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Triagem Neonatal

 É a ação de saúde pública de maior sucesso na prevenção dos danos

causados por doenças genéticas

 A TN a partir da matriz biológica, “teste do pezinho”, é um conjunto de

ações preventivas, responsável por identificar precocemente indivíduos

com doenças metabólicas, genéticas, enzimáticas e endocrinológicas, para

que estes possam ser tratados em tempo oportuno, evitando as sequelas

(físicas e neurológicas) e até mesmo a morte. Além disso, propõe o

gerenciamento dos casos positivos por meio de monitoramento e

acompanhamento da criança durante o processo de tratamento.

Association of Public Health Laboratories. The Newborn Screening Story 
http://www.aphl.org/AboutAPHL/publications/Documents/NBS_2013May_The-Newborn-Screening-Story_How-One-
Simple-Test-Changed-Lives-Science-and-Health-in-America.pdf

Wilson and Jüngner, 1968



Triagem Neonatal no Brasil

• Começou em 1976 para Fenilcetonúria, na APAE-São Paulo, através de iniciativas

isoladas

• Ação pioneira na América Latina

• Triagem para Hipotireoidismo Congênito começou em 1980

• Cobertura era de 55% e não uniformemente distribuída

• Somente 17 de 27 Estados tinham mais do que 30% de cobertura

• Verba pública apenas pagava os testes diagnósticos



Programa Nacional de Triagem Neonatal

Criado em 2001

Difere muito da triagem particular

Estabelece seguimento

Cria unidades em todos os Estados: Serviços de Referência em Triagem Neonatal

Cobertura subiu para 80% em 2005

• Fase I: fenilcetonúria, hipotireoidismo congênito

• Fase II: anemia falciforme e outras hemoglobinopatias

• Fase III: fibrose cística



https://www.gov.br/saude/pt-br/acesso-a-informacao/acoes-e-programas/programa-nacional-da-triagem-neonatal

“A triagem neonatal contempla o diagnóstico presuntivo, o diagnóstico de certeza, o 
tratamento, o acompanhamento dos casos diagnosticados e a incorporação e uso de 

tecnologias voltadas para a promoção, prevenção e cuidado integral” 

“A incorporação e uso de tecnologias voltadas para a promoção, prevenção e cuidado integral nas Redes de Atenção à 
Saúde (RAS), incluindo tratamento medicamentoso e fórmulas nutricionais quando indicados no âmbito do SUS 
devem ser resultado das recomendações formuladas por órgãos governamentais a partir do processo de avaliação e 
aprovação pela Comissão Nacional de Incorporação de Tecnologias no SUS (CONITEC) e Protocolos Clínicos e 
Diretrizes Terapêuticas (PCDT) do Ministério da Saúde”

A Coordenação-Geral de Sangue e Hemoderivados (CGSH/DAET/SAS/MS), sob a direção do Departamento 

de Atenção Especializada e Temática (DAET), da Secretaria de Atenção à Saúde (SAS) – é a instância interna 
do Ministério da Saúde (MS) que tem conduzido o Programa instituído pela Portaria GM/MS nº 822/2001.



Testes de Triagem Neonatal- “TESTE DO PEZINHO”

• Deve ser realizado em todos os recém-nascidos a partir do terceiro dia de 
vida, ou, o mais breve possível

• Pode ser realizado na rede pública ou privada

• Quando coletado na rede pública, segue as normas do Programa 
Nacional de Triagem Neonatal (PNTN)(Portaria GM/MS nº 822, de 6 de 
junho de 2001)



