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RESUMO

Triagem Neonatal (TN) consiste na identificacdo de possiveis patologias em individuos a
serem triados. A realizacdo da triagem neonatal tornou-se popularmente conhecida como
Teste do Pezinho, no qual sdo feitas coletas de amostras de sangue de recém-nascidos nos
primeiros dias de vida. O Teste do Pezinho objetiva triar variados tipos de patologias nos
primeiros dias de vida do bebé e, caso seja diagnosticada a doenca, deve-se iniciar o
tratamento imediatamente para evitar futuras sequelas irreversiveis nos RN. O objetivo dessa
pesquisa foi analisar e quantificar os dados, através de atas do Hospital e Maternidade Alice
de Almeida, localizado no municipio de Sumé, estado da Paraiba, no periodo de 2005 a 2015.
Nas Atas da triagem, constavam anotagdes referentes aos triados, onde por meio dos valores
de referéncia dos testes eram identificados os individuos que tinham algumas das quatro
patologias que poderiam ser identificadas, Hipotireodismo (TSH), Fenilcetoniria (PKU),
Hemoglobinopatias (HB) e/ou Fibrose Cistica (FC). No periodo de 2005 a 2015 foram
registrados testes de 2921 RN. A partir da identificacdo dos acometidos e de suas
quantificagcdes, foram plotadas ilustracdes e tabelas, quantificadas com a incidéncia anual e
mensal de cada uma das patologias supracitadas. Foram detectados 22 casos de (PKU), 21
casos de (TSH), 1 caso de anemia falciforme e nenhum caso de Fibrose Cistica, no periodo
estudado. Estes dados mostram que a ocorréncia de PKU € 90,9 vezes superior a estimativa da
ONU e que, a ocorréncia de TSH € 25,17 vezes superior a quantidade de casos a nivel
nacional, enquanto que as outras doengas investigadas estdo dentro da normalidade. Este
presente estudo, na qual resultou em dados considerados alarmantes, servirdo como um alerta
aos 6rgaos de saude da cidade e regido.

Palavras-Chave: Doencas Genéticas. Fenilcetonuria. Hipotireodismo Congénito. Anemia

Falciforme. Sadde Publica.



ABSTRACT

Neonatal Screening (NS) consists on identify possible pathologies in individuals to be
screened. The neonatal screening became popularly known as the Bloospot Test, which are
made collections of blood samples of newborns in the firsts days of life. The objective of Foot
Test is screening various types of pathologies in the early days of the baby's life and, if
diagnosed the disease should begin treatment immediately to prevent future irreversible
consequences in newborns. The objective of this research was to analyze and quantify the data
through minutes of the Maternity Hospital Alice de Almeida, located in the Sumé city, state of
Paraiba, from 2005 to 2015. At the screening proceedings, they contained notes referring to
screened, which by means of tests of reference values individuals were identified who had any
of the four conditions that could be identified, hypothyroidism (TSH), phenylketonuria
(PKU), hemoglobinopathies (HB) and/or Cystic Fibrosis (CF). In the period from 2005 to
2015 were recorded 2921 newborns. From the identification of affected and their baseline
measurements were plotted illustrations and tables, quantified the annual and monthly
incidence of each of the above pathologies. 22 cases were detected (PKU), 21 cases (TSH), 1
case of sickle cell anemia and no cases of cystic fibrosis, in the study period. These data show
that the occurrence of PKU is 90.9 times upper the estimated UN and that the occurrence of
TSH is 25.17 times upper the number of cases at national level, whereas the other investigated
conditions are normal. This present study, which resulted in data considered alarming, will
serve as a warning to health authorities of the city and region.

Keywords: Genetic Diseases. Phenylketonuria. Congenital Hypothyroidism. Sickle Cell
Anemia. Public health.
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1 INTRODUCAO

Triar significa separar ou identificar. A Triagem Neonatal (TN) consiste em identificar
possiveis patologias em individuos aparentemente sauddveis e sem manifestacdes clinicas. A
TN € realizada por meio de testes laboratoriais, popularmente conhecidos como Teste do
Pezinho, no qual sdo feitas coletas de amostras de sangue dos recém-nascidos nos primeiros
dias de vida. O Teste do Pezinho tem como objetivo triar varios tipos de patologias nos
primeiros dias de vida do bebé e, se diagnosticada a doenca, deve-se iniciar o tratamento
imediatamente para evitar sequelas irreversiveis nessas criangas (BOTLER, 2010)

No Brasil, a TN surgiu na década de 70 e tornou-se obrigatéria em meados da década
de 90 através da Lei n° 8.069, de 13 de julho de 1990. Esta Lei estabelece que hospitais ou
servigos de saude capacitados, possam realizar o Teste do Pezinho. Em 2001 o MS criou o
Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), por meio da Portaria n° 822, de 06 de
junho de 2001, que visa a cobertura universal em todo territério brasileiro (BRASIL, 2002).

A adesdo ao Teste do Pezinho dependera das informagdes que as gestantes receberem
ao longo da gravidez e logo ap6s o puerpério, prestadas pelos profissionais de sadde (LELIS,
2009). Segundo Garcia (2007) a procura pela realizacio do teste acontece através da interacao
da familia com os servigos de saide, pois os profissionais de satude instruem a familia a levar
o recém-nascido até o local de coleta para que seja feita a triagem.

A deteccao precoce dessas doengas € de extrema importancia para a saide brasileira,
na medida em que racionaliza os gastos com os servicos de alta complexidade. Do ponto de
vista do doente, ficam nitidas as vantagens da detec¢do precoce, para perspectiva de uma
melhor qualidade de vida, desenvolvimento e longevidade. Para a familia, ameniza os
desgastes sociais, emocionais e financeiros. Deste modo, entende-se este programa como
politica publica de saude realmente voltada para a consolidacdo de uma sociedade mais
sauddvel e valorizada em seus direitos de cidadania.

Tendo em vista a sua eficiacia na deteccdo de doencas em recém-nascidos, o teste do
pezinho € de suma importancia para a saude publica, minimizando a morbimortalidade
infantil. Diante disso, o objetivo do presente estudo € estudar a prevaléncia das doencas, de
forma mais clara obtendo assim, resultados referentes aos dados estatisticos no periodo de

2005 a 2015, da cidade de Sumé.
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2 OBJETIVOS

2.1 OBJETIVO GERAL

Analisar os dados gerados na Triagem Neonatal (teste do pezinho), quantificando a
incidéncia de patologias genéticas em recém-nascidos na cidade de Sumé, no estado da

Paraiba.

