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Resumo — O cuidado a saude da crianca visa promover a qualidade de vida e reduzir
a mortalidade infantil. Os programas de triagem sédo uma ferramenta para diagnéstico
de alteracdes que podem ser resolvidas se identificadas inicialmente. O teste de
Triagem Neonatal Biologica (TN-B) serve como rastreio de agravos trataveis antes do
surgimento dos sintomas, auxiliando na prevencdo de sequelas e reduzindo a
morbimortalidade. Assim, o objetivo do estudo é realizar uma revisao da literatura
referente a triagem neonatal biologica, ressaltando a importancia do diagndstico
precoce como ferramenta para prevencao de agravos e promocao de qualidade de
vida. Material e métodos: Trata-se de uma revisdo narrativa de literatura,
retrospectiva, de cunho qualitativo na qual buscou-se apresentar 0os aspectos
relevantes da TN-B, abordando as caracteristicas clinicas das doencas
diagnosticadas e destacando a funcionalidade do diagnéstico precoce. Resultados:
Foram selecionados 25 artigos, 7 documentos do Ministério da Saude, duas leis
federais e trés livros que contribuiram com o objetivo proposto. Com a andlise dos
trabalhos, pode-se inferir que o TN-B trata-se de uma ferramenta que assegura a
assisténcia neonatal ao promover qualidade de vida e prevencdo de agravos.
Concluséo: A TN-B é uma ferramenta de prevencao de doencas com potencial de
morbimortalidade e com prejuizos significativos para o crescimento e desenvolvimento
infantil. A deteccdo das doencas pela TN-B possui relevancia para o planejamento
das acbes em saude, ja que ao serem diagnosticadas e tratadas precocemente
permitem a reducdo dos prejuizos funcionais e sociais para o individuo em
desenvolvimento neuropsicomotor, possibilitando um bom prognéstico.

Palavras-chave: Recém-nascido. Saude da Crianca. Triagem Neonatal. Teste do
pezinho.

The importance of biological newborn screening as a tool to protect
children's health

Abstract — Child health care aims to promote quality of life and reduce infant mortality.
Screening programs are a tool for diagnosing changes that can be resolved if identified
initially. The Biological Neonatal Screening (TN-B) test serves as a screening for
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treatable conditions before the onset of symptoms, helping to prevent sequelae and
reducing morbidity and mortality. Thus, the objective of the study is to carry out a
review of the literature regarding biological neonatal screening, emphasizing the
importance of early diagnosis as a tool for preventing diseases and promoting quality
of life. Material and methods: This is a narrative, retrospective, qualitative literature
review in which we sought to present the relevant aspects of TN-B, addressing the
clinical characteristics of diagnosed diseases and highlighting the functionality of early
diagnosis. Results: 25 articles were selected, 7 documents from the Ministry of Health,
two federal laws and three books that contributed to the proposed objective. With the
analysis of the works, it can be inferred that the TN-B is a tool that ensures neonatal
care by promoting quality of life and disease prevention. Conclusion: TN-B is a disease
prevention tool with potential for morbidity and mortality and with significant damage to
child growth and development. The detection of diseases by TN-B is relevant for the
planning of health actions, since when they are diagnosed and treated early, they allow
the reduction of functional and social losses for the individual in neuropsychomotor
development, allowing a good prognosis.

Keywords: Newborn. Children's Health. Neonatal screening. Foot test.
Introducéo

O cuidado a saude da crianca tem como principal objetivo promover a qualidade
de vida e reduzir a mortalidade infantil (CARVALHO et al., 2020). Trata-se de um
direito social previsto pela Constituicdo da Republica Federativa do Brasil de 1988,
presente no capitulo I, artigo 6°. De forma a contribuir com esta prerrogativa, em 1990,
o Brasil instituiu a protecdo integral a crianca por intermédio do Estatuto da Crianca e
do Adolescente - ECA, reafirmando legalmente esse direito fundamental (VENANCIO,
2020).

Os programas de triagem sao uma ferramenta crucial para diagndéstico incipiente
de alteracbes que podem ser resolvidas se identificadas no inicio. Dessa forma, o
objetivo da triagem direcionada para o publico infantil € reconhecer individuos que
apresentam um risco aumentado para uma determinada doenca, caso o teste seja
positivo, para instituir medidas importantes para a prevencado de agravos da
enfermidade e assim, garantir melhor qualidade e expectativa de vida para esses
pacientes (KELLY, 2021).

