas (C) do TP.

2* COLETA B

5*E 6* COLETAS

lesultado  Semmetivo | Alteraciode
meconclusivo esclarecido resultado Amostra inadequada
3 ) ™ ;
N Prematurk 0 nascer
" Amostra inadequada
cond ide 1
Nimero de exames 1

3* E 4" COLETAS
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DISCUSSAO

Nosso estudo teve como objetivo caracterizar o TP no municipio de
Uberaba. De nosso conhecimento, ha na literatura dois trabalhos publicados com
perfil semelhante a este, sendo ambos realizados em municipios do estado do Rio
Grande do Sul'®!!. O estudo de 2018 teve por finalidade conhecer a proporgio das
doencas detectaveis entre 03/2012 ¢ 02/2013 em Pelotas/RS'’. O outro foi realizado
em Canoas/RS, no periodo de 01/01/2016 a 31/12/2016 e, seu objetivo foi avaliar a
realiza¢io da TN (Triagem Neonatal) através do SUS nas criangas do municipio!’.
Além desses, dois outros foram realizados no estado do Mato Grosso, um deles a
nivel estadual, no periodo de 01/2005 a 12/2019, que avaliou a qualidade do SRTN
em TN'? e o segundo que incluiu dez municipios da regido Gargas-Araguaia que
analisou a eficacia no processo de coleta e processamento do sangue dos RNs para
a realizagio da TN no periodo de 01/2013 a 12/2016'3.

Segundo o Sistema de Informacdes de Nascidos Vivos (SINASC), 5303
RNs nasceram em Uberaba/MG no ano de 2019, sendo 4187 filhos de maes que
residiam no municipio. Provavelmente essa diferenga de 1116 nascimentos sdo de
criancas dos municipios vizinhos a Uberaba, uma vez que essa tltima ¢ considerada
referéncia no atendimento a satde para os municipios da regido. Nesse caso, as
gestantes realizaram o parto em Uberaba, mas o TP foi executado em seu municipio
de residéncia. Além disso, considerando os 4187 RNs de maes residentes em
Uberaba ¢ possivel notar uma diferenga de 1172 RNs em relagdo ao total de TPs
analisados no periodo (n=3015). Uma possivel explicagdo para esse niimero
divergente ¢ o fato de muitas maes optarem por realizar o teste na rede particular
de saude, que proporciona a triagem para um maior nimero de doengas.

O ntimero de exames realizado no periodo de 12 meses foi um pouco menor
que aquele do municipio de Pelotas (n=3256)'" e Canoas (n=3920)'!. A necessidade

de recoletas foi 8,2%, valor inferior ao de pesquisa prévia (12,3%)"!.
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Em relacdo ao género, nossos dados sdo semelhantes aqueles da literatura
que mostraram predominio do género masculino, com frequéncias de 50,98%!° e
51%!1.

Para as idades gestacionais, foi observado maior propor¢ao de nascidos a
termo e menor de prematuros em comparacdo ao estudo realizado em Pelotas/RS
que encontrou 81,2% de nascidos a termo e 18,6% de nascidos pré-termos!°.

O peso ao nascer ¢ um importante indicador de saude infantil, sendo
considerado um determinante para a mortalidade ¢ para o desenvolvimento
saudavel da crianca'®. Na presente pesquisa foi descrito cerca de 6% de RNs com
baixo peso (<2500g) e 3% de RNs macrossomicos (>4000g), nimeros menores que
os encontrados no estudo realizado em Canoas/RS (9,7% de RNs com baixo peso e
6,4% de RNs macrossomicos)'!. Por outro lado, esse tltimo considerou pesos entre
2500g e menores que 4000g como “peso normal”, encontrando 83,6% de RNs nessa
faixa de peso'!, enquanto noés identificamos cerca de 90% de RNs nessa
classificagao.