2.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

e Trabalhar restritamente com dados obtidos entre os anos a partir de janeiro de
2005 a dezembro de 2015;

e Identificar a quantidade de recém-nascidos com as seguintes doencas:
Hipotireodismo (TSH), Fenilcetoniria (PKU), Hemoglobinopatias (HB) e
Fibrose Cistica (FC).
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3 REFERENCIAL TEORICO

3.1 HISTORIA DO TESTE DO PEZINHO

A histéria da Triagem Neonatal no mundo iniciou-se com o bidlogo Robert Guthrie
(1916-1995), que por volta da década de 50, nos Estados Unidos direcionou seus estudos para
a preven¢do de doenca mental grave, desenvolveu uma metodologia diagnostica de PKU mais
simples e ndo onerosa, com a utilizagdo de sangue de pacientes com retardo mental, coletado
sobre papel filtro. Guthrie ficou convencido entdo, ele préprio pai e tio de criancas com
deficiéncia mental causada por PKU, de que todos os bebés fossem rastreados para PKU, e
ficara certo de quanto antes o diagnostico fosse feito e o tratamento iniciado, mesmo sem
chance de cura, melhor seria o progndstico dos portadores, evitando o retardo mental. Em
1965, de 400.000 criangas examinadas, 39 apresentavam diagndstico positivo, com incidéncia
de 1:10.000 recém-nascidos. Com o passar dos anos, os estados americanos passaram a ter
obrigatoriedade de realizar os testes nos recém-nascidos (BRASIL, 2002).

Publicacdes cientificas passaram acontecer, bem como o incentivo a algumas
iniciativas locais de preven¢do da fenilcetonudria, com a simples coleta de sangue de bebés em
papel filtro, no periodo neonatal, antes da saida da maternidade nos Estados Unidos (KOCH,
2005).

Tém-se, portanto, mais de meio século em relagdo a esse tema central: prevencao de
algumas causas de retardo mental severo em individuos. Essa ideia de triagem neonatal para
doencas graves foi essencial para a prevencdo de sequelas neuroldgicas, salientando a

possibilidade de diagndstico e tratamento em relagdo a varias doencas.

3.2 0 PROGRAMA DE TRIAGEM NEONATAL NO CENARIO NACIONAL

No Brasil, a triagem neonatal iniciou-se na década de 70, por intermédio do professor
Doutor Benjamin Schmidt e da Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais de Sdo Paulo
(APAE-SP). Iniciaram-se pesquisas com criangas, triando o PKU e o Hipotireoidismo
Congénito. O Dr. Benjamin Schmidt teve uma grande contribui¢do para a aprovacao da Lei
Estadual n°. 3914/73 (Sao Paulo, 1973), a primeira no Brasil que torna obrigatdria no Estado
de Sao Paulo, a realizacdo do Teste de Triagem Neonatal para Fenilcetonuria (MARTON DA
SILVA, 2002).
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Em 1980, a pesquisa para o Hipotireoidismo Congénito foi tomando forma e se
incorporando, onde também nessa mesma época o programa foi amparado legalmente em
alguns estados nacionais como S@o Paulo (Lei Estadual n°. 3.3914/1983) e Parana (Lei
Estadual n°. 867/1987).

No ano de 1986, o Programa de Triagem Neonatal para Fenilcetontria teve sua
pesquisa ampliada com a identificacdo do Hipotireoidismo Congénito nos recém-nascidos. No
mesmo ano, Dr. Schmidt e seus colegas também médicos, criaram um tratamento especifico
no Ambulatério da APAESP, uma equipe multidisciplinar para atendimento dos portadores de
Fenilcetontiria e Hipotireoidismo Congénito (MARTON DA SILVA, 2002).

A partir de ano de 1990, o Sistema Unico de Satdde (SUS) passou a financiar a
Triagem Neonatal, onde posteriormente a Triagem Neonatal tornou-se obrigatéria através da
Portaria GM/MS n° 822 de 06 de junho de 2001, em todo territério nacional, sendo estipulada
uma meta de atender 100% dos nascidos vivos em cumprimento as acdes previstas na Lei
8.080 (universalidade, equidade e integralidade na satde). Mesmo com a implantacdo de
programas para TN, ainda nos dias atuais a totalidade ndo tenha sido alcangada pelo governo,
pois ainda existem recém-nascidos que ndao passam pela TN no territério brasileiro
(OLIVEIRA, 2008).

As patologias triadas pelo PNTN no Brasil, foram dividas nas seguintes fases: Fase |
(1993): PKU, Hipotireoidismo Congénito; Fase II (1998): PKU, Hipotireoidismo Congénito,
Doenca Falciforme e outras Hemoglobinopatias; Fase III (2003): PKU, Hipotireoidismo
Congeénito, Doenca Falciforme e outras Hemoglobinopatias e Fibrose Cistica. Atualmente o
PNTN estd na Fase IV (2012): PKU, Hipotireoidismo Congénito, Doenca Falciforme e outras
Hemoglobinopatias, Fibrose Cistica, Deficiéncia de Biotinidase e Hiperplasia Adrenal
Congénita (BOTLER, 2010).

De acordo com varios relacionados da édrea, indica-se que a coleta do Teste do Pezinho
deve ser feita do 3° ao 5° dia de vida do bebé. A triagem € feita por meio de uma puncao no
calcanhar do bebé com uma lanceta azul estéril e as gotas de sangue sdo inseridas no papel
filtro de acordo com o protocolo pré-estabelecido pelo Ministério da Saude (MS). A mae ou
pessoa responsdvel devera comparecer com a crianga até a Unidade Bdésica de Saude ou
centro de referéncia do municipio mais proximo da residéncia para a realizacdo do teste
(MINAS GERALIS, 2014).

Logo apds a incorporacdo, o PNTN vem seguindo as seguintes etapas em todo

territério brasileiro: andlise laboratorial, confirmacdo e andlise de casos suspeitos,
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confirmacdo diagndstica, tratamento e acompanhamento dos pacientes (BRASIL, 2002).
Segundo Garcia (2007) a OMS considera relevante o PNTN nos paises em desenvolvimento
por considerar que, principalmente nesses paises, houve uma queda considerdvel de
defici€éncias mentais relacionadas as patologias triadas pelo PNTN.

Seguindo a SBTN (2008) dentre os tipos de triagens mais bdasicas, existem também,
outros diferentes tipos de triagens mais ampliadas que sdo capazes de oferecer um maior
leque de doencgas detectadas. Algumas das doengcas que podem ser detectadas sdo:
Fenilcetontria, Hipotireoidismo Congénito, Anemia Falciforme, Toxoplasmose Congénita,
Deficiéncia de Biotinidase, Hiperplasia Congénita de Supra-Renal, Hemoglobinopatias,
Fibrose Cistica, Galactosemia, Deficiéncia da Glicose 6 Fosfato Desindrogenase (Deficiéncia
G6PD), Cromatografia Aminodcidos —Aminoacidopatias, Infeccio Congénita pelo Virus da
Imunodeficiéncia Humana(HIV), Deficiéncia da Desidrogenase de Acil-CoA de Cadeia
Média (Deficiéncia MCAD, Sifilis, Doenga de Chagas, Citomegalovirose, Rubéola, entre
outras. Existem alguns tipos de triagem, onde a diferenca entre elas estd na quantidade de
doencas rastreadas e condi¢des pesquisadas em cada tipo: Bésico (de 8 al7 doengas);
Ampliado (até 20 doencas); PLUS (23 doencas); Master (28 doencas); Expandido (46
doencas); e completo (mais de 60 doengas).

