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Inclusão de doenças raras na grade dos cursos superiores de saúde.



Expertise TNA

Estado de SP

Municipio de SP

Na implementação do Teste do Pezinho no Brasil
Pioneiros

2,7 
mm

47
anos

Na realização de exames ampliados - mais de 50 
doenças 

67%
Responsáveis pela triagem neonatal de 
crianças nascidas em maternidades Públicas e 
Privadas

SRTN 

Realização da triagem neonatal nas maternidades 
Públicas100%

15 
anos

IJC no Contexto da Triagem Neonatal e Doenças Raras

Maior serviço do Brasil em número de exames 
realizados



Capacitação 
da Rede, 
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Transporte 
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dos Exames

Busca
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Confirmação 
Diagnóstica

A Triagem Neonatal não é apenas um exame ! É um grande programa que visa garantir

toda jornada do paciente no tempo hábil de prevenção, adotando estratégias que

envolvem as linhas de cuidado, visando o melhor desfecho.

Tratamento e 
Acompanha-

mento

-Capacitação técnica para 
profissionais: médicos, 

enfermeiros, nutricionistas 
-Procedimento de Coleta: 
assegurar a qualidade da 

amostra
-Envio de materiais: garantir 

estabilidade e tempo

-Recebimento e cadastro 
das amostras: controle das 

amostras encaminhadas
-Análise técnica / 

laboratorial: equipamentos 
especializados de última 

geração, equipe 
multiprofissional qualificada, 

testes de proficiência e 
certificação de qualidade

-Reconvocação: 
menor tempo 

possível para exames 
confirmatórios e 

consultas

-Realização de exames: 
confirmatórios 

-Consultoria médica:
assessorar os médicos da linha 
de cuidados e garantir a idade 

da criança na 1. consulta
-Aconselhamento genético:
para as doenças genéticas

-Rede de assistência nos  
Centros de Referência: 

exames especializados para 
seguimento 

(moleculares/genéticos), 
equipes multiprofissionais 
qualificada,, garantia dos 

medicamentos dispensados 
e manipulados, fórmulas, 
PCDT, transplantes e TMO

Linha de cuidado – A importância do especialista



 Que esse ensino não seja momentâneo e 
sim, durante todo curso da graduação.

 Transmitir para o estudante que o paciente 
com uma doença rara pode necessitar de 
múltiplos especialistas.
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Pontos para discussão
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 Administração de disciplinas que debatam 
sobre o tema das doenças raras.

05  Acesso do aluno a Centros de Referência e 
Hospitais especializados em doenças raras.
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 Ensinar que o estudante tem que pensar 
“fora da caixa”.

 Ter incentivo para formação de 
especialista voltado para doenças raras.



Obrigada!

www.ijc.org.br
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