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RESUMO

Os Programas de Triagem Neonatal (PTN) tem como objetivo diagnosticar diversos
disturbios metabdlicos que eventualmente se manifestam de maneira precoce e
grave, porém € possivel uma intervencdo efetiva introduzindo o tratamento em sua
fase pré-clinica. Todo esse esforgo para que seja realizado um programa de triagem
neonatal se deve ao fato de que se nao tratado, o disturbio traz consequéncias
graves para a saude do afetado. Os dados obtidos em pesquisa anteriormente
realizada pela andlise das atas do Hospital e Maternidade Alice de Almeida,
localizado no municipio de Sumé, estado da Paraiba, constavam anotacoes
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: Fenilcetonuria (PKU), Hipotireoidismo (TSH), Hemoglobinopatias
(HB) e/ou Fibrose Cistica (FC). No periodo de 2005 a 2015 foram registrados testes
de 2921 recém-nascidos (RN). Neste estudo foram detectados 22 casos de PKU, 21
casos de TSH, 1 caso de anemia falciforme e nenhum caso de Fibrose Cistica. O
estudo anteriormente realizado resultou em dados considerados alarmantes, pois
mostraram que a ocorréncia de PKU é 90,9 vezes superior a estimativa da ONU e
que, a ocorréncia de TSH é 25,17 vezes superior a quantidade de casos a nivel
nacional. Sendo assim, o presente estudo objetivou investigar mais a fundo a real
situacdo dos pacientes por meio de entrevistas para maior validagdo dos dados. A
principio objetivou-se um levantamento em uma amostra de 20 pacientes, entretanto
devido a dificuldade de localizagdo dos mesmos, foram realizadas entrevistas com
10 dos acometidos e o que observou-se foi que a maioria dos entrevistados recebeu
um diagnostico diferente ou sequer estdo cientes de qualquer patologia
diagnosticada, evidenciando uma certa divergéncia no conteudo das atas do
Hospital.

Palavras-Chave: Disturbios Metabdlicos. Triagem Neonatal. Fenilcetonuria.
Hipotireoidismo Congénito.



ABSTRACT

Neonatal Screening Programs (NSP) purposes to detect various metabolic disorders
that might occur in an early and severe way, but effective interventions are possible
by introducing the treatment in its preclinical phase. All this effort to carry out a
neonatal screening program is due to the fact that if left untreated, the disorder has
serious consequences for the health of the affected. The data obtained in a previous
research carried out by the analysis of the Alice de Almeida Hospital and Maternity
records, located in the city of Sumé, state of Paraiba, included annotations referring
to the triads, where the reference values of the tests were identified the individuals
who had Some of the four pathologies that could be identified, Phenylketonuria
(PKU), Hypothyroidism (TSH), Hemoglobinopathies (HB) and/or Cystic Fibrosis (CF).
In the period from 2005 to 2015, 2921 newborn (NB) were registered. At this study
were detected Twenty-two PKU cases, twenty-one cases of TSH, one case of sickle
cell anemia and no cases of Cystic Fibrosis. The previous study resulted in data
considered alarming since they showed that the occurrence of PKU is 90.9 times
higher than the United Nations estimate and that the occurrence of TSH is 25.17
times higher than the number of cases at the national level. Therefore, the present
study intended to further investigate the real situation of the patients through
interviews for greater validation of the data. Initially, an examination was performed
on a sample of 20 patients, however outstanding to the difficulty of locating the same,
interviews with 10 of those affected and what was observed was that most of the
interviewees received a different diagnosis or even are conscious of any diagnosed
pathology, showing divergence in the content of the Hospital's records.

Keywords: Metabolic Disorders. Newborn Screening. Phenylketonuria. Inborn
Hypothyroidism.
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1 INTRODUCAO

Na histéria em geral as doencas podem dividir-se em periodos pré
sintomaticos que sdo aqueles em que o paciente ainda ndo apresenta sintomas da
patologia, logo n&o procurou atendimento médico, ou sintomaticos, em que o
paciente ja apresenta sintomas mesmo que ainda sutis, o que pode vir a dificultar o
diagnéstico correto por parte dos médicos, lembrando que para os casos pré
sintomaticos ou pré-clinicos para muitas doencas o desenvolvimento pra um periodo
sintomatico ndo se faz necessariamente obrigatério (SOUZA; SCHWARTZ;
GIUGLIANI, 2002).

Triar significa rastrear ou identificar os individuos de uma populacéao
aparentemente normal que apresentem riscos de desenvolver doencas especificas
para que 0S mesmos possam se antecipar a elas usando como estratégias
terapéuticas acoes preventivas imediatas (WALD, 1994).

A historia da triagem neonatal iniciou-se no final da década de 50, mais em
diversos paises os Programas de Triagem Neonatais (PTN) s6 foram aderidos nos
anos 60 ou ainda mais adiante como é o caso do Brasil em que os programas
tiveram inicio na cidade de Sao Paulo s6 em 1976 com diagnésticos apenas de
fenilcetonuria, e mais tarde, o diagndstico para hipotireoidismo congénito alguns
anos depois, a partir dos anos 80 de forma independente alguns estados deram
inicio aos programas de triagem de forma legal, alguns com legislacao prépria. Os
Programas de Triagem Neonatais (PTN) sé vieram a ter proje¢cao em todo territério
nacional na década de 90, através da Portaria n° 822 o Ministério da Saude
estabeleceu em 2001 que todos os recém-nascidos brasileiros tivessem igual
acesso aos testes de triagem mediante ao Sistema Unico de Satde. O exame
permite o diagnéstico antecipado de diversas patologias que sdao desenvolvidas
mediante a disturbios metabdlicos que nao apresentam sintomas durante a fase
neonatal visando a intervengdo dessas doengas (ALMEIDA; GODINHO; TELES,

2003).
Segundo Lélis (2009) as informacdes prestadas pelos profissionais de saude

durante o periodo de gestacdo definira a adesdo do Teste do Pezinho. Os
problemas com custos de implantacdo e manutencdo dos programas de triagem se
devem pelo fato de além da estrutura necessaria para identificagdo dos pacientes
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através da realizacao dos testes, os programas englobam processos de confirmagéo
do diagnéstico e tratamento dos acometidos, logo a implantacdo dos programas sao
aplicados somente nos casos de doencgas graves, que existam evidéncias claras de
que o tratamento precoce ira contribuir significativamente para a inibicdo do
desenvolvimento da doenca visto que os recursos sdao escassos (PECKHAM &
DEZATEUX, 1998).

Atualmente existem inUmeros programas de triagem em populagdes, o teste
neonatal além de diagnosticar doengas genéticas por erros metabdlicos nos
primeiros dias de vida do recém-nascido, também pode ser utilizado para
diagnéstico de doencas infecciosas (SCHWARTZ; NETO; GIUGLIANI, 2000).