Doengas mais raras tém conquistado um maior espaco dentro da medicina nas dltimas
décadas, especialmente com a mudanga no padrdo epidemioldgico, reducdo de questdes
infecto-parasitdrias e a maior sobrevivéncia de pacientes com algumas formas de doengas
raras, sendo 80% dessas genéticas. Uma exemplificacdo de tal fato é a introducdo de uma
metodologia analitica denominada: Espectrometria de Massas em Tandem, que possibilita
diagnosticar um ndimero maior de doencas em um sé momento. Isso ocorre devido a sua
versatilidade, rapidez e capacidade de analisar varios compostos importantes em um unico
equipamento e, a0 mesmo tempo, a espectrometria de massa em Tandem (MS/MS) é um dos
mais importantes avancos na ciéncia analitica (VanBRAMER,1998).

A Espectrometria de Massa em Tandem € uma tecnologia que permite a triagem de alto
volume simultinea de recém-nascidos para doencas metabdlicas multiplas, incluindo
aminoacidopatias, distirbios de oxidacao dos dcidos graxos e disturbios dos 4cidos orgénicos.

Pelo fato de possuir alta sensibilidade e especificidade, a MS/MS possibilita uma
reducdo considerdvel no niimero de resultados falsos negativos e falsos positivos, diminuindo,
assim, o numero de erros para coleta de nova amostra, além de possibilitar o diagndstico

precoce e tratamento pré-sintomatico de muitas doengas metabdlicas que podem evoluir de
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forma rapida, podendo causar deficiéncia mental. Outra vantagem deste novo método € a
extrema rapidez, o seu potencial garante um resultado finalizado a cada um minuto e meio.

A Espectrometria de Massas pode ser solicitada junto com qualquer um dos perfis do
Teste do Pezinho ou isoladamente. Infelizmente um limitante, porém, é que esse exame no
momento s6 € oferecido gratuitamente na rede publica de Brasilia (DF).

Existe pelo menos um Servigo de Referéncia em Triagem Neonatal (SRTN) no Brasil,
distribuidos em cada estado, mas, se faz necessario para que haja uma melhora continua na
qualidade dos servigos prestados, uma equipe multidisciplinar de profissionais de: pediatras,
endocrinologistas, neurologistas, psicélogos, assistentes sociais, enfermeiros, nutricionistas,
pedagogas, etc. para acompanhamento das criancas triadas, quando diagnosticadas com a

patologia (GARCIA, 2007).

3.3 A TRIAGEM NEONATAL NO ESTADO DA PARAIBA

7z N

A triagem neonatal ou teste do pezinho é oferecida gratuitamente a populacdo do
Estado da Paraiba por meio do Programa de Triagem Neonatal da Paraiba, da Secretaria de
Estado de Saidde (SES/PB). Em 2015 foram triadas 43.019 criangas em todo estado, tendo
cobertura de 183 postos de coleta no estado.

Dentre as vérias doencas que hoje ja se faz possivel identificar, no presente estudo,

quatro foram destacadas:

3.3.1 Hemoglobinopatia

O nosso sangue € formado por milhdes de células vermelhas chamadas hemdcias,
também conhecidas por glébulos vermelhos. As hemdcias sdo arredondadas, achatadas e
elasticas e possuem um pigmento denominado hemoglobina, que confere a coloracdo

vermelha ao sangue.

Hemoglobinopatia caracterizada como uma doenca genética, € um termo que engloba
um leque de patologias causadas por uma alteracio na hemoglobina, proteina presente nos
eritrocitos. A molécula de hemoglobina (Hb) é um tetrimero composta por dois tipos de
cadeias de globina, sendo que cada uma dessas cadeias proteicas encontra-se ligada a um
grupo heme, que possuem o ion ferro no seu centro. A Hb € responsavel pelo transporte de
oxigénio dos pulmdes para os tecidos, e de gés carbonico dos tecidos aos pulmdes.

Durante a producdo da Hb podem ocorrer defeitos de duas formas distintas. Na

primeira, podem ocorrer anormalidades estruturais, que resultam de alteracdes sofridas pelos
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aminodcidos que compdem a cadeia de globina, ou podem ser decorrentes de uma sintese
desbalanceada, apresentando quantidades alteradas das cadeias de globina (NAOUM, 1987)
Até os dias atuais, ja foram identificados mais de 300 defeitos estruturais da Hb, sendo
a anemia falciforme a mais conhecida. J4 no caso dos defeitos na taxa de produgdo das
cadeias de Hb, as mais conhecidas sdo as talassemias (alfa ou beta talassemias, variando de
acordo com a cadeia que foi acometida) (NAOUM, 1987).
Sao os mais variados os sintomas caracterizam a doenga falciforme, dentre eles estao:
e Anemia
A Anemia duradoura € o sintoma mais frequente. O que causa essa anemia nao € auséncia
de ferro, mas sim a destruicdo rdpida das hemdcias. Em algumas situacdes mais graves, a

transfusdo de sangue pode ser necessdria.

e C(rises de dor

As crises de dor geralmente duram de 4 a 6 dias, ou até mais tempo. Essas dores podem
ser sentidas nos bracos, pernas, articulacdes, térax, abdomen e costas. As possiveis causas
sdo: infeccdo, febre, desidratagdo, exposicdo a frieza e excesso de exercicios fisicos.
Especialistas aconselham uma maior ingestdo de liquidos, uso de compressa morna no local

da dor, repouso e medicagdes.

e ctericia (Amareldo)
Essa patologia ocorre quando a hemdcia se rompe, liberando um pigmento amarelo no
sangue. A urina tende a ficar com o tom escuro, préximo a tonalidade preta e o branco dos

olhos tendem a ficar da cor amarela. Seu quadro ndo € contagioso.

e Infeccoes e febre
O bago € um dos Orgdos responsiveis pela defesa do organismo. O baco produz
anticorpos, filtra substancias toxicas e excluem as hemadcias velhas da circulagdo sanguinea.
Na incidéncia da doenga falciforme, o bago fica com seu funcionamento prejudicado, fazendo
com que o organismo fique com menos imunidade a infec¢gdes, que sdo a principal causa de
mortes em criancas.
e Sindrome mao-pé
Trata-se de uma inflamac@o nos tornozelos, punhos, dedos e articulagdes dos bebés

fiquem inchados.
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Acidente vascular cerebral, pneumonia, ulceracdes, entre outras (DI NUZZO; et al,
2004; FERNANDES; et al, 2010; SANTOS; CHIN, 2012)

Os resultados clinicos mudam de acordo com o tipo de hemoglobinopatia. Uma
Grande parte das hemoglobinopatias levam a anemia, que varia de branda a moderada, sendo
que em alguns casos pode haver anemia hemolitica (os globulos vermelhos no sangue sdo
destruidos antes do tempo normal, sem dar tempo de serem repostos pela medula 6ssea). Em
outros casos, os pacientes também ficam mais susceptiveis a infec¢des, que podem resultar
em outras patologias.

Além do teste do pezinho que pode identificar as hemoglobinopatias, existem outros
testes laboratoriais como: eletroforese de hemoglobina e a cromatografia liquida de alta
resolucdo (HPLC).

Mesmo com a auséncia de cura para as hemoglobinopatias, as medidas de tratamento
envolvem o controle da anemia, a prevencao das crises hemoliticas e das infeccdes. A adocao
dessas medidas aumenta significativamente a qualidade e o tempo de vida do paciente. O

aconselhamento genético também € importante para os pais no caso de futuras gestagoes.