No municipio de Uberaba, em 2019, mais de 50% das criancas realizaram a
primeira coleta do TP entre o 3° e o 5° dia de vida, periodo considerado ideal
segundo o Manual Técnico da Triagem Neonatal Biologica do MS!. A propor¢io
de RNs que fizeram a coleta nesse periodo foi similar ao encontrado no estado do
Mato Grosso entre 2005 e 2019, de 54,8%'2. No entanto, ficou abaixo do
encontrado em Canoas/RS em 2016 cuja propor¢io de RNs foi de 84,7%!!. Além
disso, 0 MS também recomenda que o prazo para realizar o teste nao ultrapasse 28
dias de vida, salvas condi¢des de excegdo'. No presente estudo, os resultados
encontrados foram menores em comparacdo aos observados na literatura que eram
de 0,4%'! e 3,5%!°. Foi observada uma baixa propor¢io de exames realizados com
menos de 3 dias de vida, resultado similar ao relatado previamente!'!.

Ainda em relagdo ao periodo preconizado para coleta do TP, o municipio de
Ribeirdo Preto/SP contou com a articulagdo de dois programas, o “Floresce uma
Vida” e o “Programa Municipal de Triagem Neonatal”, que favoreceram o acesso

precoce as a¢des de promogio da satide integral do neonato'®. O primeiro organizou
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o agendamento da triagem neonatal bioldgica ainda na maternidade, garantindo que
as maes saissem com uma data definida para a coleta do exame, frequentemente
coincidente com a primeira consulta do bebé na unidade de saude, contribuindo
significativamente para que a coleta do TP fosse realizada no periodo preconizado
pelo MS, ou seja, entre o 3° ¢ 5° dia de vida do RN'®, Essa agdo foi confirmada a
partir dos seguintes resultados: em 2016, houve 7955 nascimentos e 7640 (96,0%)
exames, 5586 (73,1%) deles em RNs entre trés e cinco dias de vida. Para 8316 bebés
nascidos em 2017, houve registro de 8012 (96,3%) triagens, 7025 (87,6%) delas na
mesma faixa etaria'®. Caso essa estratégia fosse adotada no municipio de Uberaba,
seria esperado uma frequéncia bem maior de neonatos que realizariam a coleta do
exame no periodo preconizado pelo MS.

Pesquisa recente!® sobre o TP foi desenvolvida nas UBSs da cidade de
Diamantina-MG e investigou 127 participantes, sendo 44 gestantes, 34 puérperas e
49 profissionais da saude vinculados as UBS. Foi citado por 75%; 90,32% e 100%
das gestantes, puérperas e profissionais da UBS, respectivamente, o periodo de
realizacdo do TP como sendo do 3° ao 7° dia de vida do RN. Em contrapartida,
aproximadamente 60% das gestantes e 45% das puérperas ndo receberam
informacdes sobre o tema no pré-natal, apesar de 62,50% dos profissionais de saude
relatarem o pré-natal como o momento ideal para orientagdo as maes sobre esse
exame. A maioria dos profissionais de satide (98%) referiram sentir necessidade de
divulgacio e/ou realizacdo de curso de capacitacdo sobre TP'S. A qualificacio das
equipes, aliada a comunicacgdo eficaz na abordagem as familias, ¢ indispenséavel
para uma assisténcia efetiva e humanizada, além de proporcionar o alcance dos
objetivos do programa de triagem neonatal biolégica'®!”.

Nossos dados e aqueles disponiveis na literatura reforcam a necessidade de
ampliar a divulgacao para os pais sobre a importancia de realizar o TP no periodo
preconizado pelo MS, bem como informagdes sobre quais as doengas triadas, os
beneficios do exame, ... destacando que ¢ preciso que todos os profissionais de
saide que atuam nas unidades de coleta da triagem neonatal biologica,

independentemente do nivel de assisténcia em que esse profissional esteja inserido,
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cumpra adequadamente seu papel em educacdo em saude, assegurando, deste modo
os beneficios preventivos a promocio da saude infantil'’.