Outra questdo que sempre vem a debate em paises de terceiro mundo é a
real necessidade da implantacdo dos Programas de Triagem Neonatal (PTN) ,
devido a escassez dos recursos e a raridade de tais doengas metabdlicas (SOUZA;
SCHWARTZ; GIUGLIANI, 2002).

Em relagdo a organizagdo e cobertura das redes assistenciais ocorre
divergéncias entre os Estados. Em geral os programas de triagem neonatal enfatiza
a deteccéo, confirmacao do diagndstico e tratamento de quatro tipos de patologias,
sao elas: Fenilcetonuaria, Hipotireoidismo Congénito, Hemoglobinopatias, e Fibrose

Cistica (ALMEIDA; GODINHO; TELES, 2003).
O diagnoéstico antecipado dessas doencas é de suma importancia para a

saude da populacao brasileira, na medida em que racionaliza os gastos com os
servicos de alta complexidade, sdo nitidas as vantagens da deteccao precoce do
ponto de vista do doente, para melhor desenvolvimento fisico e mental, longevidade
e perspectiva de uma melhor qualidade de vida. Contudo para os familiares,
ameniza os desgastes emocionais, financeiros e sociais. Desta forma conclui-se
entdo que este programa como politica publica de saude é realmente voltado para o
desenvolvimento de uma sociedade mais saudavel e valorizada em seus direitos de
cidadania.

Visando demonstrar o perfil de funcionamento desse programa e a sua
eficiéncia na deteccdo de doencas em recém-nascidos, o teste do pezinho é de
extrema importancia para a saude publica, reduzindo a morbimortalidade infantil,
mediante os aspectos apresentados e da constatacdo da existéncia de

poucos trabalhos prévios relacionados ao perfil do Programa de Triagem Neonatal
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na regiao € necessaria a realizagdo de estudos analisando e descrevendo as
caracteristicas desse programa.

Este trabalho tem como intuito, além de atualizar o dados referentes ao
assunto e fazer um levantamento da situacao atual dos pacientes, apresentar uma
proposta de intervencdo no que diz respeito a importancia do conhecimento dos
profissionais da area da saude, gestantes e da populagdo em geral sobre a coleta de
triagem neonatal (teste do pezinho) entre o 3° ao 5° dia de vida do RN na cidade de
Sumeé-PB.
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2 OBJETIVOS

2.1 OBJETIVO GERAL

Analisar e quantificar os dados gerados na Triagem Neonatal, levando em
consideracao a incidéncia de patologias genéticas em recém-nascidos entre 2005 e
2015, na cidade de Sumé, no Cariri Paraibano.

2.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

e Reunir informagdes atuais sobre as patologias diagnosticadas pela triagem
neonatal e identificar a situagdo na cidade de Sumé/PB quanto a essas
disfuncdées metabdlicas, servindo como apoio e referéncia para trabalhos de
profissionais envolvidos com as doengas.

e |dentificar, localizar e entrevistar os pais ou responsaveis para obter
informacdes atuais sobre os recém-nascidos acometidos das seguintes
doencas: Hipotireoidismo (TSH) e Fenilcetonuria (PKU), na cidade de Sumé

na Paraiba.
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3 REFERENCIAL TEORICO

3.1 PROGRAMA DE TRIAGEM NEONATAL NO MUNDO

O médico Robert Guthrie (USA), foi o pioneiro no Programa de Triagem
Neonatal no final da década de 50, pesquisador durante mais de doze anos na area
do cancer Guthrie decidiu apdés o nascimento de seu filho, que era portador de
deficiéncia mental, dedicar-se mais a fundo em pesquisas relacionadas a prevencao
deste tipo de patologia. Logo veio a se tornar membro e mais tarde vice-presidente,
juntamente com Margaret sua esposa, de uma associacdo em Nova York que tinha
como finalidade os casos de deficiéncia mental. Mais tarde, por volta dos anos 60,
Guthrie veio a tomar conhecimento através do Dr. Robert Warner da doenga
Fenilcetonuria (PKU), o mesmo lhe explicou que nesses casos o retardo mental era
causado por um erro no metabolismo do aminoacido fenilalanina, porém, se o
acometido se limitasse a uma dieta restrita ao aminoacido reduzindo o nivel
sanguineo do mesmo, teria uma melhora consideravel em seu comportamento, logo
a pedido do Dr. Warner, Guthrie direcionou suas pesquisas em métodos que
pudessem medir a quantidade de fenilalanina no sangue de maneira mais simples
em relacao aos ja existentes, o Estado de Massachusetts estabeleceu em 1963 uma
lei que obrigava todos os recém-nascidos a realizar o exame neonatal, s6 entdo o
teste para Fenilcetonuria (PKU) veio a tornar-se padrao apos inUmeras tentativas de
implantar o rastreamento para tal finalidade (DOMINGOS, 1997).

Posterior a isto foram adicionadas aos programas de triagem outras
patologias, em geral sdo quatro as doengas mais triadas nos programas,
Fenilcetonuria, Hipotireoidismo Congénito, Anemia Falciforme e Fibrose Cistica.
Entretanto ja existem exames com capacidade de diagnosticar inimeras outras
patologias tais como, tirosinemia, deficiéncia de desidrogenase acetil-coenzima A,
deficiéncia de biotidinase, hiperplasia adrenal congénita, galactosemia, doenca do
xarope de bordo entre outras (LEAO & AGUIAR, 2008).

Nota-se, no entanto, que ha muitas décadas existe uma preocupag¢do com o
tema: diagnédstico e prevencado de algumas doencgas causadoras de retardo mental

em individuos. A ideia de triagem neonatal para doencas graves foi primordial para
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que houvesse uma prevencao de possiveis sequelas neurolégicas, enfatizando a
possibilidade de diagndstico e tratamento em relacao a varias doencas.

llustracdes conforme a Figura 1, referente ao exame neonatal geralmente sao
vistas em hospitais e maternidades por todo o mundo destacando a importancia do
teste do pezinho que é gratuito e obrigatério pela Lei n® 8069, de 13/07/1990 do
Estatuto da Crianca e do Adolescente.

Figura 1- llustracdo sobre o teste do Pezinho.

Fonte: (PORTAL COFEN, 2012).

3.2 TRIAGEM NEONATAL NO BRASIL

Sob a direcdo do pediatra Prof. Benjamim Schmidt ocorreram na década de
60 em Sao Paulo as primeiras experiéncias em triagem na (APAE) Associagao dos
Pais e Amigos dos Excepcionais, porém ainda demoraria alguns anos para que
fossem introduzidos os programas para fenilcetonudria e hipotireoidismo congénito,
ambos ja no final da década de 70, no decorrer dos anos laboratoérios privados de
regibes como Sul e Sudeste viabilizaram o0s exames neonatal para diversas
patologias (LEAO & AGUIAR, 2008).
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De inicio ocorreram muitas discussoes, inclusive a respeito da ética em torno
do assunto, devido a desorganizacao e falta de estrutura dos programas de triagem
no Brasil, assim como em outros paises ainda em desenvolvimento. Nos dias atuais
o teste do pezinho pode ser realizado tanto no sistema publico, abrangendo o
diagnéstico para as quatro doencas (fenilcetondria, hipotireoidismo congénito,
anemia falciforme e fibrose cistica) como em laboratérios privados em que os testes
ja sdo capazes de diagnosticar um amplo leque de doengas (SOUZA; SCHWARTZ;
GIUGLIANI, 2002).