Nesse ambito, o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), constituido
em 2001, surge como um mecanismo para assegurar a assisténcia neonatal, tendo
como objetivo o0 rastreamento das condicdes patolégicas com potenciais
consequéncias deletérias a saude desses individuos. O PNTN engloba os testes: de
reflexo vermelho; triagem auditiva neonatal; triagem de cardiopatias congénitas e
triagem neonatal biologica (OLIVEIRA, et al., 2021).

O inicio da triagem neonatal biolégica no Sistema Unico de Salide se deu com a
Portaria GM/MS n° 22, de 15 de janeiro de 1992, por meio do Programa de Diagnostico
Precoce do Hipotireoidismo Congénito e Fenilcetonuria (BRASIL, 1990). A TN-B é
importante para a deteccdo dos acometidos e a identificacdo de portadores, o que
possibilita 0 aconselhamento genético e o planejamento familiar (MARQUI, 2016).

A Portaria 822, de 06 de janeiro de 2001, criou o Programa Nacional de Triagem
Neonatal em articulacdo com as Secretarias de Saude dos estados, dos municipios e
do Distrito Federal com o Ministério da Saude (BRASIL, 2016). O programa foi dividido
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em 3 fases de implantacdo, o qual iniciou com a triagem, acompanhamento e
tratamento do hipotireoidismo congénito e fenilcetonuria e (fase I); num segundo
momento, acrescentou-se as doencas falciformes e demais hemoglobinopatias (fase
I); por ultimo, incluiu-se a fibrose cistica (fase Ill). Em 14 de dezembro de 2012, a
Portaria 2829 adicionou a Fase IV no PNTN, inserindo também o rastreamento da
deficiéncia de biotinidase e da hiperplasia adrenal congénita (BRASIL, 2012).

A Lei 14.154, de 06 de maio de 2021, ampliou o rol de doencas da TN-B, sendo
dividido em 5 etapas: na primeira, adicionou-se a toxoplasmose congénita; na
segunda, as galactosemias, as aminoacidopatias, os disturbios do ciclo da uréia e os
distarbios da beta oxida¢édo dos acidos graxos; na terceira, as doencgas lisossémicas;
na quarta, as imunodeficiéncias primarias; e na quinta, a atrofia muscular espinhal. A
nova legislacdo entrard em vigor apés um ano da publicagido (BRASIL, 2021). E de
responsabilidade das Secretarias de Saude dos Estados e do Distrito Federal a
organizagdo da Rede Estadual de TN (BRASIL, 2001).

O teste de Triagem Neonatal Biologica (TN-B), popularmente conhecido como
teste do pezinho, detecta por meio da coleta de sangue do recém-nascido, as
seguintes doencas: fenilcetonuria; hipotireoidismo congénito; doencas falciformes e
outras hemoglobinopatias; fibrose cistica; deficiéncia da biotinidase e hiperplasia
adrenal congénita (BRASIL, 2016).

O termo triagem advém do vocabulo francés triage, que remete a separacao,
selecdo. Na esfera da saude publica, refere-se a deteccéo de determinadas doencas,
por meio de testes realizados, em grupos de individuos com significativa probabilidade
de apresentarem as patologias. No que se refere a triagem bioldgica neonatal, que faz
parte do PNTN, trata-se de a¢fes de cunho preventivo capazes de identificar criangas
com doencas metabdlicas, genéticas, endocrinoldgicas e enzimaticas (BRASIL,
2016); (BRASIL 2002). Para isso, o0 programa de triagem neonatal prevé as seguintes
etapas: diagndéstico presuntivo; diagnéstico de certeza; tratamento; acompanhamento;
prevencao; promocao e cuidado integral (BRASIL, 2016).

Os beneficios desse rastreio referem-se a deteccao de agravos trataveis antes
do surgimento dos sintomas, permitindo o monitoramento e acompanhamento dos
acometidos, para prevencao de sequelas associadas, e de mortalidade, bem como o
aconselhamento genético para as familias nas quais forem identificadas patologias
com esse tipo de transmisséo. Entre os riscos estéo a ocorréncia de falso negativos
sobretudo para algumas doencas nas quais existem variantes que sé se manifestam
mais tardiamente na vida, e falso-positivos que podem gerar ansiedade nos genitores,
deteccao de casos de falsa paternidade, e de doencas para as quais o tratamento nao
é efetivo (LEAO; AGUIAR, 2008).