Uma revisao literaria sugere a adogdo do terceiro dia de vida do RN como
sendo o “Dia da Triagem Neonatal”, assim como ocorre na Franca. Essa estratégia
aliada a capacitacao de profissionais de saude, a divulgacao de informagao aos pais
e a abordagem precoce a mae, sdo pilares fundamentais para o sucesso da triagem
neonatal em nosso pais'®.

O tempo de espera entre a coleta do sangue para o TP em Uberaba/MG e
sua chegada ao SRTN em Belo Horizonte/MG teve nlimeros menores em nosso
estudo. Na literatura foi relatada uma média de 8,4 dias no estado do Mato Grosso'?
e variou de nove a 17 dias nos dez municipios da regido Gargas-Araguaia,
ultrapassando assim o prazo ideal entre a coleta de material bioldgico e o envio ao
SRTN (o prazo estipulado é de sete dias)!’. Na presente pesquisa, 99,2% das
amostras tiveram tempo de espera entre a primeira coleta e o envio ao SRTN
inferior a sete dias, respeitando o prazo descrito previamente. Uma possivel
justificativa para os exames de Uberaba ndo serem enviados imediatamente ¢ a
logistica de transporte até o NUPAD, localizado a 476 km de distancia, em Belo
Horizonte/MG. No entanto, vale ressaltar que esse tempo de espera causa atraso na
disponibilizagdo dos resultados do TP para a familia e para os profissionais de satde
que cuidam do RN, diminuindo a eficacia e a rapidez na triagem das doengas que,
muitas vezes, demandam uma interven¢ao imediata.

Em relacdo as doencas triadas pelo TP, houve diagnostico de RN com
Deficiéncia de Biotinidase e Doenca Falciforme. Em contrapartida, o estudo do RS
identificou quatro pacientes com diagndstico de Fenilcetonuria e nove possuiam
alteragdes compativeis com Fibrose Cistica'’.

O RN com diagnoéstico de Deficiéncia de Biotinidase era prematuro e de
baixo peso, enquanto aquele com Doenca Falciforme era a termo e com peso
adequado. Além disso, a maioria das amostras alteradas para Fibrose Cistica
ocorreu em RNs com coleta fora do periodo ideal (apds o 5° dia de vida), o que

pode indicar influéncia do tempo de coleta na acuréacia do exame, conforme também
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observado em estudo prévio'®. Esses achados sugerem que condigdes clinicas
neonatais, como prematuridade e baixo peso podem impactar na qualidade das
amostras e na necessidade de recoleta.

A Deficiéncia de Biotinidase ¢ uma condi¢do com heranga autossdmica
recessiva decorrente de um defeito no metabolismo da vitamina biotina. Esta
associada a sintomas neurologicos e cutdneos, como convulsdes, hipotonia,
microcefalia, atraso no desenvolvimento, alopecia e dermatite. Em casos de
diagnostico tardio, podem ocorrer comprometimentos visuais, auditivos e atrasos
no desenvolvimento motor e de linguagem'.

A Doenga Falciforme pertence ao grupo das Hemoglobinopatias, sdo
doencas genéticas decorrentes de defeitos na hemoglobina e constituem as

2021 O fenémeno de

enfermidades genéticas de maior frequéncia no mundo
afoicamento das hemacias causa vaso-oclusdo, resultando em crises dolorosas
agudas e lesdes organicas cronicas. Esses sinais clinicos impactam ndo apenas a
saude fisica, mas também a vida social, familiar, educacional e profissional dos
individuos?.

Ainda em relagdo as hemoglobinopatias, a propor¢cdo de exames que
identificaram padrdo normal de hemoglobinas foi semelhante aquele relatado por
Jaks et al.,'® que descreveu frequéncia de 95,79%.

Vale destacar que o TP permite também detectar os individuos portadores,
ou seja, aqueles com o trago que possuem a presenga da hemoglobina normal (Hb
A) e variante (S, C, D, ...). Em nosso estudo, foram identificados varios individuos
heterozigotos para as hemoglobinas variantes S (2,9%), C (0,8%) e D (0,2%), com
predominio daqueles com trago ou carater falcémico. No estudo de Pelotas, foram
identificados as seguintes frequéncias: 1,84% para FAS, 0,15% para FAC, 0,03%
para FAD e nenhum caso de Doenga Falciforme!®.