3.3.2 Fenilcetoniria

A Fenilcetonuria (PKU) € uma doenca genética causada por mutacdo em um gene que
codifica a enzima fenilalanina hidroxilase (PHA) localizado no bra¢o longo do cromossomo
doze (SCRIVER; KAUFMAN, 2001). Ea doenca mais comum entre as doencas metabdlicas
e a mais grave das doencas hiperfenilalaninemias (PHA). A média mundial é de um caso
positivo para cada 11.000 nascidos vivos (1: 11.000), sendo que no Brasil a incidéncia € de 1:
22.000 (BRASIL, 2012)

PHA € o nome designado genericamente a uma soma de desordens que acarretam o
acréscimo da concentracido de fenilalanina no sangue, causado devido ao comprometimento
da reacdo de hidroxilac@o da fenilalanina para formar a tirosina.

Por ser um tipo de hiperfenilalaninemia (PHA), € caracterizada por elevadas
concentracdes de Lfenilalanina (L-Phe) e de metabdlitos neurotoxicos nos fluidos corporais.
O acimulo da LPhe e destes metabdlitos culmina em danos mentais irreversiveis no
desenvolvimento cognitivo de portadores de PKU ndo tratados (Scriver & Kaufman, 2001).
Em 98% dos casos, o aumento da L-Phe sanguinea ocorre pelo bloqueio na conversdo da L-
Phe em tirosina devido a um defeito na enzima fenilalanina hidroxilase (PAH) (Smith & Lee,

2000)
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As causas genéticas da PHA baseiam-se em mutagdes no gene da enzima fenilalanina
hidroxilase (PAH), responséavel pela conversdo de L-Phe em tirosina, nos genes de duas
enzimas envolvidas na sintese da tetrahidrobiopterina  [(6)R-L-eritro-5,6,7,8-
tetrahidrobiopterina], também conhecida como BH4, o cofator para reacdo de hidroxilagao
catalisada pela PAH e, também, nos loci da 4a-carbinolamina desidratase e da
dihidrobiopteridina redutase, enzimas envolvidas na regeneracio do BH4. A maioria das
mutagdes no gene da PAH (aproximadamente 98%) resulta em PKU cldssica ou leve.
Entretanto algumas alteracdes podem causar uma forma mais branda de PAH conhecida como
PAH ndo-PKU, que estd associada a um risco menor de retardo mental do que a PKU cléssica
(Scriver & Kaufman, 2001).

Existem vdrios tipos de classificacdes para as PAHs, uma das classificacdes baseia-se
no nivel sérico da L-Phe no momento do diagndstico em vigéncia de uma dieta normal, e este
dado também fornece uma estimativa da atividade enzimética residual. O fenétipo bioquimico
¢ definido por niveis séricos de L-Phe, maiores que 20 mg/dL conferem o fenétipo de PKU
classica, entre 6 e 20 mg/dL conferem fenétipo de PKU leve e entre 2 e 6 mg/dL. conferem
fenétipo de HPA nao-PKU (Mardsen & Levy, 2006). A condicio PAH nao-PKU ¢
caracterizada por uma redugdo parcial da atividade enzimética, ndo trazendo prejuizos para o
paciente e por isso nao se faz necessario tratamento (Scriver & Kaufman, 2001). Existe outra
forma de PKU, nao relacionada diretamente com a deficiéncia enzimatica, mas sim causada
por deficiéncias no metabolismo do cofator BH4. Estas sio chamadas de PKU atipicas e
representam de 1 a 3% de todos os casos de PKU. Estes pacientes apresentam um pior
progndstico, pois seu quadro clinico € mais intenso, uma vez que este cofator ¢ também
necessario por outras enzimas que catalisam reacdes que precedem a sintese de
neurotransmissores (serotonina e dopamina). Assim, nestes casos, somente O tratamento
dietético ndo € funcional e precisa ser complementado de BH4, 5- hidroxitriptofano, L-dopa e
inibidor de dopa carboxilase, de forma a permitir a penetracio da BH4 no sistema nervoso
central e a biossintese dos neurotransmissores (Mira & Mdérquez, 2000; Scriver & Kaufman,

2001).

3.3.2.1 Sintomas da Fenilcetonuria

Criangas recém-nascidas com fenilcetontria de inicio ndo demonstram sintomas. Pelo

fato do quadro assintomdtico, ndo havendo tratamento, os bebés geralmente comecam a
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desenvolver sinais da doenga apds decorridos alguns meses. Ao surgirem, os sintomas podem

ser leves ou de maior gravidade, incluindo:

Deficiéncia cognitiva (Termo usado quando uma pessoa apresenta certas
limitagdes no seu funcionamento mental e no desempenho na comunicagdo.

As criangas com defici€ncia cognitiva, precisam de mais tempo para aprender

a falar, caminhar, entre outros fatores);

Problemas comportamentais ou sociais;

Convulsdes, tremores ou movimentos espasmodicos nos bragos e pernas;
Hiperatividade;

Crescimento atrofiado;

Dermatite atdpica (doenca cronica da pele, apresenta erupcdes que cogcam e
apresentam crosta € mais comum nas dobras dos bracos e pernas atrds dos joelhos.
Essa dermatite pode vir acompanhada de asma ou rinite alérgica);

Microcefalia;

Um odor atipico na respiracdo da crianga, pele ou urina, causado pelo excesso de

fenilalanina no organismo, entre outros.

3.3.2.2 Tratamento nutricional

Para o tratamento com nutrientes € necessario consistir na retirada na dieta, os

alimentos ricos em fenilalanina, que é um aminodcido encontrado em alimentos fontes de

proteinas. Os alimentos que sao proibidos para os portadores de Fenilcetoniria sao os

seguintes:

Alimentos originados de animais como: carnes, leites e derivados, ovos, peixes,

mariscos, e derivados de carnes, como salsicha, linguiga, bacon, presunto.

Alimentos com origem vegetal: trigo, soja e derivados, feijdo, ervilha, castanhas,

amendoim, nozes, améndoas;

Adocantes produzidos com aspartame.

Alguns alimentos que as pessoas com Fenilcetonuria podem ingerir sdo:

Frutas: acerola, limao, jabuticaba, groselha;
Farinhas: polvilho, mandioca;

Doces: acticar, geleias de frutas, mel;


http://www.minhavida.com.br/temas/Defici%C3%AAncia-cognitiva
http://www.minhavida.com.br/saude/temas/convulsao
http://www.minhavida.com.br/saude/temas/hiperatividade
http://www.minhavida.com.br/temas/Crescimento-atrofiado
http://www.minhavida.com.br/saude/temas/dermatite-atopica
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o Gorduras: 6leos vegetais, cremes vegetais sem leite e derivados;
. Outros: balas, pirulitos, refrigerantes, picolés de fruta sem leite, café, chds, gelatina
vegetal feita com algas marinhas, mostarda, pimenta.
A forma mais grave é conhecida como fenilcetonuria cldssica. Criangas com esse tipo da
doenca, se ndo receberem tratamento, podem desenvolver deficiéncia intelectual permanente.
Formas menos graves da doenca tém um risco menor de lesdo cerebral, mas a maioria
das criancas com estas formas da doenca ainda necessitam de uma dieta especial para evitar o

atraso intelectual e outras complicagdes também.