Assim, a TN-B representa uma ferramenta essencial, pela possibilidade de
contribuir para a implementacéo de intervencdes terapéuticas precoces para evitar a
ocorréncia de 6bitos e coibir ou mitigar as sequelas relacionadas ao curso da historia
natural das doencas detectadas, melhorando o prognéstico dos pacientes. (SOUZA et
al., 2018)

Este artigo tem por objetivo realizar uma reviséo da literatura referente a triagem
neonatal biolégica, contribuindo para o conhecimento dos aspectos clinicos das
doencas diagnosticadas pelo TN-B, ressaltando a importancia do diagnostico precoce
das patologias abrangidas, as quais sao importantes causa de morbimortalidade na
infancia.

Material e Métodos
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Trata-se de uma revisdo narrativa de literatura, retrospectiva, de cunho
qualitativo na qual buscou-se apresentar os aspectos relevantes da triagem neonatal
biologica, abordando as caracteristicas clinicas das doencas diagnosticadas e
destacando a funcionalidade do diagndstico precoce, e como este se faz fundamental
para a reducao da morbimortalidade. Para tal, foram utilizados artigos selecionados a
partir dos bancos de dados US National Library of Medicine National Institutes of
Health (PubMed), Business Source Complete (EBSCO), UpToDate, Medical Literature
Analysis and Retrieval System Online (MEDLINE) e Scientific Eletronic Library Online
(SCiELO), e Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS).
Os critérios de inclusédo utilizados na selecao foram producdes cientificas nacionais e
internacionais publicadas nos idiomas portugués e inglés com textos completos, e que
respeitassem a tematica abordada. Os critérios de exclusdo, foram producdes que
fugiram ao tema, repetidas, indisponiveis e aquelas cujos acessos necessitavam da
autorizacdo do autor ou de pagamento, resumos simples e textos publicados em sites
e blogs que néo possuiam referéncias de profissionais da saude e estudantes da area
de pesquisa. Os descritores utilizados foram: “Recém-nascido”; “Saude da Crianga”;
“Triagem Neonatal” e “Teste do Pezinho”. No que se refere aos aspectos éticos, o
presente trabalho por consistir em uma revisdo de literatura, utilizou dados publicos
amplamente disponiveis nos meios digitais; ndo envolvendo, portanto, nenhum tipo
de pesquisa com seres humanos, ndo foi necesséaria a aprovagdo prévia por um
Comité de Etica e Pesquisa.

Resultados e Discussao

A partir da pesquisa bibliografica, levando em consideracdo os critérios de
inclusado e de exclusao, foram selecionados 24 artigos, 7 documentos do Ministério da
Saude, duas leis federais: n® 8069, de 13 de julho de 1990 e n° 14.154, de 26 de maio
de 2021 e os livros: Tratado de Pediatria da Sociedade Brasileira de Pediatria 42
edicdo, Robbins Patologia Béasica 132 edicdo e Medicina Interna de Harrison 192
edicdo. Com material levantado pode-se inferir que o programa de triagem neonatal
biologica trata-se de uma ferramenta que assegura a assisténcia neonatal, ao
possibilitar o diagnostico precoce de comorbidades que aumentam a
morbimortalidade infantil. Para o entendimento da importancia do plano de saude
proposto pelo teste, os artigos abordam sobre as caracteristicas clinicas das doencas
diagnosticadas, além de tratarem sobre as repercussbes destas na saude das
criangas, caso ndo sejam detectadas precocemente, reafirmando a funcionalidade do
teste como um mecanismo de promocdo de qualidade de vida e prevencédo de
agravos.

Dentre os artigos analisados, os autores Scavone et al. (2020), Matejek et al.
(2021), Leger et al. (2014) e Zimmer (2021), entram em concordancia quanto a
importancia clinica do hipotireoidismo congénito como causa de deficiéncias
neuroldgicas e psiquiatricas, configurando-se como uma causa evitavel de deficiéncia
intelectual. Nesse sentido, os quatro trabalhos consentem quanto a relevancia do
diagnéstico precoce realizado pelo TN-B, como ferramenta para assegurar 0
desenvolvimento neuropsicomotor adequado, além de permitir a reducéo de prejuizos
funcionais e psicossociais para as criangas diagnosticadas.

Assim como ocorre no hipotireoidismo congénito, De Marqui (2017) e Campistol
Plana (2019) abordam a fenilcetonuria como uma afec¢ao capaz de modificar também
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a funcao e o desenvolvimento cerebral, sendo esta, responsavel por ocasionar retardo
no desenvolvimento neuropsicomotor e convulsdes. Ambos os autores concordam
guanto as consequéncias da doenca para aprendizagem, podendo evoluir para
deficiéncia intelectual, além da associagdo com disturbios do comportamento.
Campistol Plana (2019) acrescenta que nos anos iniciais da infancia ha uma maior
suscetibilidade do cérebro a concentragdes elevadas a fenilalanina no sangue,
corroborando para modifica¢des da funcdo e do desenvolvimento cerebral.

