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A IMPORTÂNCIA DA TRIAGEM 
NEONATAL

Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN): Portaria GM/MS nº 822, de 6 de junho de 2001 e Portaria
GM/MS nº 2.829, de 14 de dezembro de 2012, que estabeleceram ações de triagem neonatal em fase pré-
sintomática em todos os nascidos vivos, acompanhamento e tratamento das crianças detectadas nas redes de
atenção do SUS, em relação às seguintes doenças: fenilcetonúria, hipotireoidismo congênito, doença falciforme
e outras hemoglobinopatias, fibrose cística, hiperplasia adrenal congênita e deficiência de biotinidase no alvo
do programa.



A TRIAGEM NEONATAL 

Critérios para inclusão de doenças no PNTN

História natural da doença ;

Identificação da doença antes das manifestações clínicas;

A possibilidade de tratamento em estágio precoce deve trazer maiores benefícios;

Existência de um teste adequado para o diagnóstico em estágio precoce,;

A incidência da doença;

O custo-benefício da triagem populacional;

Aceitação por parte da população.

Principles and practice of screening for disease / J. M. G. Wilson, G. Jungner. 
Authors: Wilson, JamesMaxwell Glover · Jungner, Gunnar · World Health 
Organization. Issue Date: 1968. Publisher: Geneva 



A IMPORTÂNCIA DA TRIAGEM 
NEONATAL(TN)

Neonatos de aparência
saudável podem ser
portadores de doenças
graves que, sem o devido
tratamento, podem evoluir
para o óbito ou para
complicações clínicas
permanentes e
extremamente graves”.

“ é um conjunto de ações 
preventivas, responsável por 
identificar precocemente 
indivíduos com doenças 
genéticas, metabólicas, como 
os erros inatos do 
metabolismo”.



Genéticas

Erros Inatos do Metabolismo

Doenças Raras

Doenças cobertas pelo  Teste de Triagem Neonatal



Teste do Pezinho – Brasil vs Am. Latina 



Teste do Pezinho – EUA 



Considerar as doenças que visem 
comprometer o desenvolvimento 
físico e intelectual das crianças

Estender a lista para doenças 
graves, progressivas e 

irreversiveis

Doenças que sejam tratáveis

E PRINCIPALMENTE, que evitem 
mortes prematuras

Doença que acomete a 
interrupção de uma via 
metabólica do paciente

Doença genética : permite investigar  
risco de recorrência e A. Genético

Triagem precoce para detectar  
doenças graves  no paciente, 
evitando sequelas irreversiveis e até 
o óbito 

.

PNTN cobre hoje somente 6 
doenças .

Necessário ampliar para outras 
doenças graves que já existem 
tratamento. 

• TTN

• 6 DOENÇAS

Hereditário

EIM

DNA Make Up

• PROPOSTA : PL 7374 …

TRIAGEM NEONATAL

“Diagnostico precoce, tratamento adequado e manutenção 
da qualidade de vida”



Doença de Hunter – MPS II



É uma doença genética rara, que de
uma forma simplificada significa
dizer que há falta de uma enzima
para digerir um açúcar (o
mucopolissacarídeo).

Possui diferentes graus de gravidade 
e progressão da doença, possuindo 
uma evolução crônica e progressiva

São de natureza multissistêmica:
aumento do fígado e do baço,
deformidade óssea, limitação
articular, baixa estatura, face
característica, infecções sucessivas do
trato respiratório, hérnia umbilical e/
ou inguinal, problemas nas válvulas
cardíacas, opacidade da córnea, falta
de ar durante o sono (apneia), cabeça
aumentada.

FAs funções auditiva, visual, 
respiratória (vias aéreas) e 
cardiovascular são todas afetadas; a 
mobilidade das articulações fica 
gravemente diminuída. Pode haver 
ainda o comprometimento do Sistema 
Nervoso Central.

6 TIPOS:
MPS I: Síndrome de Hurler, Hurler-Schele e Schele

MPS II: Síndrome de Hurler
MPS III: Síndrome de Sanfi lippo

MPS IV: Síndrome de Morquio Há duas formas: Síndrome de Morquio Tipo A e Tipo 
B. Pessoas com Tipo A não tem uma enzima chamada galactosamina-6-sulfatase. 
Pessoas com Tipo B não produzem o sufi ciente de uma enzima chamada beta-

galactosidase. 
MPS VI: Síndrome de Maroteux-Lamy

MPS VII: Síndrome de Sly

MUCOPOLISSACARIDOSE - MPS



1- TESTE HUNTER



JUSTIFICATIVA PARA TESTE HUNTER 

• MPS não são triadas na triagem neonatal !

• MPS são doenças graves x transplante!

• MPS tem diagnóstico muito tardio !

• Diagnóstico precoce possibilita início ao
acompanhamento e tratamento!



TESTEHUNTER



Pontifícia Universidade Católica de Campinas



Amostra  colhida RN 
da maternidade PUCC

Sangue  (papel)

Secagem/identificação

Envio HCPA

Urina

(tubo)

Congelado/ 
identificação/

Envio HCPA

TESTE HUNTER - PUCC



• Teste Neonatal para a
detecção precoce para
todos os tipos de
Mucopolissacaridoses
(MPSs).

• Implementado em
2015

• PUC Campinas

• 800 triagens

• 68 recoletas

Open Book Info

TESTE HUNTER – DESDE 2015



AMPLIAÇÃO DO TESTE HUNTER 2017 

• Possibilidades para contemplar outras DDLs:

• Gaucher, Pompe e Fabry

• Quitotriosidase

• SCID



MPS I - Transplante

Equipe multiprofissional envolvida: genética, 
hematologista, neuro, gastro, oftalmo, cardio, 
endócrino, fisio, fono, ortopedia, fisiatria, imuno, 
infecto, psicologia. 







Mucopolissacaridose VI







• Teste de Triagem Neonatal



Teste do pezinho é:

Comprovadamente uma
ferramenta efetiva de politica
pública de saúde que SALVA
VIDAS, já que permite
identificar milhares de pacientes
em todo o mundo com doenças
genéticas, metabólicas e
congênitas.

CONCLUSÃO

SALVAR 

VIDAS



http://www.casahunter.org.br/
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casahunter@casahunter.org.br