3.3.3 Fibrose Cistica

A fibrose cistica € uma das mais comuns, porém graves doencas genéticas
autossOmicas recessivas em populacdes de ascendéncia do norte europeu (LIMA, 2012).
Também conhecida como Mucoviscidose, a Fibrose Cistica ¢ uma doenga genética
autossomica (ndo ligada ao Cromossomo X) recessiva (na qual sdo necessarias mutagdes nos
dois cromossomos do par afetado para a doenga se manifestar) causada por um distirbio nas
secrecoes de algumas glandulas, nomeadamente as glandulas exdcrinas (glandulas produtoras
de muco) (ROGERS et al., 2011).

A Fibrose Cistica é uma doenga hereditdria cuja maior prevaléncia ocorre em
individuos de etnia caucasiana. Embora seja uma doenca genética, em que o defeito bdsico
acomete células de vdrios 6rgdos, nem todos os individuos expressam respostas clinicas na
mesma intensidade. As principais manifestagdes clinicas sdo pulmonares e digestivas e podem
ocorrer durante a vida dos pacientes com fibrose cistica (RIBEIRO; RIBEIRO; OLIVEIRA
RIBEIRO, 2006).
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Figura 1 - Probabilidade de ocorréncia da FC nos filhos.
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Fonte: disponivel em http://www.igenomix.com.br/fibrose-cistica-doenca-rara/

A fibrose cistica ¢ uma das maiores causas de morbidade pulmonar e gastrointestinal
em criangas e a principal causa de morte na idade adulta jovem. Para o Ministério da Saudde, o
tratamento do paciente com fibrose cistica, como no caso da maioria das doencas crdnicas,
consiste em acompanhamento médico regular e inclui suporte dietético, utilizacdo de enzimas
pancredticas, suplementagao vitaminica (vitaminas A, D, E, K) e fisioterapia respiratoria (Reis

e Partelli, 2014).

3.3.3.1 Epidemiologia da Fibrose Cistica

A fibrose cistica (FC) é a mais comum desordem autossOmica recessiva em
caucasianos, com uma frequéncia de aproximadamente 1 em cada 2.500 nascidos vivos. As
manifestacoes clinicas incluem infeccdo pulmonar, insufici€éncia pancredtica, elevados niveis
de cloro no suor, infertilidade, e sindrome de pseudo-Bartter. A doenca pulmonar € a principal
causa de morbidade e mortalidade (ROLIM, 2012).

Nos Estados Unidos, a fibrose cistica é reconhecida em aproximadamente 1:2500 e

1:17.000 nascidos vivos em populacOes brancas e pretas, respectivamente (RICHARD, 2010).
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Geralmente, as mutacdes do gene da FC s@o mais prevalentes no Norte e Europa Central e em
pessoas que derivam dessas dreas. Uma incidéncia intermedidria é provédvel, embora menos
bem documentada em ndo-europeus brancos. A FC é considerada rara nos indios americanos,
populagdes asidticas, e nos nativos negros da Africa. Tem sido sugerido que a frequéncia
relativamente baixa em populacdes que vivem em localizacdes geograficas tropicais e
semitropicais estd relacionada com diversas consequéncias no passado de perda de sal
excessivo nos heterozigotos, bem como homozigotos para o gene da FC (RICHARD, 2010)

A Fibrose Cistica deve-se a mutagdes ocorridas no gene CFTR, o qual codifica a
proteina (de mesmo nome) responsavel pelo transporte de ions através da membrana celular,
estando envolvida na regulacio de fluxo de CI-, Na+ e dgua. A proteina CFTR funciona como
um canal transportador de fons cloreto, sddio e outras moléculas como glicidios, peptideos e
fosfato inorgéanico. Uma deficiéncia nesta proteina causa reduc¢do na excrecdo do cloro, com
aumento da eletronegatividade intracelular, resultando em maior fluxo de sédio, resultando na
producdo de um muco viscoso (ROGERS et al., 2011).

A FC engloba-se num grupo de patologias denominadas D.P.O.C (doenga pulmonar
obstrutiva cronica) que se caracterizam por haver uma obstrucdo cronica das vias aéreas,
diminuindo a capacidade de ventilagdo. Afeta tanto o os pulmdes como também o sistema
gastrintestinal (ROGERS et al., 2011).

Pacientes com FC tém tipicamente periodos de remissdo clinica intercalados com
episddios agudos de aumento de sintomas respiratérios, conhecida como cystic fibrosis period
exacerbation (CFPE). Estes periodos estdo diretamente ligados aos danos irreversiveis
causados aos pulmdes destes pacientes, o que os leva a morbidez e morte precoce (ROGERS
et al., 2011). Embora a FC seja uma doenga multisistémica, o envolvimento do pulmdo ¢é a

principal causa de morbidade e mais de 90% de mortalidade (MISHRA et al, 2005).

3.3.3.1.1 Tratamento da Fibrose Cistica

Em portadores de fibrose cistica, a remogao eficiente de muco das vias aéreas € crucial
para aumentar a expectativa de vida e diminuir a morbidade (DARBEE, 2004). Para ajudar na
limpeza das vias aéreas, broncodilatadores em aerossol e mucoliticos sdo frequentemente
utilizados para dilatar as passagens respiratorias e facilitar a expectoragdo de secrecdes. A
fisioterapia respiratoria convencional com auxilio de drenagem por gravidade tem sido por
muito tempo o método preferido e mais utilizado para limpeza de vias aéreas em pacientes

portadores de fibrose cistica (MARKS, 2007).
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A maioria dos pacientes com FC demonstram hiperreatividade bronquica pelo menos
em algum tempo. Broncodilatadores tornaram-se, entdo, um componente padrdo do regime
terapéutico. Agonistas beta adrenérgicos nebulizados sdo os agentes mais comumente
prescritos. Eles sdo geralmente utilizados para promover alivio sintomatico e para facilitar a
higiene das vias aéreas. A utilizagdo de DNase humana recombinante (também conhecida 37
como a-dornase ou Pulmozyme) diminui a viscosidade da secrecdo da FC, catalisando o DNA
extracelular em fragmentos menores (YANKASKAS et al, 2004).

Segundo Hubert (2005), o transplante pulmonar pode ser proposto em ultimo caso,
quando o quadro respiratério € grave e evolutivo, ndo permitindo mais um funcionamento
correto. Os critérios selecionados por diferentes equipes para inscricdo de pacientes
portadores de mucoviscidose em lista de espera de transplante pulmonar sdo: deterioracao
funcional respiratéria evoluida, hipoxemia e hipecapnia severas, necessitando constantemente
de suporte respiratério, aumento da frequéncia e severidade das exacerbagdes infecciosas,
antecedentes recentes de complicacdes pulmonares colocando em risco o progndstico vital,
alteracdo progressiva do estado geral e perda de peso que nao melhoram com antibidticos ao
longo da antibioticoterapia e alteracdo da qualidade de vida aliada a severidade da doenca.