Gustavo Borrajo, Med Genet 2021

Programas Públicos de Triagem 

Neonatal na América Latina e Ano de 

Implantação/Expansão



Programa Nacional de Triagem Neonatal– CGSH/DAET/SAES/MS, Brasil, 2021

Programa Nacional de Triagem Neonatal

Cobertura2016 - 2020



Número de Unidades Básicas de Saúde para 
Coleta das Amostras Neonatais

Malmann et al, J Pediatr 2020

30 Serviços de Referência em Triagem Neonatal



Porcentagem de Amostras Coletadas até o 50 Dia de Vida

As amostras são coletadas em Unidades Básicas de Saúde na maioria dos Estados

Programa Nacional de Triagem Neonatal– CGSH/DAET/SAES/MS, Brasil, 2021



Média da Idade do RN na Primeira Consulta

Programa Nacional de Triagem Neonatal– CGSH/DAET/SAES/MS, Brasil, 2021



Diferenças Regionais na Cobertura e Idade na Primeira Consulta

Estado Nascimentos/ano 2019 Coleta até 7 dias de 
vida (%)

Idade na primeira
consulta (dias)

Amazonas ˜51.700 66,8 62,8 60

Ceará ˜127.000 80,5 48,5 46

PE ˜135.900 73,6 24,2 69

Alagoas ˜49.700 90,8 40,7 49,5

Piauí ˜48.550 81,9 24,7 45

Brasília ˜44.568 99,9 97,5 14

Paraná ˜157.701 ˜100 89,4 11

Sao Paulo 611.803 90,0 83,4 20

Santa 
Catarina

98.335 92,6 62,9 22
Fonte: Ministério da Saúde



Levantamento dos Indicadores 
de Triagem Neonatal em 2023



Programa Nacional de Triagem Neonatal em 2011 

Planejamento da inclusão de mais uma doença: Deficiência da Biotiniodase (BTD)

Incidência das Formas Completas e Parciais: 1:13.900

Frequência elevada de Formas Parciais em casuísticas (36/38 casos) de diferentes Estados

Custos da Triagem Neonatal para BTD: US$ 460.000/ano

Neto EC, et al. Braz J Med Biol Res. 2004

Borsatto & Schwartz et al, BMC Med Genet 2014



Formação deficiente na graduação dos Profissionais 

de Saúde em Doenças Raras e Triagem Neonatal



Ações de Educação da SBTEIM



Programa Nacional de Triagem Neonatal

2001

Fenilcetonúria

Hipotireoidismo Congênita

Hemoglobinopatias

Fibrose Cística

2012

Deficiência da Biotinidase

Hiperplasia Adrenal Congênita



Diagnóstico dos EIM na Triagem Neonatal

Número de Pacientes Diagnosticados/Ano

PKU Hipo

Cong

Anemia 

Falcif

Fibrose 

Cística

BTD HAC

2017 83 1322 959 166 292 140

2018 86 1317 1083 167 142 223

2019 82 1406 1214 194 125 235

Total 251 4045 3256 527 559 598



Nos EUA, 
desde 2006

American College of Medical Genetics recomenda um 
painel de 29 doenças (9 acidemias organicas, 5 defeitos 
de oxidação de ácidos graxos, 6 aminoácidopatias, 3 
hemoglobinopatias, e 6 outras doenças)

(25 outras doenças são indicações secundarias )



Estados com Programas de Triagem Neonatal Bem 
Desenvolvidos Estão Ampliando Naturalmente

Brasilia, > 40 doenças 
desde 2011 por 
MS/MS

Paraná: distúrbios de B-
oxidação dos ácidos
graxos

São Paulo: toxoplasmose, G6PD,
SCID, projeto piloto para AME



Projeto Piloto pata 23 Aminoacidopatias e Acilcarnitinas
em Porto Alegre

Evento Média Mediana

Coleta da primeira amostra e envio para o Lab 4,73 dias 5 dias

Liberação do resultado e nova coleta 8,75 dias 9 dias

Liberação do segundo resultado e consulta médica 13,8 dias 29,5 dias

Schwartz et al, SBTEIM Symposium 2021

n = 5.000 recém-nascidos

Acidúria Glutárica tipo 1(AG1): 1 recém-nascido



Doenças Lisossomais
Estudo Piloto em Porto Alegre

Bender & Giugliani et al, Gene & Mol Biol, 2020

Doenças lisossomais correspondem a 60% dos pacientes com EIM diagnosticados
entre 1982 e 2015