Dentre os trabalhos selecionados, sendo eles trés artigos, um livio e um
documento do ministério da saude, todos abordam a doenca falciforme como uma
representante das hemoglobinopatias a qual pode resultar em hipoxia tecidual. Pilar
(2018) e Kummar; Abbas; Aster (2018) destacam que a falcizacdo do eritrocito
aumenta a viscosidade e modifica o fluxo sanguineo. Balensiefer; Yamaguchi (2018)
destaca que no Brasil ha uma distribuicdo desigual do traco falciforme, tendo maior
prevaléncia na populacdo afrodescendente, sobretudo na regiao nordeste. Segundo
o documento do Ministério da Saude do ano de 2015, hd uma estimativa que nas¢cam
cerca de 200.000 criancas com traco falciforme no pais e 3.500 com a doenca
falciforme. Todos as producBes entram em consenso quanto a importancia do
diagnostico precoce a fim de auxiliar no tratamento e evitar consequéncias deletérias
como infeccbes oportunistas como consequéncia do processo fisiopatologico da
doenca. Ademais, Lavelle (2019) e Pilar (2018), abordam sobre a TN-B contemplar
também a deteccdo das talassemias alfa e beta, transmitidas de forma hereditéaria,
sendo ambas doencas autossdmicas recessivas com padrdo de hemacias
microciticas e hipocrémicas.

No que tange a fibrose cistica, Kumar; Abbas; Aster (2018) afirma que trata-se
de uma doenca de carater hereditario, autossémica recessiva que afeta o transporte
de ions e, consequentemente, impacta na secrecdo de fluidos. Tal perturbacéo leva
ao aumento da viscosidade das secrecdes mucosas, obstruindo passagens e
resultando na clinica caracteristica da doenca, como por exemplo uma doenca
pulmonar crbénica secundaria a infec¢des recorrentes e obstrucdo intestinal. Ribeiro
(2017); Lu; Kolls (2021), Bonfim et al. (2020) e Paixdo et al. (2021) tratam da
significancia clinica da doenca como causa de elevada morbimortalidade através de
sintomas respiratérios e insuficiéncia pulmonar progressiva. Todos o0s autores
destacam a importancia da TN-B por permitir o diagnéstico precoce da enfermidade,
com a consequente aplicacdo das intervencdes antes do desenvolvimento da
sintomatologia, contribuindo para reduzir sequelas. Ribeiro (2017) destaca que a
sobrevida média das criancas portadoras da doenca é de 18,4 anos, com isso, Lu;
Kolls (2021) e Paixdo et al. (2021) enfatizam que a primeira infancia € o momento
ideal para retardar ou prevenir o aparecimento de danos pulmonares, fato que
contribui para um melhor progndéstico e aumento da sobrevida. Paixao et al. (2021)
afirma que além da importancia do diagndstico precoce para uma melhor qualidade
de vida, a deteccéo da afeccéo possui também um carater social, ja que as criancas
com a doenca tendem a ficar mais isoladas e retraidas devido as implicacdes da
patologia na aparéncia, ponto que implica na socializacdo dessas, ressaltando a
importancia da identificagdo em tempo habil a fim de abordar de forma incipiente nos
aspectos sociais da patologia, melhorando a qualidade de vida como um todo.

Kasper et al, (2017), Janior (2017), Brasil (2015), Brasil (2016), Merke et al.
(2005) e Speiser et al. (2010) abordam sobre a TN-B como ferramenta de identificagéo
precoce dos recém-nascido com hiperplasia suprarrenal congénita, com vistas a
modificar o curso natural da doenca suprindo as deficiéncias de glicocorticoide e

Rev. Cient. do ITPAC V.2 n.2 p.511 dez. 2022.
Tocantins Porto
Nacional



Rgvisi,:q
Cientifica_
do Tocantins

Scientific Journal of Tocantins

mineralocorticéide, controlando o0s sinais e sintomas da hiperandrogenemia
impedindo o comprometimento da estatura final e as fun¢des reprodutivas, bem como
evitando a crise de insuficiéncia adrenocortical.

