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Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN): Portaria GM/MS n2 822, de 6 de junho de 2001 e Portaria
GM/MS n? 2.829, de 14 de dezembro de 2012, que estabeleceram acbes de triagem neonatal em fase pré-
sintomatica em todos os nascidos vivos, acompanhamento e tratamento das criancas detectadas nas redes de
atencado do SUS, em relacao as seguintes doencgas: ,
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Critérios para inclusao de doeng¢as no PNTN

Histdria natural da doenca ;

Identificacdo da doenca antes das manifestacdes clinicas;

A possibilidade de tratamento em estagio precoce deve trazer maiores beneficios;
Existéncia de um teste adequado para o diagndstico em estagio precoce,;

A incidéncia da doenca;

O custo-beneficio da triagem populacional;

Aceitacao por parte da populacao.

Principles and practice of screening for disease / J. M. G. Wilson, G. Jungner.
Authors: Wilson, James Maxwell Glover - Jungner, Gunnar - World Health
Organization. Issue Date: 1968. Publisher: Geneva
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Neonatos de aparéncia
saudavel podem ser
portadores de doengas
graves que, sem o devido
tratamento, podem evoluir
para o Obito ou para
complicacdes clinicas
permanentes e
extremamente graves”.




Doencas Raras

Erros Inatos do Metabolisma

‘Doengas cobertas pelo Teste de Triagem Neonatal
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Table 5 — Program demographics and screened conditions in Latin American screening programs.
Jurisdiction Program Demoperaphics Sereened Condifions
- Tandem Mass
E oS J:_E = g % Speciiemeiry
= ol B= = e =] & = =
g 5 £g = : s & T 3 & = £ g
> e e = g T = = =
S s =g B ‘& 5 g = £t E & ., §E % o
= = EE & =] = = =] . | = a ] i & = g B~
5 —a 8 = ] = E B =W T B 3 H : £ %
= = e o= B =n = z g a2 = Ew Spo<@m 2 g
& 5 ToE B & z 2 F o2 =4 &8 E & S§ERE =2 3
= = = e w ] 0 = = u B & g o e SeEigE R =
5 E Sz 5o E : f & 8§ 3 P& f £ B BEzEa: & &
= a @ 2 a & = & g BE S = S A & & 58 £ 06 = £
o Regional 1995 = + -
Argenting 41,087 695 13 L ik QO - - - & L L] -t
I & Private 2008
Bolivia 1456 273 33 &7 Public 2000 — X, L + :
= Mationo] 2001 A
Braxil | B G5 F.008 13 T4 tgis i Bt L] - ' ¥ L - i 1 L y T - ¥
Chile | TAGT 246 R 80 MNationol 19932 =R L] - ¥ ¥ ¥ t 1 3 b2 3
. - Mationml 240 o : ; " .
T * = L 3 'l f
_C‘ulumbla 47,704 L] B 15 4 Gk ke =R - 1 i ¢ t 2 LTk S5 [} i
T PR e R O ; Costa Bica 4,503 4 L] B :JI:unu: :'J"I(I =0R%G - - - - . - - - - -
: 2 T atlonal 1986 -
ScienceDirect E Cuba 11,271 1% LI s oo, e e e . =
n|1rn|m_|::ar|. 6377 4% 23 7y Mo vrganied % + e + ¥ + + ¥ t
waw siseer comfesteiampen .| Republic Progmm
| Ecupador 15492 2R 24 T MNationad 2011 =0e L - - L
o Regiomal 2005
Current status of newbom screening i Safvadar £.297 128 14 T2 Discontinusd- NA o
worldwide: 2015 @mm " ﬁﬂqmsl .
= National 2
. . - LE] emial 15,083 474 a2 T2 —1% -
Bradford L. Therrell, PhD**, Carmencita David Padilla, MD, MAHPS®", i ! liemineed) % ;
J. Gerard Loeber, PhD*, Issam Kneisser, PhDY, Amal Saadallah, PhD®, Haiti 1174 265 57 fE Mo Daa M
Gustavo J.C. Borrajo, PhD", and John Adams, BA' T 7016 308 1 4 N wrganized NA
S activitics :
Mexico F20B4T L2060 14 T Notionod 1955 =Rl L - - L - L1 5 5 £ £
Plicarngun 5,992 130 " 75 Regwonal 2005 =R L]
Pamama 3502 7 1 7 MNutional 2007 =TF% L] - L] L] - -
Pamgay BOET LE 14 72 Nationo] 2004 __,_!:_?IE'__' - L] ¥ ¥ t L]
Public 200k
Pem 20088 ain 14 75 Private 2Kk =% L - - - T
National 2072
Urugnay 330§ 45 & T Wational 1954 =i, - L] - L] - - - § B - &
National 19949 N - L
Venemeln e RTES S a0l L] 74 ettt ~TO% - - & ¥ i 1 t ki 1 &
i e T SOT AN LOE3L ) 12 9 2 0y § 3 1 1 3 1 1