Ja em 1990 através da Lei 8069/1990 o Estatuto da Crianca e do Adolescente
tornou obrigatério o teste neonatal, e através da portaria 22, no ano de 1992 foram
inclusos para avaliacdo de fenilcetonuria e hipotireoidismo congénito corroborado
pelo Ministério da Saude, o Sistema unico de Saude (SUS) aderiu os procedimentos
como padrao em sua tabela, dando inicio aos primeiros programas de cobertura nos
Estados, apés isso os teste de triagem neonatal comecaram a ser exigidos em
qualquer laboratério (LEAO & AGUIAR, 2008).

E fundamental em um programa de triagem neonatal que haja um controle de
qualidade e cobertura, o que néo ocorria, dificultando assim a otimizagcdo dos
procedimentos, varidveis importantes como a coleta da primeira amostra, o tempo
qgue esta coleta demorava para adentrar no laboratério e a comunicagdo aos pais
sobre o resultado para que fosse dado inicio ao tratamento ndo eram seguidos de
maneira correta, entretanto no ano de 2001 o Ministério da Saude ao editar a
portaria n°® 822 tornou indispensavel o cumprimento da lei de maneira rigorosa,
aumentando a cobertura e numero de exames pelo SUS visando uma melhor
organizacao de redes de coleta para que houvesse um investimento adequado por
parte do Governo Federal , onde os estados com cobertura inferior a 50% podem
realizar a triagem para o hipotireoidismo congénito e fenilcetonuria a triagem para
hemoglobinopatias s6 poderiam ser realizadas por Estados com cobertura maior de
50% e para fibrose cistica maior de 70% (SOUZA; SCHWARTZ; GIUGLIANI, 2002).

A divisdo do programa deve ocorrer de acordo com o nivel de cobertura de
cada estado, geralmente é dividida em trés etapas, sdo triadas as doencas
fenilcetonuria e o hipotireoidismo na Fase 1, na Fase 2 além dessas duas doengas
mencionadas é feita adesdo do teste para anemia falciforme e algumas outras
hemoglobinopatias € na Fase 3 acrescenta-se a fibrose cistica junta aos outros trés

tipos de patologias triadas. Todos os estados do territorio brasileiro em meados de
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2006 haviam aderido ao programa de triagem e funcionando de acordo com o
protocolo estabelecido ao menos para as doencas fenilcetonudria e hipotireoidismo
congénito (cerca de 2.497.291 recém-—nascidos por ano e cobertura de cerca de
80%), outros 10 estados para anemia falciforme além das outras duas
mencionadas (Fase 2) e 3 estados ja realizavam a cobertura para as quatro
patologias (na Fase 3), alguns estados realizavam cobertura de 95% para as quatro
patologias. Apesar de distantes dos padrdes de paises de primeiro mundo como nos
EUA, pode-se considerar a cobertura dos programas de triagem neonatal em
territérios nacionais relativamente satisfatéria comparados a alguns paises de
Europa (LEAO; AGUIAR, 2008).

No Brasil exame do “Teste do Pezinho” é celebrado no dia 06 de junho
conforme ilustra a Figura 2, divulgado e conhecido em todos os programas pelo
mundo desde o inicio pelo Dr. Benjamin Schmidt, o exame ¢é realizado mediante
uma pequena amostra de sangue através da puncao capilar no calcanhar do recém-
nascido (WITTIG; DOMINGOS, 1999).

Figura 2 - Dia Nacional do Teste do Pezinho.

06 DE JUNHO

DIA NACIONAL DO TESTE DO PEZINHO

Fonte: (PARAIBA. SECRETARIA ESTADUAL DE SAUDE, 2014).
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3.3 A TRIAGEM NEONATAL NO ESTADO DA PARAIBA

A triagem neonatal ou teste do pezinho € oferecida gratuitamente a populacao
do Estado da Paraiba por meio do Programa de Triagem Neonatal da Paraiba, da
Secretaria de Estado de Saude (SES/PB).

Em 2015 tendo cobertura de 183 postos de coleta no estado foram triadas
43.019 criangas em todo estado. No presente estudo, vamos destacar os quatro
tipos de doencas que sao habitualmente testadas através do teste do pezinho
regulamentadas pelo SUS, faremos mencéao as essas condicoes metabdlicas e além
destas, apresentaremos outras que geralmente estdo disponiveis somente em
laboratérios privados.

Doencas diagnosticaveis na Triagem Neonatal, que foram investigadas neste
estudo:

3.3.1 Fenilcetonuria

A fenilcetonuria (PKU) é um erro metabdlico inato autossémico recessivo, € a
disfungdo genética primaria da enzima responsavel por catalisar o aminoacido
fenilalanina em tirosina hidroxila (PAH), em geral as hiperfenilalaninemias podem ser
resultados de inUmeras situacbes de anomalias, existem também casos como a
disfuncao da regeneragcédo ou sintese do cofator [tetrahidrobiopterina (BH4)] para o
correto desempenho da enzima fenilalanina hidroxila. Se tratando de causas
secundarias as hiperfenilalaninemias podem ser decorrentes de fatores como
doenca renal, prematuridade, problemas hepaticos algumas vezes decorrentes do
uso de medicamentos como trimetropim e agentes quimioterapicos, o que se tem
por certo é que uma triagem no primeiro més de vida permite um diagnéstico e
possivel tratamento que pode evitar graves consequéncias como o retardo mental
causado pelo acumulo de fenilalanina no sangue e outros tecidos, espasticidade,
epilepsia entre outros danos progressivos (SOUZA; SCHWARTZ; GIUGLIANI, 2002).

A PKU é uma disfuncdo genética que pode ser considerada rara entre
japoneses e negros africanos, sdo patologias com diferentes incidéncias nos
diversos grupos étnicos, comumente diagnosticada em paises como Irlanda entre
outros no norte da Europa (CLARKE,1996).

No Brasil a incidéncia da doenca ndo € precisa devido ao fato de que os
dados estatisticos ndo sao completos ja que a triagem ndo ocorre de maneira
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uniforme em todos estados do pais, porém estima-se que em torno de 1 para cada
12.000 criancas nascidas sado portadoras de tal patologia, em paises de primeiro
mundo como os Estados Unidos € de uma para cada 15.000 nascidos vivos
(SOUZA; SCHWARTZ; GIUGLIANI, 2002).