Em Monte Santo, Bahia, encontra-se alta incidência de MPS VI (aproximadamente
1:5,000), devido à presença de mutação com efeito de gene fundador

Ensaio fluorimétrico customizado para 5 deficiências lisossomais(MPS I, MPS VI, 
Fabry, Gaucher e Doença de Pompe), com biomarcadores séricos e urinários

Para MPS I, MPS VI e Doença de  Gaucher foram utilizados um segundo teste para se 
diminuir os falso-positivos ( ~5% - 0.1% dos testes)



Projeto Piloto para Triagem Neonatal da Galactosemia
em São Paulo

Camelo Jr et al, Cad Saúde Pública 2011

Incidência: 1:19.984 nascimentos, similar a da fenicetonúria

Custos relacionados ao tratamento tardio são maiores do que os custos da 
triagem

Instituto Jô Clemente ( IJC, at Sao Paulo City) iniciou esta triagem em 2021

Adicionalmente, RT-PCR foram padronizados para se quantificar TRECS e  
CRECS. Triagem para SCID começou em 2021: incidência ~ 1:10,000 
nascimentos



https://g1.globo.com/ciencia-e-saude/noticia/2021/08/31/ministerio-da-saude-lanca-nova-mascote-rarinha-para-acoes-sobre-doencas-raras.ghtml

Ampliação do Programa Nacional de Triagem Neonatal



• Extensão Territorial: 8.516.000 km2

• 2.728.273 nascidos vivos em 2021

• Estado de São Paulo: ~600.000 nascidos 
vivos / ano



Triagem Neonatal e os Diferentes Segmentos da Sociedade

2020 = movimento social no Brasil para se ampliar a triagem neonatal 

Apresentação do projeto de Lei 5043/20 propondo a inclusão
simultânea de 53 doenças no PNTN

Ausência de estrutura assistencial e de sustentabilidade financeira para 
ampliação imediata

SBTEIM atuou nas discussões de implantação de forma escalonada

FEBRARARAS, com suas 58 afiliadas, atuou na aprovação na Câmara
dos Deputados e Senado



Ampliação da Triagem Neonatal no Brasil em 2021

Fase 2
Toxoplasmose e Galactosemia
Aminoacidopatias, Defeitos de Beta Oxidação dos Ácidos Graxos, 
Defeitos do Ciclo da Uréia e das Acilcarnitinas

Fase 3
Doenças lisossômicas – 1:20.000

Fase 4 
Erros Inatos da Imunidade
344 defeitos

Fase 5
Atrofia muscular espinhal – custo efetividade?
1:10.000, já disponível terapia gênica no Brasil



Desenvolvimento do PNTN

1976 1980 2001 2011 2021

PNTN Nova expansão

PKU PKU
Hipo Cong

Hemoglobinopatias

PKU
Hipo Cong

Hemoglobinopatias
Fibrose Cística

PKU
Hipo Cong

Hemoglobinopatias
Fibrose Cística

BTD
HAC

> 50 doenças



Scrrened Disorders in Latin America

Gustavo Borrajo, Med Genet 2021

Doenças Triadas na América Latina



Distribuição das Publicações Científicas sobre 
Triagem Neonatal na América Latina

Gustavo Borrajo, Med Genet 2021



Desafios na Expansão da Triagem Neonatal no Brasil

• Implantação e Padronização: testes neonatais e confirmatórios

• Criação de protocolos diagnósticos e terapêuticos

• Incorporação de novas terapias no SUS

• Melhora dos indicadores de cobertura nacional, idade na primeira consulta....

• Otimização do transporte de amostras neonatais até o SRTN

• Inserção de equipes multiprofissionais

• Criação de banco de dados nacionais



Triagem Neonatal

A triagem é uma metodologia efetiva que permite o diagnóstico precoce de vários

EIM, diminuindo ou evitando importantes sequelas

A sua efetividade, especialmente com a expansão de doenças triadas, dependerá da

performance de seu fluxo de ação

A expansão demandará grandes esforços para a sua instalação, mas medidas para se

melhorar a triagem em áreas carentes do Brasil também são necessárias
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