Em virtude da natureza supurativa da FC, existe a necessidade de pneumonectomia
bilateral para evitar infeccdo no pulmio enxertado. A técnica mais utilizada € o transplante
pulmonar duplo, através de procedimento cirdrgico sequencial bilateral, com doador
cadavérico. O transplante lobar de doador vivo é uma alternativa, em especial, para os
pacientes que nido podem aguardar na lista por um doador cadavérico e requer pequena
estatura do receptor e proporcionalidade de volume com os 6rgdos a serem enxertados
(DALCIN; SILVA, 2008).

Segundo Rodrigues, Adde e Silva Filho (2008), no tratamento das defici€ncias
nutricionais, a dieta desses pacientes deve ser hipercalorica, hiperprotéica, normo ou
hipergordurosa, para possibilitar uma ingestdo energética que atinja 120 a 150% das
necessidades didrias recomendadas (RDA), para suprir as necessidades aumentadas. Alguns
pacientes precisam receber rotineiramente suplementos orais hipercaloricos e, em casos
selecionados, com acometimento nutricional mais importante, pode haver indicacdo de
gastrostomia, para a infusdo de dieta hipercaldrica no periodo noturno, em longo prazo, com o

objetivo de se fazer uma reabilitagdo nutricional.
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3.3.4 Hipotireoidismo Congénito

Os principais produtos da secrecdo da glandula tire6ide sdo os hormonios
tetraiodotironina (T4), também conhecido como tiroxina, e triiodotironina (T3). A producao
desses hormodnios requer, primeiramente, a captacdo de iodeto (I-) do sangue. A ingestdao
média de iodo € cerca de 200 a 500 mg/dia, advindos principalmente de derivados do leite e

frutos do mar, e sal de cozinha (AIRES, 1991).

Figura 2 - Localiza¢do da Tiredide.
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Fonte: http://www.supermemo.com.br/2012/01/as-consequencias-de-viver-sem-tireoide/

O iodeto € absorvido do sangue e transportado via proteina NIS para a célula folicular
(processo denominado de sequestro de iodo), e desta para o coloide, através da proteina
transmembrana Pendrina (Berne & Levy, 2000).

No interior dos foliculos o iodeto € inserido, através de ligacdo covalente pela
tireoperoxidase (TPO), nos residuos de tirosina da tireoglobulina (TG), processo denominado
de organifica¢do do iodo (Eskandari et al., 1997). A cadeia lateral de tirosina a qual o iodeto
se liga possui dois sitios que podem ser oxidados para receber os ions. Se apenas um deles for
iodado, di-se ao composto o nome de monoiodotirosina (MIT); caso os dois sitios sejam
iodados, o composto é denominado diiodotirosina (DIT). Quase simultaneamente a esse
processo, ocorre o acoplamento de duas iodotirosinas, dando origem a uma iodotironina. Esse

acoplamento também € catalisado pela peroxidase (Vaisman et al., 2004).
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3.3.4.1 Etiologia do Hipotireoidismo Congénito

O Hipotireoidismo congénito (HC) € uma doenga grave, que ocorre em cerca de
1:4000 nascimentos, sendo o distirbio enddcrino congénito mais frequente durante o periodo
neonatal (Gillam & Koop, 2001). A doenga é caracterizada por uma diminui¢do nos niveis
séricos de hormonios tireoidianos, o que acarreta na reducdo de diversos processos
metabdlicos. Essa redugdo € acompanhada de elevacdo nos niveis séricos de TSH, mecanismo
de compensacdo na tentativa de restaurar os niveis normais dos hormonios tireoidianos
(Setian, 2007).

Essa doenca € a causa mais comum de defici€éncia mental podendo ser transitéria ou
permanente. A forma transitéria ocorre em cerca de 2% dos casos, e € consequéncia,
principalmente, da presenca de anticorpos bloqueadores da tireoide, da mae, que atravessam a
placenta. O HC transitério pode também ser induzido por drogas; ou quando a mae foi tratada
com irradiacdo (Jordan et al., 2003; Setian, 2007). O hipotireoidismo congénito pode ainda ser
ocasionado por uma deficiéncia em iodo, sendo denominado cretinismo endémico, com
frequéncias varidveis entre as populacdes (SBEM-projeto diretrizes, 2005).

As prevaléncias dos diferentes tipos de HC, de acordo com Setian (2007), sao:

e Disgenesia Tireoidiana (Agenesia, Hipogenesia, Ectopia): 1:4.000;

e Disormonogénese (Auséncia de resposta ao TSH; defeito no transporte ou
captacdo de iodeto; defeito na organificacdo; defeito de sintese da
tireoglobulina; defeito da desiodinase): 1:30.000;

e Hipotireoidismo transitério (Induzido por drogas; Induzido por anticorpos

maternos; Gestantes tratadas com drogas antitireoidianas ou irradiacdo;

Idiopatico): 1:40.000.

3.3.4.2 Fun¢ao dos Hormonios da Tireoide

Os hormonios T3 e T4 tém livre acesso as células através da membrana plasmadtica,
por difusdo. O T4 atua como pro-hormodnio, enquanto o T3 € o hormonio biologicamente
ativo. As células dos tecidos periféricos estdo equipadas com um complexo enzimdtico capaz
de transformar 40% do T4 secretado diariamente em T3 (Berne & Levy, 2000).

A medida que entram nas células, eles interagem com receptores nucleares de
hormonios tireoidianos, modificando a expressao de genes especificos. Esse processo culmina

com a codificacdo de diversas proteinas que atuam no aumento generalizado do metabolismo
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celular. (Jinsong & Mitchell, 2000). Os efeitos dos hormonios tireoidianos T3 e T4 sdo,
essencialmente, promoc¢do do crescimento nos jovens, diferencia¢do celular, estimulagdo da
atividade das glandulas enddcrinas e dos processos envolvidos no metabolismo energético

(Gartner, 2007).

3.3.4.3 Diagndstico e Tratamento

O diagnoéstico do HC € feito através da triagem neonatal, consistindo na dosagem do
TSH e/ou T4 livre em amostras de sangue seco em papel filtro, retiradas do calcanhar do
recém-nascido. Valores de TSH acima de 15mUL/mL determinam a solicitacdo de uma nova
amostra. Se o exame confirmatdrio estiver acima de 15 mUL/mL, a crianca € diagnosticada
com HC. O T4 livre € normalmente utilizado somente como exame complementar, com
valores de referéncia de 0,8 a 1,33 mg/D1 (NUPAD, 1999).

O exame pode ser seguido, em caso positivo, pelos exames de ultrassonografia da
tireoide, para verificar o tamanho e a posicdo da glandula, e de cintilografia com captacao de
iodo radioativo, para verificar a capacidade de captacdo de iodo pela tireoide (Jordan et al.,
2003). O tratamento do HC € feito basicamente pela reposi¢ao de levo-tiroxina, o L-T4, tnico
isomero reconhecido pelos receptores nas células humanas. O tratamento é eficaz e elimina
todos os sintomas, evitando as sequelas relacionadas a doenca. Entretanto, os pacientes devem
receber aconselhamento genético, pela possibilidade de transmitir as mutagdes ligadas a
doenca a seus descendentes (SBEM-projeto diretrizes, 2005).