A fenilcetonuria (PKU) € uma patologia que pode ser diagnosticada através da
triagem neonatal ou "teste do pezinho". No Brasil o exame ja se faz obrigatério
segundo consta na Lei n® 8069, de 13/07/1990 do Estatuto da Criangca e do
Adolescente (MONTEIRO; CANDIDO, 2006).

E possivel que existam casos de hiperfenilalaninemias transitérias em que
nao sao necessarios qualquer tipo de tratamento ou dieta quando os niveis de PKU
no sangue se encontram entre 4 mg/dL (240 umol/L) e 10 mg (600 pumol/L), contudo
os casos de fenilcetonuria (PKU) podem ser classificados como, leve 10 (600
pmol/L) e 20 mg/dL (1.200 pmol/L), ou classificados como PKU classica em que os
niveis de fenilalanina ultrapassam os 20 mg/dL (1.200 umol/L). Existem também os
casos conhecidos como PKU materna, para tanto se faz necessario um
acompanhamento em mulheres com aumento de fenilcetonuria permanente, afim de
evitar sequelas como cardiopatia congénita, microcefalia e disturbios psiquiatricos
(LEAO; AGUIAR, 2008).

Existem ainda pacientes que apresentam um quadro clinico ainda mais
intenso para PKU, chamadas de atipicas pois ndo estao diretamente associadas a
disfungbées enzimaticas e sim no metabolismo do cofator (BH4) esses casos
correspondem a cerca de 1 a 3% para casos de fenilcetonuria, para situacoes
como essas apenas o tratamento com dieta restrita ndo se faz suficiente e necessita
do acréscimo de substancias que permitam a produgédo dos compostos quimicos dos
neurotransmissores e introducao de BH4 no sistema nervoso central, sdo elas
(BH4, 5- hidroxitriptofano, L-dopa e inibidor de dopa carboxilase) (MIRA; MARQUEZ,
2000; SCRIVER; KAUFMAN, 2001).

Se tratando da incidéncia mundial os numeros variam bastante contudo véo
de 1:10.000 ou 30.000 criancas, em paises como Finlandia quase nao existem
casos, em contrapartida na lIslandia 1 caso para cada 6.000 e no Japao uma
incidéncia ainda menor de 1 caso para 60 mil criancas conforme veremos a seguir
na Tabela 1 (MONTEIRO & CANDIDO, 2006).
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Tabela 1- Ocorréncia mundial de Fenilcetonuria por regiao ou grupo étnico.

Regides geograficas ou Incidé'ncja
grupos étnicos (casos'/mllhao de
nascimentos)
Turquia 385
Judeus; Lemenitas 190
Escécia 190
Tcheco Eslovaquia 150
Polbnia 130
Hungria 90
Dinamarca 85
Franca 75
Noruega 70
Inglaterra 70
Italia 60
China 60
Canada 45
Brasil 40
Suécia 25
Japao 7
Judeus Asquenases 5
Finlandia 5

Fonte : (CARVALHO, 2001).

O grande problema de se reunir estatisticas confiaveis no Brasil é a falta de
dados centralizados, ou seja para obter numeros validos a respeito da incidéncia se
fez necesséario um levantamento junto ao Ministério da Saude no Distrito Federal e
em onze estados brasileiro junto ao centros de tratamento para portadores de PKU,
também ndo ha controle da patologia nos outros estados, contudo para este
levantamento foi considerado o indice de criangcas em tratamento em cada estado

junto aos centros de atendimento, enfatizando que alguns destes centros recebem
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criangas de variados estados de todo Brasil e existem criangas acometidas advindas
de estados onde a cobertura se faz mais precaria. Segundo o levantamento
realizado foi constatado em territério brasileiro 1.225 casos estdo cadastrados no
controle e assisténcia, conforme apresentado na Tabela 2 (MONTEIRO; CANDIDO,
2006).

Tabela 2 - Portadores de Fenilcetonuria em tratamento no Brasil.

Regioes Estados Portadores de PKU
RS 82
Sul SC 37
PR 103
SP 580
MG 118
Sudeste
RJ 205
ES 17
MS 6
MT 4
Centro-Oeste
GO 29
DF 28
BA 16
Nordeste A0 hA :
Outros N&o ha registros
completos
Norte Todos N&o ha registros
completos
Total Nacional 1.225

Fonte: (CARVALHO, 2001).
3.3.1.1 Diagnésticos

Atualmente sdo vastas as metodologias utilizadas para triagem e diagnostico
da fenilcetondria nos diferentes lugares, alguns dos métodos possiveis sao
qualitativos e quantitativos, entre os qualitativos podemos destacar a cromatografia
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de aminoacidos (camada delgada), que possibilita identificar o aumento de varios
aminoacido inclusive da fenilalanina o que possibilita a deteccdo de outros possiveis
disturbios metabdlicos ao mesmo tempo, e o Teste de Guthrie, que € utiliza-se a
bactéria Bacillus sp. O teste consiste em, através de um disco de papel contendo
uma amostra de sangue em que o aminodacido fenilalanina encontra-se demasiado,
utilizar a bactéria para analisar se ocorre a inibigdo do crescimento da mesma
através da amostra. Entre os quantitativos podemos destacar espectrometria de
massa (in tandem), e analise fluorimétrica. Se tratando de vantagens entre as
técnicas supracitadas podemos enfatizar que os métodos qualitativos sdo de menor
custo e de simples realizacdo, entretanto os métodos quantitativos viabilizam a
automizagéo e possuem vantagens por ter maior sensibilidade e especificidade, com
isso detectando menos diagnosticos falsos-positivos e negativos (SOUZA;
SCHWARTZ; GIUGLIANI, 2002).

A Figura 3 nos mostra uma pequena ilustracdo do procedimento realizado
com as criangas durante o Teste Neonatal, a técnica de colheita de sangue é

realizada ap6s o segundo dia de vida dos recém nascidos.

Figura 3 - Passo a passo da realizagao do Teste do Pezinho.

O TESTE PO FPEZINHO

F‘E-SGL-II&A DE FENILCETONURIA E HIPCTIREOITISMO GON&ENI‘I'D-
(TECMICA DE COLHENA DE SANGUE REALIZADA APOS 2° DA DE VIDAD |

PLNGAC
ENCOSTA-SE O |
EIRCULE DO
PAPEL MA &OTA
DE SANGLE.

A GOTA UE SANGUE DEVE PREENCHER € CRCULD TOTALMENTE
COLHA APENAS PELO VERSO 0O CARTAC.

‘] i' * .