Segundo as diretrizes do Ministério da Saude dos anos de 2015, 2016 e 2017 a
deficiéncia da biotinidase se configura como afec¢do capaz de provocar alteracdes
cutaneas e problemas neuroldgicos. Lara et al. (2014) afirma que as criangas expostas
ao deéficit de biotina nos primeiros cinco meses de vida, tendem a desenvolver
sequelas neuroldgicas que cursam com um amplo espectro de disturbios da audicao,
visdo, motores e de linguagem, os quais sao irreversiveis mesmo apos a instauracéo
do tratamento medicamentoso adequado. Assim, Pompeo et al. (2021) em
consonancia com o protocolo clinico do Ministério da Saude do ano de 2017, destaca
que o diagnostico precoce das doencgas de apresentacdo assintomética no periodo
neonatal é importante para orientar a criacdo de estratégias de acompanhamento dos
casos detectados, preconizando a busca ativa destes e a organizagédo do seguimento
com consultas, acesso as avaliacbes clinicas, exames e tratamentos de saude
gratuitamente, garantindo que este seja completo de modo a causar impacto na
sobrevida, diminuindo as estatisticas relacionadas a morbidade e mortalidade. Ambos
os trabalhos reiteram a importancia da triagem para a deficiéncia de biotinidase a fim
de evitar o surgimento da sintomatologia e o desenvolvimento de sequelas.

Concluséao

Os trabalhos analisados convergem para a confirmacdo de que a Triagem
Neonatal Biolégica € uma ferramenta imprescindivel para a prevencdo de doencas
com potencial de morbimortalidade na infancia e prejuizos significativos para o
crescimento e desenvolvimento infantil. Essa importancia, reside no fato de que
patologias como o Hipotireoidismo Congénito, a Fenilcetonuria, Doenca Falciforme e
demais hemoglobinopatias, Fibrose Cistica, Deficiéncia de Biotinidase e Hiperplasia
Suprarrenal Congénita que se apresentam de forma sintomatica no periodo neonatal,
ao serem diagnosticadas e tratadas precocemente permitem a reducdo significativa
dos prejuizos funcionais e sociais para o individuo em desenvolvimento
neuropsicomotor, possibilitando assim um bom progndstico.

Dessa forma, a deteccdo em tempo hébil das doencas diagnosticadas pela TN-
B possui relevancia fundamental para o planejamento das a¢6es em saude, podendo
servir como base para a promocao de estratégias especificas e direcionadas para os
agravos mais prevalentes, orientando a integracdo das redes de atencdo a saude e
0S servigos e tecnologias empregados na prevencado, no tratamento e no cuidado
continuado apos a obtencdo dos diagnésticos, possibilitando assim, o seguimento
clinico com a organizacdo de consultas, exames e tratamentos de saude que estao
disponiveis gratuitamente pelo SUS de modo a garantir que o cuidado seja realizado
de forma plena e possa impactar positivamente na morbimortalidade.

Infere-se que a TN-B deve abranger todos os recém nascidos vivos, alcancando
uma cobertura universal, uma vez que é de carater obrigatorio em todo territério
nacional. Trata-se, portanto, de uma agao de cunho preventivo, assegurada de forma
universal e equanime pelo Sistema Unico de Saude (SUS), que culmina com a
viabilizacdo da integralidade do cuidado, de modo a tornar possivel a efetivacdo
pratica desses trés principios basicos do SUS.

Para isso, é necessario que 0s gestores em salude estejam atentos sobre a
efetivacdo da assisténcia no periodo adequado, para que possam elucidar, discutir e
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elaborar intervencdes resolutivas para os entraves que dificultem a adeséo integral a
TN-B, realizando a avaliacado dos servi¢os ofertados e aperfeicoando, por exemplo,
de mecanismos como a busca ativa dos neonatos ndo alcancados e de questdes
técnicas como fornecimento dos materiais para coleta, chegada da amostra ao
laboratorio, emissao e entrega dos resultados.

E importante destacar que durante a pesquisa de bibliografia para compor a
revisdo, notou-se escassez de estudos na literatura nacional no que se refere a
disponibilidade de dados atualizados a respeito da epidemiologia das doencas
diagnosticadas pela triagem neonatal biologica, ndo foram identificados trabalhos
mostrando a distribuicdo regional das doengas, tampouco pouco se fala sobre os
problemas que interferem na cobertura universal e podem levar a subnotificacdo e
inacessibilidade aos tratamentos, ndo tendo sido possivel analisar e inferir a esse
respeito. Assim, € nitido que ha caréncia de dados, denotando necessidade de mais
pesquisas e publicacbes sobre a tematica.
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