A identificacdo dos portadores do traco falciforme, que sdo geralmente
assintomaticos, ¢ importante pois eles exibem risco de ter descendentes com a

doenca e, nesse caso, ¢ imprescindivel o encaminhamento ao servico de

aconselhamento genético?!.
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No estado de Minas Gerais, a incidéncia de trago falciforme é de 1:30 RNs?3
e a incidéncia de Doenga Falciforme no estado ¢ de 1:1.400 RNs, nimero acima da
média nacional®*. Segundo dados disponiveis no NUPAD, ha 4430 pacientes com
Doenga Falciforme e outras Hemoglobinopatias, em acompanhamento ambulatorial
no periodo de 1994 a dezembro/2024, ocupando assim a primeira posi¢cao em
quantidade de pacientes em acompanhamento por doenga dentre aquelas rastreadas
pelo TPS.

Foi identificado uma frequéncia muito baixa (aproximadamente 0,3%) para
resultado alterado no TP. Esse valor foi muito abaixo em comparagdo com pesquisa
prévia, que relatou 103 (3,16%) com padrido alterado, do total de 3256 testes
realizados'®, no entanto, aqui estdo inclusos 60 compativeis com traco falciforme,
denominado FAS. Em nosso estudo foi relatada uma frequéncia de 4% de
individuos portadores/trago, ou seja, com hemoglobina normal e variante. Nesse
sentido, o total de 4,3% de resultados alterados no TP foi superior aquele de estudo
publicado em 2018'°.

Segundo o MS, um RN prematuro e/ou de baixo peso ao nascer e/ou
gravemente enfermo deve fazer recoleta de amostra do TP'®. Dentre os motivos
para a realizagdo de recoleta, a principal causa foi de RNs com esse perfil (n=118),
seguida por amostra inadequada (n=53). No manual técnico de triagem neonatal
biologica do MS ¢ ressaltada a importancia da realizacdo da recoleta para RNs
prematuros e/ou de baixo peso e/ou gravemente enfermos dada a maior
predisposicao desses pacientes a terem resultados falso-positivos ou falso-
negativos. Desse modo, ¢ preconizada a coleta de sangue em trés momentos
distintos: ao nascer, entre o 3° € o 5° dia de vida e apos 28 dias de vida'. Um estudo
prévio mostrou que a prematuridade foi a principal causa de 6bito infantil no
Brasil?®. Além disso, outra pesquisa retrospectiva avaliou 240 prontuarios médicos
de neonatos atendidos na Unidade de Terapia Intensiva (UTI) de um hospital
universitario e demonstrou que RNs prematuros (79,2%) e de baixo peso (70%)
representaram a maioria das internagdes, demonstrando a relagdo forte entre essas

trés variaveis?®. Esse mesmo estudo também apontou que a prematuridade foi a
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principal condi¢do neonatal com interferéncia no resultado do exame do TP, tendo
apresentado uma frequéncia de 85,2% (n=190), o que ratifica a necessidade de
recoleta para esses pacientes.

O MS recomenda para RNs com baixo peso ao nascer e/ou prematuros e/ou
gravemente enfermos que seja implementado o Método Canguru em seu cuidado,
considerando o risco potencial que essas criancas tém de desenvolver complicagoes.
O método deve ser implementado até que o bebé atinja 2500 gramas de peso e
consiste em propiciar o contato pele-a-pele entre a crianga e os pais, o que favorece,
entre outras vantagens, o controle térmico, a reducdo do estresse ¢ da dor do RN e
melhora o desenvolvimento do bebé®.