CRCORRETCD (MOCRRETI) (EORRETC)

A GOTA DE SANGUE ABSORVIDA NO PAPEL Serd [
UTILIZADA PARA SE FAZER O TESTE PARA VERIFICAR |
A FUNCAO DA TIREOIDE DO RECEM-NASCIDO,

Fonte: (DIARIO DE BIOLOGIA, 2014).
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3.3.1.2 Sintomas da Fenilcetonuria

Dentre os possiveis sintomas podem-se destacar, dificuldade de aprendizado,
falta de concentracédo, problemas comportamentais, hiperatividade, irritabilidade e
convulsbes, os recém nascidos acometidos ndo tratados s@o impossibilitados de
atingir o desenvolvimento inicial necessério , com grande possiblidade de apresentar
inimeros problemas fisicos e mentais devido ao aumento nos niveis sanguineos de
fenilalanina com a alimentacéao proteica (SOUZA; SCHWARTZ; GIUGLIANI, 2002).

Segundo Waitzberg (2000), o tratamento tem que ser imediato pois caso
contrario a cada dez semanas a crianca acometida perde 5 unidades de Ql
(Quociente de Inteligéncia) devido a interferéncia na sintese proteica cerebral
causada pela toxidade da fenilalanina em excesso, além de alterar concentracdes de
aminoacidos e serotonina causando disfungcbes na capacidade intelectual do
acometido.

Outros sintomas notaveis com o passar das semanas em acometidos é o odor
distintivo devido aos niveis de fenilacetato que torna-se significativo o cheiro no
ambiente, conhecido como “odor de rato” nos cabelos, urina e pele, em
contrapartida, as criancas triadas e diagnosticadas e tratadas com antecipacao néao
apresentam esse tipo de anomalia (MONTEIRO; CANDIDO, 2006).

3.3.1.3 Tratamento nutricional

A dieta reduzida em fenilalanina deve ser adaptada ainda no primeiro més de
vida na alimentagdo do recém-nascido afim de reduzir significativamente futuras
disfungdées mentais, o principio do tratamento baseia-se em dietas por eliminacao ou
substituicdo de alimentos contendo o aminoacido fenilalanina, a dieta restrita a
baixos teores de fenilalanina deve ser mantida por toda vida da crianca. Contudo se
faz necesséario uma dieta adequada visto que na auséncia dos alimentos restringidos
na dieta ocorrera uma défice de nutrientes necessarios a manutencdo da saude da
crianca acometida de fenilcetonuria (PKU) (MONTEIRO; CANDIDO, 20086).

Mediante estudos realizados nos EUA com 10 mil acometidos de

fenilcetonuria, comprovou-se que criancas com diagndstico e tratamento precoce e
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seguindo uma dieta restrita obtiveram desenvolvimento fisico e psiquiatrico normal
(MOATZ, et al, 2000).

Mulheres na fase adulta com PKU porém em niveis de fenilalanina
controlados e que foram tratadas enquanto criangas, podem engravidar sem que a
prole esteja sob o risco de herdar a PKU materna e apresentarem doengas como a
microcefalia e anomalias fisicas (FAUCI, et al, 1998).

Karam (2003), salienta que o teste do pezinho possibilita o quadro clinico e
tratamento por antecipacao, permitindo o progresso de uma geragdo de mulheres
psicologicamente e fisicamente sadias para uma eventual reproducéo.

Em geral através da idade da crianca sdo especificadas as quantidades
permitidas dos alimentos, outro fator destacado além da tolerancia individual sao os
niveis séricos, entre os alimentos permitidos na dieta restrita dos fenilcetonuricos
estao inclusos café, pirulitos de frutas, farinha de tapioca, refrigerantes (isentos de
aspartame) geleias de frutas, algodao-doce, mel, sagu, balas, goiabada, picolé de
frutas, chas, sucos de frutas artificiais, groselha esses alimentos entre alguns outros
possuem baixo indice de fenilalanina (zero a 20mg PHE/100g de alimento). Em
contrapartida alimentos n&o permitidos na dieta da crianca acometida da patologia
contém teores altos do aminoacido podendo ser destacados leite e derivados,
carnes, ovos, feijdo, amendoim, achocolatado, bolos, alimentos considerados
industrializados e que contém aspartame além de biscoitos, pades em geral,
alimentos como: brécolis, massas (sem ovos como ingrediente) farinha de trigo com
teor ndo elevado de proteina, batata-inglesa, arroz, mandioca, abdbora, quiabo,
tomate, cebola, frutas em geral variam de caso para caso (MONTEIRO & CANDIDO,
2006).

Agora fazendo uma relacdo com a Biotecnologia ,a utilizacdo de BH4 (tetra-
hidrobiopterina) ou a substituicao de enzimas com PAL como forma de terapia sao
formas alternativas de tratamento que vem sendo divulgadas, entretanto ainda se
encontram em periodo de experimento. Através de administracdo subcutdnea ou
oral a enzima fenilalanina aménia liase recombinante pode realizar o processo de
conversao de PHE em metabdlitos que ndo possuem toxidade por exemplo o acido
trans-cindmico. Entretanto vale ressaltar que o uso por longos periodos podem levar
a respostas imunes, devido a isto novas pesquisas estdo em processo de
desenvolvimento para minimizacao de tais efeitos (SARKISSIAN & GAMEZ, 2005).



28

3.3.2 Hipotireoidismo Congénito

Uma das principais causas trataveis de retardo mental ocorre pela deficiéncia
ao nascimento do hormoénio tireoidiano a isso da-se o nome de hipotireoidismo
congénito HC. A incidéncia do HC é de aproximadamente 1/3.000 recém-nascidos,
85% dos casos ocorrem aleatoriamente , geralmente por alguma forma de mutagéo
nos genes tireoidianos (LEAO; AGUIAR, 2008).

Caso o tratamento ndao aconteca de maneira precoce 0s recém-nascidos tem
grande probabilidade de desenvolver graus variados de surdez, problemas no
desenvolvimento fisico e mental dentre outras sequelas graves, apesar de ndo ser
comum, existem casos em que os e sintomas podem desenvolver-se ainda nos
primeiros dias de vida do RN, tais como problemas na pele, problemas com
alimentacgao, alteragao no ténus muscular (GRUTERS, 1992).

Este tipo de doenga € mais comum em recém-nascidos que ndo produzem
horménios essenciais para seu desenvolvimento fisico e mental, ou seja néo
possuem quantidades normais de hormdnio tireoidiano. Este tipo de patologia
preenche todos os critérios necessarios para inser¢do em um programa de triagem
neonatal, realmente ocorre entre irmao, esta alteragéo ocorre pela faléncia total ou
parcial da glandula tireoide, diferente das outras doencas mencionadas triadas o HC
dificiimente é resultado de erros inatos do metabolismo, uso de medicamentos
durante a gravidez raramente causam tal patologia (SOUZA; SCHWARTZ;
GIUGLIANI, 2002).

Ainda que os danos no cérebro ja esteja gradativamente se desenvolvendo,
geralmente a maioria dos recém-nascidos acometidos de HC apresentam quadro
assintomatico nos primeiros 90 dias de vida (GRUTERS, 1992).