Os sintomas clinicos do HC em geral ndo sdo detectados ao nascimento, pois 0s
hormonios tireoidianos da mde protegem a crianga dos efeitos deletérios da doenga até o fim
da gestacdo, permitindo seu desenvolvimento normal. Entretanto, a persisténcia da condi¢do
sem o tratamento adequado ocasionard, além destes sintomas, atraso no crescimento somatico
e no desenvolvimento neuromotor, além de defici€éncia mental em graus variados. (Refetoff et
al., 2001; SBEM-projeto diretrizes, 2005).

As doengas supracitadas, sdo as que podem ser detectadas no teste de triagem neonatal
realizado no Hospital e Maternidade Alice de Almeida, da Cidade de Sumé, no estado da
Paraiba. O material coleado no exame que € realizado entre o terceiro e sétimo dia do
nascimento do bebé € levado para Laboratorio Central de Satde Publica da Paraiba (LACEN-
PB), onde € analisado e o resultado do teste € enviado em até dois meses para o hospital de

Sumé -PB.



32

4 JUSTIFICATIVA

O Teste do Pezinho ja € uma politica publica, pois visa minimizar os danos causados
pelas doencas que sdo detectadas no exame. Os dados que foram coletados repercutirdo na
melhora significativa da qualidade de vida dos recém-nascidos. Ao descobrir tais doengas
precocemente na cidade de Sumé — PB, convertendo os dados desses formuldrios a
levantamento estatistico, foi possivel converter os dados em resultados mais claros afim de
explicitar a incidéncia de casos de criancas com tais problemas, criando metodologias para
minimizacio ou inser¢do das mesmas.

Ap6s feita investigacdo sobre a existéncia de dados quantitativos sobre o teste do
pezinho, notou-se a inexisténcia de pesquisas que fossem mais a fundo no assunto. Devido a
essa caréncia de dados estatisticos em nivel local relacionados ao teste do pezinho, efetuou-se
a quantificacdo de dados, com intuito de mostrar a incidéncia de tais patologias detectadas no
teste realizado no municipio.

A intencdo do trabalho foi registrar a ocorréncia de doencas genéticas na cidade de
Sumé, para que estes dados possam ser extrapolados para a regido e, assim, orientar as

politicas publicas de saide para o tratamento destas doencas na regiao.
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S METODOLOGIA

Este estudo caracterizou-se como uma pesquisa exploratéria com abordagem
quantitativa, onde a pesquisa para o embasamento tedrico contou com dados quantitativos.

A populacdo estudada inclui todos os nascidos vivos que realizaram o exame do
pezinho PNTN no municipio de Sumé, Estado da Paraiba, nos anos de 2005 até 2015,
ressaltando que foi compreendido todos os meses de cada ano.

Os dados foram obtidos do Hospital e Maternidade Alice de Almeida (HMAM) e da
Secretdria Municipal de Saide de Sumé, relativos ao nimero de amostras de sangue dos RN
para a triagem neonatal, os recém-nascidos detectados e os diagnosticados para as seguintes
doencas: Fenilcetondrica (PKU), Hipotireoidismo Congénito (TSH), Hemoglobinopatias
(HB) e Fibrose Cistica (FC). Foram estudados 2921 RN rastreados pelo PNTN.

Foram realizadas fotocopias das atas da triagem neonatal do Hospital E Maternidade
Alice de Almeida e analisados todos os dados do periodo, ano a ano, més a més,
determinando, a partir dos parametros, estabelecidos pelo protocolo do Hospital, foram
considerados positivos as leituras:

e PKU acima de 3,0 mg/dL (concentracdo de Fenilalanina)

e Fibrose Cistica acima de 99,0 mg/mL (valor da trispsina
Imunorreativa)

¢ Hemoglobinopatias (Anemia Falciforme - AF), técnicas: Eletroforese
por Focalizacdo Isoelétrica (FIE) e Cromatografia Liquida de Alta
Resolucdao (HPLC). Em AF é normal, qualquer alteragdo no resultado,
(FAS) por exemplo, j4 indica um traco falciforme.

e TSH acima de 8,0 IU/mL (medida do Hormoénio Estimulante da

Tiredide)

A partir da exploracdo de dados, foi feita uma andlise quantitativa. As doencas
supracitadas possuem valores que representam concentracdes limites que podem ser
detectadas no bebé, quando tais valores sdo ultrapassados do seu valor limite, indica que o
bebé contém determinada doenca.

A rotina da triagem neonatal, no municipio, € feita pela técnica de enfermagem na
maternidade. A coleta é realizada por meio de amostra de sangue em papel-filtro por puncao

capilar de calcaneo dos neonatos. As amostras sdo enviadas ao LACEN- PB. O laboratério
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realiza o exame e retorna o resultado impresso ao local de coleta, no prazo de 2 meses. As
maes, geralmente, sdo orientadas a buscar o resultado no local em que coletou o exame, apds
um intervalo de 2 meses.

Também foi solicitado ao Cartério do Registro Civil de Sumé informacdes sobre o
quantitativo de criancas registradas no periodo de estudo. O cartério fez o levantamento e,
gentilmente, forneceu os dados.

Por fim, foi feito uma afluéncia, ou seja, foram agrupados em meses e em anos os RN
com que apresentaram alguma patologia, explicitando-as, formando assim um quantitativo de
acometidos mensal e anual e determinada as porcentagens anual das ocorréncias em relacdo

ao total de acometidos.
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6 RESULTADOS

Nos anos de 2005 a 2015, foram triados 2921 recém-nascidos, no municipio de Sumé-
PB, onde o ponto de coleta localiza-se desde entdo, no Hospital e Maternidade Alice de
Almeida. No Cartério do Registro Civil da cidade, o nlimero de criangas registradas foi um
pouco menor, totalizando 2591 criangas. Essa subtracdao de 330 criancas em relacdo aos RN
triados se deve ao fato de muitas criancas de cidades circunvizinhas, com menor suporte, vir
realizar o teste do pezinho no municipio de Sumé.

De inicio, nos anos de 2005 a 2010, apenas duas doencas eram investigadas através do
teste: Fenilcetontria (PKU) e o Hormonio Estimulante da Tiredide (TSH). No ano de 2010,
foi adicionado ao teste Hemoglobinopatia (Anemia). Em 2014, fora adicionado ao teste a
Fibrose Cistica (FC), somando 4 tipos que doencas que podem ser detectadas através do teste
do pezinho no municipio de Sumé, ressaltando, que nos dias atuais em grandes centros, em
hospitais mais sofisticados, € possivel detectar um maior leque de doencas com esse teste.

Para uma melhor andlise, foi feita a investigacdo de cada doenca supracitada, ano a

ano. Foram plotadas ilustragdes, com a incidéncia de cada doenga separadamente.

Tabela 1 - Quantitativo anual de Fenilcetondria (PKU) no municipio de Sumé-PB

Ano 2005 {2006 {2007 |2008 |2009 (2010|2011 |2012 |2013 |2014 |2015

Ocorréncia| 12 0 4 0 0 0 0 0 0 5 1

Fonte: Dados da Pesquisa
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Grifico 1 - Indice percentual anual de Fenilcetontiria — PKU no municipio de Sumé-PB, entre os anos

de 2005 a 2015.