O segundo motivo mais incidente para as recoletas foi amostra inadequada.
Nossos resultados mostraram uma propor¢do de cerca de 1,7% de amostras
inadequadas em relagdo ao total de exames realizados, numero menor que o
observado na regido de Gargas-Araguaia - 4,2%'%. Esse tltimo definiu como
amostra inadequada as seguintes caracteristicas: papel-filtro vencido (n=11),
amostra diluida (n=38), material insuficiente (n=108) e ndo eluicdo da amostra
(n=15). Os autores destacaram a necessidade de capacitacdo e qualificacdo dos
profissionais de satide, uma vez que a eficicia da triagem depende, em grande parte,
da qualidade da coleta das amostras de sangue'’. Segundo o SRTN uma amostra é
considerada inadequada quando ¢ coletada antes do terceiro dia de vida (salvo
excecoes de RNs com indicagdo para coleta antes), quando hé sobreposicao de gotas
de sangue, quando a gota ndo atravessa totalmente o papel e ndo atinge o verso,
quando ha hemolise intensa, quando a gota coletada ¢ muito pequena (amostra
insuficiente), quando a crianga recebeu transfusdo de sangue ou quando a amostra
vem com aspecto de diluigdo do sangue®. Desse modo, casos de amostras
inadequadas podem estar associados a erros das equipes de saude que realizaram a
coleta de sangue para o TP. Os resultados desse estudo mostram, diante disso, a
importancia de investir em capacitagdo e qualificacdo dos profissionais que
realizam o TP para que a coleta de sangue seja feita de maneira héabil e adequada,

otimizando os resultados no municipio de Uberaba.
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Pesquisa publicada recentemente?’ analisou os fatores que inviabilizaram a
utilizagdo de amostras do TP de um SRTN em Belo Horizonte, MG, entre janeiro
de 2015 a dezembro de 2019. Foram recebidas 150.069 amostras, sendo 145.102
(96.7%) e 4.967 (3,3%) consideradas adequadas e inadequadas, respectivamente.
Os principais motivos para inadequacdao das amostras foram: gotas sobrepostas
(33%), gota ndo penetrou totalmente no papel e ndo atingiu o verso (32,5%) e tempo
de dieta insuficiente (30,4%). Esse valor de amostras inadequadas (3,3%) foi quase
o dobro daquele relatado em nosso estudo (1,7%).

Foram observados 21 casos de resultado alterado na segunda coleta do TP
(Figura 1A). Isso se explica pela forma como funciona esse exame na rede publica,
ou seja, para aqueles alterados na primeira coleta, sdo solicitados novos exames
para confirmar ndo se tratar de um falso-positivo (exceto para hemoglobinopatias
em que um Unico resultado positivo ja considerou o diagnoéstico). Diante disso,
quando se t€ém um resultado alterado em segunda coleta, o0 RN j& é encaminhado
para ambulatdrio especializado para acompanhamento/tratamento e ndo ¢ realizado
novas coletas. Por esse motivo, ndo foi identificado outros resultados alterados a
partir da segunda coleta.

Uma revisio recente?® avaliou a triagem neonatal no Brasil e mostrou que
estados como Sao Paulo, Minas Gerais, Parana, Santa Catarina e Brasilia (Distrito
Federal) demonstraram altas taxas de eficiéncia e cobertura, enquanto as regioes do
Norte continuam a enfrentar desafios. Esse mesmo estudo mostrou que a
porcentagem de amostras coletadas até o quinto dia de vida foi baixa, com uma
média de 60,4% em 2021.

O presente estudo apresentou como limitacdes a falta de informacdes sobre
idade e peso de todos os RNs em virtude da utilizagdo de dados secundérios e a
indisponibilidade dos resultados dos testes confirmatdrios para Hipotireoidismo

Congénito, Fibrose Cistica e Hiperplasia Adrenal Congénita.
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CONCLUSAO

Os resultados aqui apresentados evidenciam que o estudo atingiu o objetivo
proposto. Nossos dados podem ser utilizados como subsidios para o aprimoramento
do TP em nosso municipio, visando uma maior efetividade desse exame a nivel do

sistema publico de saude.
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