Segundo pesquisas realizadas em Porto Alegre no ano 2000 a incidéncia para
o hipotireoidismo congénito (HC) é estimada em 1/3.500 recém-nascidos (SOUZA;
SCHWARTZ; GIUGLIANI, 2002).
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3.3.2.1 Diagndstico

Inicialmente utiliza-se a técnica de radioimunoensaio, fluorimetria ou
imunofluorescéncia, através de papel filtro e dosagem do hormoénio (TSH), existem
alguns laboratérios que priorizam a dosagem de tiroxina (T4) ao invés de hormonio
tireo-estimulante, vale ressaltar que para as dosagens utilizadas de TSH pode
ocorrer um aumento nos casos falsos-positivos no decorrer das primeiras 48 horas,
enquanto que para a T4 os testes apresentam cerca de 10% de falsos-negativos
apenas (WILLI; MOSHABG, 1991).

Em nosso meio, isto € contornado, pois a maioria dos neonatos coleta o teste
do pezinhoa pés o 3° dia de vida. Dosagens de TSH acima de 50 MU/mL sé&o
consideradas altamente suspeitas de HC (SOUZA; SCHWARTZ; GIUGLIANI, 2002).

3.3.2.2 Tratamento

Assim como nos caso de fenilcetonuria, apenas cerca da metade da
populacdo de recém-nascidos no Brasil sdo submetidos ao teste neonatal para
hipotireoidismo congénito. Salientando a importancia do acompanhamento por um
endocrinologista, o tratamento via oral com a administragcdo de T4 deve ser iniciado
0 mais breve possivel, também deve ser feito um monitoramento para manter os
niveis de TSH menores do que 4 yU/mL (SOUZA; SCHWARTZ; GIUGLIANI, 2002).

Para que o tratamento seja eficiente é necessario que ocorra um
acompanhamento clinico dos niveis dos horménio no sangue, além de
monitoramento para o crescimento desenvolvimento e reposicao de levotiroxina (via
oral) (LEAO; AGUIAR, 2008).
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4 JUSTIFICATIVA

A Triagem Neonatal tem como intuito reduzir a morbimortalidade infantil e
permite rastrear individuos com probabilidade de apresentar determinadas
patologias metabdlicas como Fenilcetondria, Hipotireoidismo Congénito,
Hemoglobinopatias e Fibrose Cistica. Mediante as informagdes obtidas no
levantamento do presente estudo ficara evidente a importancia de se ter uma maior
atengdo para o caso, enfatizando além de numeros alarmantes, uma politica de
melhor organizacdo e conscientizacdo para melhor compreensdo do que é o
problema. Por meio do Teste do Pezinho e tratamento precoce, as manifesta¢des
clinicas podem ser prevenidas, evitando sua principal consequéncia que é o retardo
mental, € uma acao preventiva para diagnosticar varias doencas congénitas em
estagio precoce na cidade de Sumé — PB.

Devido aos dados obtidos no estudo anteriormente realizado terem sido
considerados alarmantes, iniciamos uma investigacdo mais aprofundada no
presente estudo utilizando entrevistas realizadas em uma amostra de pacientes,
para que seja possivel questionar e levantar hipéteses para real incidéncia de casos
de criangas com as doengas acima citadas.

A intencdo do trabalho foi além de registrar a ocorréncia de patologias
causadas por distarbios metabdlicos, obter informacdes atuais referentes as
condigdes em que alguns dos acometidos se encontram mediante ao diagnostico
obtido por meio do servico de saude publica, tratamento possivelmente realizado e
situacdo de vida atual das criancas com as doencas supracitadas através da
Triagem Neonatal nos anos entre 2005 e 2015 na cidade de Sumé, para que seja
feita uma analise precisa e eficaz sobre a real situagcédo, objetivando assim uma
melhor compreensdo e validacdo dos dados ja obtidos e assim salientar a
importdncia de uma maior conscientizacdo, organizacdo e tratamento destas
doencas para melhorar a qualidade de vida de futuros recém nascidos na cidade de
Sumé-PB .
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5 METODOLOGIA

5.1 POPULAGCAO, AMOSTRAGEM E ANALISE DOS DADOS

A populagcdo pesquisada para o levantamento de dados consiste em uma
amostra de 22 (dos 44) recém-nascidos que foram diagnosticados como casos
positivos no exame do teste do pezinho PNTN no municipio de Sumé, Estado da
Paraiba, entre os anos de 2005 a 2015, a Figura 4 ilustra a localizacdo da cidade de

Sumé no mapa da Paraiba.

Figura 4 — Localizacao da cidade de Sumé no mapa da Paraiba.

IV MACRORREGIAQ 7“: 5 w; : Tl MACRORREGIAD

1 MACRORREGIAO

MACRORREGIOES DE SAUDE

Fonte:COSEMSPB.

As informacgdes foram coletadas mediante ao Hospital e Maternidade Alice de
Almeida (HMAM) e da Secretéria Municipal de Saude de Sumé e estéo registradas
no Trabalho de Conclus&o do Engenheiro Hemerson Viana de Carvalho (2016).

No municipio de Sumé, regido do Cariri paraibano o teste é realizado na
maternidade mediante uma amostra de sangue coletada em papel-filtro obtida
através da puncdo capilar no calcanhar dos recém-nascidos por uma técnica de

enfermagem, essas amostras sado direcionadas ao laboratério (LACEN-PB) que
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realiza a andlise das amostras. Por orientacdo dos responsaveis do setor de triagem
as maes sao orientadas a retornar ao local de coleta para buscar o resultado num
intervalo de 60 dias

Para o levantamento documental, optou-se por analisar uma amostra de 22
criancas dos 44 diagnosticados, foram realizadas entrevistas informais com pessoas
responsaveis por algumas destas, a fim de realizar um levantamento que pudesse
identificar as criancas realmente acometidas, optou-se a priori por visitas a

residéncia das mesmas.

5.2 VARIAVEIS E INDICADORES RELACIONADOS AO QUESTIONARIO
APLICADO AOS PACIENTES

Em relacdo aos pacientes, informagdes como: nome completo, idade,
endereco, nome dos pais ou responsaveis e data do atendimento foram obtidas
mediante a fotocdpias das atas da triagem neonatal do Hospital e Maternidade Alice
de Almeida

As variaveis abordadas no questionario aplicado junto aos pais foram:

- Qual o diagnéstico recebido.

- Foi ou ainda é realizado algum tipo de tratamento ap6s o diagndstico.

- Quais tratamentos.

- Questionamentos sobre alguma possivel sequela.

- Situagéo atual das criancas.