= Indicates oftered to all by national or regronal MBS program

& Inddicates pikot testing. testing offered by réguest, or offered only in some régional NBS programs (i.e.notavailable 1o ally

F Inchicates offered exclusively in the privale secior

2 lmshicates offerssd ns selective foptronal ) screeming

3 Iittpd wwowe uniee Corgsowe 20 B numbers/documents/english EN-FINA LN 20 Tablest M | - 14.pd]’ (gecessad 112015}
Tuotals counted saly e netionwide fmplemented progam for this condition




Teste do Pezinho — EUA CASA
HUNTEIR =,

Table 1 - Program demogmphics and soeened conditions in the 1.5, newborn screening programs.,

Condens leclsled in Cumem Newhon Bresmag Reguiremmnn

Thnaeton Tregrent Tamagragt.cs (it ATE iaios sereen Tot PR CH; TRAT, Fli; EAH, B, (7 — 1ok shows it dakils)
a L | Bicen Frip-nk
-E- \ - ‘B n Taicm: Muis Speciiomesy T m Er _i L::
= B 8 i § E =
g2 & g & fx 3 8 ofp 7F g & i 2
= H§3 I i 1k 25 53 i3 g 2 g g ;
- TR N ! g £
E-E i1 33 Iad ,ﬁ‘ggﬁ.&a 2 £ iEf-eilk; HEJE,Q 3 —EEE
£ FRY SR ZREYnESyCReR A ERE R A E D 2 25 B
Alsbans 4,790 T Ji5000 ™ ¢ ® f @ ¢ . 8
ey Tl i1 1w Ttmm e ¢ & + B & L
Aritusa 6,198 BT iFm MR o § & @ ¥ . &
A W6 1T W I W . ™ . W
Califaii 17,154 =% |wd BTG W o & oW W . . % | w
Crlsis 5000 65 wE Tt o m o § & ¢ m § . a %
(oeneursa o' 11 %S fidm & & & § = = :om ® & @ @»
[ b amcare B it 1w Tfmem e 4 w8 o+ om f " L
ﬁﬁf BT 4 i WoFee ® § & & . w . .
Flasili 18801 28 WS "HoFee ® O} ® F W4 . » .
Crosrgin 50 3 1y Tfsom ® f 0w ¢ m § . 1
/ Elwweaii 0 1% (WS  1Hm e + @ t = @ . s
[RELTH L 558 o | 15 i w 4+ & t+ @ W i) t
Himaly 2831 51 1 FEDY W ¢ & § M % i s a8 % B o®EE ® . "
P o i 438 T TEED W @ @ B oW @ & R |
T A 846 W iw B30 % e & f ® @ . .
pn - e = T 255 L4 1545 Wi Fer L ] [ 3 L] L ] 4
urrent status of newbom screening
worldwide: 2015 ®— Fctucky 3,330 81 1% F5IE0 W 4 & & * A
o ke A B o S e Baiereh ey Lonisiam 4533 £ L7ad Pum & 4 & 4 & 4 - .
Gustavs .., D' nd o Adams, 04 Maite 7,324 13 s Tqm e o ® f @ . » ]
Maryland 3,7 (R 1 fip & f = 8 = @ . L |
Mansacrasans % f1 1wl BT ® o+ m f f . } . C
Wiwchigan kA (1 1 T W e s o® om Y '] . .
Mznisoh £ 04 M 1% TR T T T T T . . w
M s 2,7 W s JiGkono w ¢ ® . ® . . L
Mmoo R b 1965 M & ® & & = @ - " & & & 8 - L] L]
Momtana w0 7 1w fima w4 & F om T
vk LE3R % im? Tsutsm e 4 e @ ¥ . ™ }»
Nevads 2. #oIw Trmm e ¢ = o w foo.
Pew |inmpshin R1TH 1 15 T O ¢ & w3 . t -
Warw Beracy AT ol ivad W W @ @& & 8 @ a o m w " W .
Wew Mexico 2459 I3 1%0 I'ElH_:l,l L 3 f - * L] ¥ - L] L
Pew T ork 19,3780 ks S T HoFée ® | m & ® ® 8 & @ @ ® @
for Carcting CRar 38 i § -19:00 T T I " W
Warh [reois T 2 1wy Tfiae o om o8 ® F om0 - P



TRIAGEM NEONATAL 2 e
CASA ™

HUNTER =.