Fenilcetonuria - PKU
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Fonte: Dados da Pesquisa

Foi observado no Grafico 1 que o maior indice de fenilcetondria foi detectado no ano de

2005, 12 casos (54,5% do total de casos no decorrer dos 11 anos), precisamente no més de

abril. No ano de 2006 ndo foi detectado nenhum caso da doenga. Em 2007, 4 novos casos

foram detectados (18% do total de casos no decorrer dos 11 anos). De 2008 a 2013 a ndo

houve nenhuma incidéncia de fenilcetondria. No ano seguinte em 2014, ela volta a incidir,

sendo detectado 5 novos casos (23%) e tendo uma taxa de decrescimento em 2015, onde

apresentou apenas 1 caso (4,5%). Totalizando 22 casos de fenilcetoniria nos 11 anos

analisados.

De acordo com dados estimados pela ONU, 10% da populagdo brasileira sofre com

alguma forma de deficiéncia. Onde 1/5 desse total € portador de doengca mental.

A

fenilcetonudria a nivel nacional afeta o nimero entre, 1 em cada 12 mil a 1 a cada 15 mil

recém-nascidos (MIRA; MARQUEZ, 2000). Nos nascidos no municipio de Sumé, a

ocorréncia de fenilcetonudria foi de aproximadamente 1 para cada 132 RN, ocorréncia 90,9

vezes superior a estimativa da ONU. Onde pode-se observar que os casos de fenilcetonuria no

municipio ultrapassam as estimativas da ONU a nivel nacional, o que requer uma maior

atencdo das autoridades encarregadas da drea de saude do municipio.
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Os dados do Hipotireoidismo Congénito estdo descritos a seguir na Tabela 2,

descrevendo o nimero de casos em cada ano e seus percentuais referentes a cada ano, estao

descritos na Ilustracdo 2.

Tabela 2 - Quantitativo anual de Hipotireoidismo Congénito (TSH) no municipio de Sumé-PB

2007 {2008 {2009 {20102011 [2012 |2013 |2014 |2015

ANO 2005 |2006

14 0 0

Ocorréncia| O 5

Fonte: Dados da Pesquisa

O diagnéstico da doenga foi constatado nos anos de 2006, 2007 e 2015. Um fator que
chama a atengdo € o caso da rapidez na realizacdo do Teste do Pezinho nos recém-nascidos.
Se o diagnostico for confirmado, outros estudos adicionais serdo necessarios para a pesquisa

da etiologia da doenca. O tratamento da mesma deve comecar o mais rdpido possivel,

preferencialmente antes de 15 dias de vida.

Grifico 2 - Indice percentual de Hipotireoidismo Congénito (TSH) no municipio
de Sumé-PB, entre os anos de 2005 a 2015.

TSH
-

Fonte: Dados da Pesquisa

No Grifico 2, o indice de TSH no Municipio ndo teve incidéncia no ano de 2005, no

ano seguinte em 2006, ocorreram 5 casos (23,8%). Em 2007, ano que teve a maior incidéncia
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da patologia, foram registrados 14 casos (66,7 %). Nos anos de 2008 a 2014 nao foi
detectado nenhum caso da doenga, mas em 2015, O hipotireoidismo Congénito reincide, com
2 novos casos (9,5%). Totalizando 21 casos nos 11 anos analisados.

Segundo dados do Centro de Triagem neonatal de Porto Alegre de dezembro de 2000,
a incidéncia de Hipotireoidismo Congénito no Brasil é de 1 caso para 3.500 recém-nascidos.
No municipio de Sumé o TSH afeta 1 a cada 139 nascidos, sendo 25,17 vezes superior a
quantidade de casos registrados pelo Ministério da Satdde a nivel nacional em 2012), o que €
preocupante e merece uma maior atencdo das autoridades.

Em relacio a anemia Falciforme ou Anemia Falciforme, todos os anos sdo
diagnosticados 600 mil novos casos da doenca. Segundo o Ministério da Sadde (2012), 3.500
RN nascem com a doenca por ano e em média 200 mil pessoas apresentam o traco falciforme,
ou seja, possuem apenas um gene da doenca e nao desenvolvem os sintomas relacionados.

Pesquisadores acreditam que a doenga é mais comum na populagcdo afrodescendente,
porém, como h4 muita miscigenacgao racial no Brasil, pode ocorrer em qualquer etnia. Mesmo
assim, a Bahia € o estado que mais apresenta indice de doenca falciforme: um em cada 650
nascidos apresentam a patologia, de acordo com dados do ministério da saide (2012). A
anemia Falciforme, s6 mais tarde em 2010, foi adicionada as doencas passiveis de triagem no
teste do pezinho no municipio de Sumé. A mesma, teve uma Unica incidéncia, diagnosticada
no ano de 2010, mais precisamente no més de maio.

Por fim, a fibrose cistica, fora adicionada no ano de 2014, onde até entdo, ndo houve
nenhum RN diagnosticado com a mesma. O Ministério da Sadde estima que
aproximadamente 1.250 pessoas vivem com fibrose cistica. A Maior incidéncia € nas Regides
Sul e Sudeste, onde vivem mais pessoas com caracteristicas caucasianas (europeias) que
segundo ministério da saude (2012), sdo mais propicias a doenga, esse fato explica a nulidade

de incidéncia nos testes realizados no municipio de Sumé.
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7 CONSIDERACOES FINAIS

Ao término da coleta de dados, onde foram triados 2921 recém-nascidos, um ponto da
andlise trouxe uma grande incognita. A Fenilcetonuria (PKU) foi diagnosticada nos anos de
2005, 2007, 2014 e 2015 e o Hipotireoidismo Congénito (TSH) foi diagnosticado nos anos de
2007 e 2015, a partir de entdo veio o questionamento. Por que houve tanta incidéncia em
determinados anos € em contraposicdo novos casos sO vieram a reaparecer muitos anos
depois? Em conversa com a responsavel pelo setor do teste neonatal, a mesma foi interrogada
sobre o procedimento, se o protocolo era seguido, se o teste era feito de maneira correta, em
resposta ela disse que sim, que tudo era feito de acordo com os protocolos estabelecidos.

Ap6s feita a comparagdo dos dados do municipio com os dados a nivel nacional,
houve uma ma surpresa, tanto os dados relacionados a incidéncia de fenilcetonuria e os do
Hipotireoidismo Congénito de Sumé foram superiores proporcionalmente aos dados do
Brasil, o que nao € nada animador para uma cidade de pequeno porte.

Por fim, devido a quantidade de casos diagnosticados, na qual atingem uma situa¢ao
de alerta para a saide da sociedade em geral, as autoridades precisam requerer maior atencao
inicialmente da Secretaria de saide da cidade. Tem que haver uma maior divulgacdo do
programa Neonatal, criacdo de programas para mostrar a toda sociedade tamanha importancia
do teste do pezinho, o tamanho da importancia de um diagndstico precoce para os RN. Vale
ressaltar que em torno de 15 % de RN ndo passam pela triagem, o que poderia elevar ainda
mais os diagndsticos com algum tipo de patologia, caso fossem triados (dados fornecidos em

conversa informal com os responsaveis do setor de TN).
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