Este estudo foi realizado mediante uma amostra de 22 das 44 criancas que
compdem e formam o quadro de patologias identificadas pelo teste do pezinho da
cidade de Sumé, sendo que 12 (doze) destes 22 diagnosticados nao foi possivel a
localizacao devido a muitas destas familias ndo residirem mais no mesmo enderego

e das informagdes contidas nas atas do Hospital estarem incompletas.
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Foram efetuadas entrevistas e obtidas informagdes por meio dos
responsaveis de 10 dessas criancas positivamente diagnosticadas, onde foi
respondido um questionario com as perguntas supracitadas, a Figura 5 retrata o

procedimento realizado em uma dessas entrevistas.

Figura 5 - Entrevista com a familia de um dos diagnosticados.

Fonte: Imagem autorizada pela entrevistada.
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6 RESULTADOS

Objetivando-se um enfoque nas entrevistas realizadas mediante responsaveis
pelas criangas diagnosticadas, entre os anos de 2005 a 2015, faremos um breve
relato dos dados obtidos através de levantamentos realizados anteriormente e
corroborados no presente estudo sobre a quantidade de triados, numero de
registrados em cartério e numero de acometidos para as doencas diagnosticadas
através da triagem que sao: Fenilcetonuria (PKU) e Hipotireoidismo Congénito
(TSH), na cidade de Sumé, no Cariri paraibano.

De acordo com Carvalho (2016), o ponto de coleta do municipio localiza-se no
Hospital e Maternidade Alice de Almeida, onde segundo registros do sistema foi
realizada a triagem em 2921 recém-nascidos, entretanto segundo dados do Cartério
de Registro Civil apenas 2591 destas criangas foram registradas. No municipio de
Sumé, patologias como a Fibrose Cistica (FC) s6 veio figurar entre as doencas
triadas ha cerca de trés anos (2014) e o teste para Hemoglobinopatia (Anemia
Falciforme) no ano de 2010, pois inicialmente entre os anos de 2005 e 2010 a
triagem era realizada apenas para investigacdo de Fenilcetonuria (PKU) e
Hipotireoidismo Congénito (TSH).

Mediante a analise quantitativa realizada para as duas patologias, verificou-se
a incidéncia de cada uma delas conforme apresentados na tabela abaixo
(CARVALHO, 2016).

Tabela 3 - Andlise Quantitativa anual de Fenilcetonuria (PKU) e de Hipotireoidismo
Congénito (TSH) no municipio de Sumé-PB.

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

PKU| 12 0 4 0 0 0 0 0 0 5 1
Ocorréncia

TSH| O 5 14 0 0 0 0 0 0 0 2

Fonte: (Carvalho, 2016).

O diagnéstico da doenga PKU foi constatado nos anos de 2005, 2007, 2014 e
2015 e TSH em 2006, 2007 e 2015.
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Ao analisarmos o Grafico 1, e posteriormente os dados obtidos na pesquisa de
Carvalho (2016), chegamos as seguintes observagdes: em 2005 todos os 12 casos
diagnosticados (54,5% do total) ocorreram no més de abril, em 2006 nao houve
registro de casos, no ano de 2007 ocorreram 4 diagnosticos (18% do total), também
nao houve registros de casos para fenilcetonuria entre os anos de 2008 e 2013 e
somente em 2014 o indice de acometidos voltou a crescer, onde foram
diagnosticados 5 casos (23%), 1 caso foi detectado no seguinte 2015 (4,5%). Onde

chegou-se ao numero alarmante de 22 acometidos para (PKU) entre os anos de
2005 e 2015.

Grafico 1 - indice percentual anual de Fenilcetontria — PKU e Hipotireoidismo
Congénito (TSH) no municipio de Sumé-PB, entre os anos de 2005 a 2015.
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Fonte: (Carvalho, 2016).

Para o disturbio endécrino Congénito (TSH) no mesmo intervalo de 11 anos
analisados ocorreram 21 casos diagnosticados, onde nao ha registro de acometidos
no ano de 2005, e 5 casos vieram a surgir no ano seguinte 2006 (23,8%), segundo
registros 14 casos de acometidos ocorreram em 2007 (66,7 % do total), o indice veio
a cair abruptamente nos anos seguintes, precisamente entre 2008 e 2014 nao houve
registro de nenhum caso diagnosticado.

Para o Hipotireoidismo Congénito, entretanto no ano seguinte em 2015 outros
2 casos vieram a surgir (9,5% do total). Segundo os registros do Hospital Alice de

Almeida, houve apenas 1 caso diagnosticado para a patologia de anemia falciforme,
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justamente no ano de 2010 (més 05), ano em que a mesma foi inclusa no programa
de triagem no municipio, e até o momento ndo ha registros de acometidos para a
doenca de Fibrose Cistica na cidade de Sumé-PB (CARVALHO, 2016).

Ao verificarmos os dados supracitados alguns fatores de risco nos chamam
atencao como a tamanha incidéncia relacionada a patologia Fenilcetonaria (PKU),
para cada 132 recém-nascidos 1 caso é diagnosticado, este numero é considerado
alarmante e chega a exceder 90,9 vezes a estimativa do Brasil segundo o Ministério
da Saude, e tamanha incidéncia relacionada ao Hipotireoidismo Congénito (TSH),
que acomete 1 a cada 139 nascidos , dado que chega a exceder 25,17 vezes a
incidéncia nacional (CARVALHO, 2016).

Além de numeros alarmantes mencionados acima, outro fator que causou
enorme surpresa foi o fato de aparentemente nao existir nenhuma preocupagéao ou
politicas de prevencdo por parte do Servico Publico aplicadas com maior
regularidade a respeito do assunto.

Na sequéncia serdo apresentados os resultados relacionados as entrevistas
realizadas referente a dez dos acometidos, sendo 5 para o diagnéstico de
Fenilcetonuria (PKU) e 5 para o diagnostico de Hipotireoidismo Congénito,
salientando que os resultados foram obtidos por meio de uma amostra de 22 (50%)
dos 44 registrados nas atas no Hospital. Entretanto, devido as informacgdes sobre
endereco como nome da rua, numero da casa, home dos pais estarem incompletos
nas atas na maioria do casos e ser dificil a localizagdo apenas por meio dos homes
das criangas. Ainda, muitas familias ndo residem mais no endereco cadastrado e
falta de informacdes sobre o paradeiro das familias, ndo se fez possivel a entrevista

com os pais das 22 criangas pretendidos na amostra.

FENILCETONURIA
Paciente 01

NOME: J. A. S. J.
SEXO: MASCULINO
IDADE: 12 anos
DATA:07/08/2005
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Nasceu prematuro e com dificuldades de respiracao, foi intubado e transportado pra
Campina Grande onde permaneceu internado durante 1 més e 10 dias. Fez uso do
medicamento Gardenal até os 3 anos de idade, atualmente ndo faz nenhum tipo de
dieta ou tratamento, segue vida relativamente normal: estuda, mora com a familia
(pais e irmado) em Sao Paulo, porém tem certa dificuldade de memorizagdo e

aprendizagem lenta na escola.