Doencga que acomete a
interrupg¢ao de uma via
metabodlica do paciente

Doenga genética : permite investigar
risco de recorréncia e A. Genético

Triagem precoce para detectar
doengas graves no paciente,
evitando sequelas irreversiveis e até
o oObito

« 6 DOENCAS

PNTN cobre hoje somente 6
doencgas .

Necessario ampliar para outras
doencgas graves que ja existem

Estender a lista para doencas
graves, progressivas e
irreversiveis

Considerar as doencas que visem
comprometer o desenvolvimento
fisico e intelectual das criangas

Doengas que sejam trataveis

E PRINCIPALMENTE, que evitem
mortes prematuras

tratamento. “Diagnostico precoce, tratamento adequado e manutencao

da qualidade de vida”




Doenca de Hunter — MPS ||

Seja bemvindo! ‘ S (11)2776-3647 | B3 casahunter@casahunter.org.br f
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SOMOS TODOS RAROS

Associagio Brasileira dos Portadores da Doenga de Hunter
e Outras Doengas Raras. \
/s

Mas Somos uma ONG que busca uma vida melhor para aduitos
e criangas portadoras de doengas raras e sindromes geneticas.
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: Sindrome de Hurler, Hurler-Schele e Schele
Sindrome de Hurler
: Sindrome de Sanfi lippo
: Sindrome de Morquio Ha duas formas: Sindrome de Morquio Tipo A e Tipo
B. Pessoas com Tipo A nao tem uma enzima chamada galactosamina-6-sulfatase.
Pessoas com Tipo B nido produzem o sufi ciente de uma enzima chamada beta-
galactosidase.
: Sindrome de Maroteux-Lamy
: Sindrome de Sly
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E uma doenca genética rara, que de
uma forma simplificada significa
dizer que ha falta de uma enzima
para digerir um acucar (o
mucopolissacarideo).

Possui diferentes graus de gravidade
e progressao da doenca, possuindo
uma evolucdo cronica e progressiva

Sao de natureza multissistémica:
aumento do figado e do baco,
deformidade 0ssea, limitacao
articular, baixa  estatura, face
caracteristica, infeccOes sucessivas do
trato respiratorio, hérnia umbilical e/
ou inguinal, problemas nas valvulas
cardiacas, opacidade da cérnea, falta
de ar durante o sono (apneia), cabeca
aumentada.

As funcdes auditiva, visual,
respiratoria (vias aéreas) e
cardiovascular sdo todas afetadas; a
mobilidade das articulacoes fica
gravemente diminuida. Pode haver
ainda o comprometimento do Sistema
Nervoso Central.
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PARECER CONSUBSTANCIADO DO CEP

DADOS DO PROJETO DE PESQUISA

Titulo da Pesquisa: ANALISE DE PAPEIS FILTROS IMPREGNADOS DE URINA E SANGUE DE
NEONATOS ATENDIDOS NO HOSPITAL E MATERNIDADE CELSO PIERRO -
PONTIFICIA UNIVERSIDADE CATOLICA DE CAMPINAS: LEVANTAMENTO
EPIDEMIOLOGICO PARA MUCOPOLISSACARIDOSE NA TRIAGEM NEONATAL




JUSTIFICATIVA PARA TESTE HUNTER

* MPS nao sao triadas na triagem neonatal !
* MPS sao doencas graves x transplante!
* MPS tem diagnostico muito tardio !

* Diagnostico precoce possibilita inicio ao
acompanhamento e tratamento!
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Pontificia Universidade Catodlica de Campinas




TESTE HUNTER - PUCC

Amostra colhida RN
da maternidade PUCC

Sangue (papel)

Secagem/identificacdo
Envio HCPA

Congelado/
identificacio/

Envio HCPA
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* Teste Neonatal para a
deteccao precoce para
todos os tipos de

TESTE HUNTER - DESDE 2015

Mucopolissacaridoses
(MPSs).

* Implementado em
2015

* PUC Campinas °

* 800 triagens /
> |

* 68 recoletas CAMPIN A o—o’ \._.
TIFICIA UNIVERSIDADE CATO \
®




AMPLIACAO DO TESTE HUNTER 2017

* Possibilidades para contemplar outras DDLs:

* Gaucher, Pompe e Fabry
* Quitotriosidase

e SCID



MPS | - Transplante

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