Paciente 02

NOME: C. J. A.

SEXO: FEMININO

IDADE: 11 anos

DATA: 05/04/2005

Segundo registro a crianga foi diagnosticada nesta data com Fenilcetonuria, porém
segundo 0s pais € apenas a data de nascimento da criangca e a mesma nao foi

acometida de doenga alguma.

Paciente 03

NOME: A. G. N.

SEXO: MASCULINO

IDADE: 08 Anos

Teve infeccao intestinal e na garganta, fez uso na época do medicamento Cefalexina
e tomou soro fisiol6gico, atualmente ndo faz nenhum tipo de dieta ou tratamento e

leva vida saudavel até o momento.

Paciente 04

NOME: A. A. S.

SEXO: MASCULINO

IDADE: 10 anos

DATA: 30/01/2007

Aos 3 anos de idade comecou a sentir fortes dores na barriga, ficou internado onde
0s médicos realizaram exames e nao diagnosticaram o problema. Desenvolveu-se
normalmente. Atualmente nao faz nenhum tipo de dieta ou tratamento, apesar de as

vezes sentir fortes dores na barriga.
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Paciente 5:
NOME: M. N.

SEXO: FEMININO

IDADE: 11 anos
Diagnosticada com fenilcetonuria, faz dieta restrita a fenilalanina. Crianga com certa

dificuldade de memorizacgéao.

Hipotireoidismo Congénito

Paciente 01

NOME: G. F. V.

SEXO: MASCULINO

IDADE: 1 ano e 2 meses

Teve febre quando recém-nascido. Nao foi informado nenhum diagndstico pelo

hospital. Leva vida saudavel até o momento.

Paciente 02

NOME: F. A.A.S.

SEXO: MASCULINO

IDADE: 10 anos

Diagnosticado com incompatibilidade sanguinea, sindrome n&o identificada. A méae
nao tomou a medicacdo necessaria na primeira gravidez, devido a isto a segunda
gravidez em que Francisco nasceu ocorreu esta alteracdo genética, a crianga possui
dificuldades de audicao e é bastante nervosa e estressada. Nao faz uso de nenhum

medicamento e ndo faz acompanhamento médico.

Paciente 03

NOME: E. S. S. M.

SEXO: FEMININO

IDADE: 10 anos

Possui certa dificuldade motora, crianga bastante agitada e um pouco agressiva. Foi

diagnosticada aos 3 anos de idade. Possui dificuldade na realizagdo do exame
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ressonancia magnética pois so € realizada uma por més e 10 por ano na Secretaria
de Saude sendo dada prioridade aos casos de cancer e epilepsia. Aguarda ser
chamada para realizagcdo de exames neuroldgicos para conclusao, faz uso do

medicamento Noripurum Félico .

Paciente 04

NOME: M. A. S. S.

SEXO: FEMININO

IDADE: 09 anos

Possui deficiéncia auditiva, diagnosticada aos 5 anos de idade. Ja realizou trés
cirurgias por outras complicagdes (respiratorias), tem baixa imunidade e faz uso de

medicamentos.

Paciente 05

NOME: B. A. DE S. L.

SEXO: MASCULINO

IDADE: 8 meses

Sua mae contraiu uma bactéria aos 7 meses de gravidez e fez uso de alguns
medicamentos. O bebé nasceu prematuro. Diagnosticado com hipotireoidismo com 1
més e meio de vida, vive sob uma dieta restrita a massas, agucar, refrigerante. Tem

anemia e faz uso do remédio Puran 12,5mg.
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7 CONSIDERACOES FINAIS

No estudo anteriormente obtido, ao termino da coleta de dados, foi feita a
comparacao em relacdo a incidéncia dos casos de Fenilcetonuria e Hipotireoidismo
Congénito em nivel municipal e em nivel nacional, onde os resultados foram
surpreendentes para uma cidade de pequeno porte, os dados relacionados a
incidéncia de ambas as doengas em Sumé foram expressivamente superiores
proporcionalmente aos dados do Brasil. Segundo os responsaveis pelo setor de TN
esse indice poderia ser ainda maior para essa ou outros tipos de patologias visto
que em torno de 15% dos RN nao passam pela triagem. Foram triados 2921 recém-
nascidos, ao término da coleta de dados, onde alguns pontos da analise levantaram
algumas questoes.

Uma das questdes foi a tamanha incidéncia das doencas Fenilcetonuria
(PKU) e o Hipotireoidismo Congénito (TSH) em determinados anos, paradoxal a isto
Novos casos SO vieram a ocorrer muitos anos depois, analisando o estudo anterior e
investigando melhor.

Outra questdo levantada ja no presente estudo e levantamento de dados
atuais, e que causou enorme surpresa foi o fato de que ao localizar os pais dos
“acometidos” e entrevista-los, foi descoberto que diferentemente do que constava
nas atas do hospital, muitas criancas que ali constavam nao foram diagnosticadas
com tais doengas, algumas seguiram internadas por outros motivos, ou sequer com
qualquer outro tipo de doenca, nao realizaram qualquer tipo de tratamento e seguem
vida normal, segundo os responsaveis pelo setor do teste neonatal os protocolos
sdo seguidos conforme estabelecidos.

Contudo, mediante os dados obtidos através das atas do Hospital e
comparando-os com os dados obtidos nas entrevistas realizadas podemos levantar
algumas possiveis hipéteses para as divergéncias ou tamanha incidéncia como:
caréncia de condicdes de trabalho ou recursos necessarios para realizar o
procedimento adequado a fim de se obter um resultado confidvel; auséncia de
preparo por parte dos profissionais e responsaveis pela coleta da amostra para o
exame; irregularidade no manuseio correto com as amostras; auséncia de

informacgdes por parte dos pais dos acometidos para seguir um possivel tratamento;



41

diagnésticos errados ou anotagdes incorretas nas atas podem supostamente estar
influenciando dados tao alarmantes.

Devido a grande quantidade de casos diagnosticados, as autoridades
necessitam de uma maior atencdo para o caso, inicialmente da Secretaria de Saude
do municipio, promovendo uma maior divulgacdo e politicas de prevencdo com
maior regularidade do programa Neonatal, principalmente as maes dos recém-
nascidos. E necessaria melhor organizacdo por parte dos hospitais e capacitacao
frequente dos profissionais responsaveis pelo setor de triagem em relagdo ao
processo de coleta, exame, diagnostico, esclarecimento aos pais das criangas € em
relacdo as anotacdes nas atas dos pacientes, na qual atingem uma situacdo de
alerta para a saude da sociedade em geral, para que a partir disso possamos obter
dados veridicos visando estatisticas de incidéncias com maior confiabilidade e
elaboracdo de programas para mostrar a populagdo a grande importancia do
diagnéstico precoce pelo teste do pezinho, para os futuros recém-nascidos na
cidade de Sumé-PB.
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