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Prefacio

Sociedade Brasileira de Triagem Neonatal - SBTEIM

Fundada em 18 de setembro de 1999, a SBTEIM é uma sociedade civil, sem fins lucrativos. Seu
objetivo é estimular o estudo e a pesquisa da triagem neonatal e o diagndstico de doengas de origem
genética ou ndo, que possam prejudicar o desenvolvimento somatico, neurolégico e/ou psiquico do
recém-nascido, e seu tratamento; bem como reunir profissionais de saide que trabalham com triagem
neonatal.

Histoéria da Triagem Neonatal Biologica / Teste do Pezinho

O teste do Pezinho iniciou no Brasil em 1976, na Associagao de Pais e Amigos dos Excepcionais
(APAE), em Sao Paulo. Inicialmente realizava-se somente o diagnostico de Fenilcetonuria, porém a
partir de 1980 incorporou-se a detecgdo precoce do Hipotireoidismo Congénito. Com a Lei Federal
No 8.069, de |3 de julho de 1990 (Estatuto da Crianga e do Adolescente) iniciou-se a formalizagao da
obrigatoriedade dos testes em todo o territorio nacional. Em 1992, a legislagio federal foi
complementada, definindo Fenilcetoniria e Hipotireoidismo Congénito como as patologias a serem
triadas (Portaria GM/MS No 22, de |5 de janeiro de 1992).

Em 2001 o Ministério da Salde (Portaria GM/MS no 822) decidiu regulamentar as agdes de Saide
Publica em Triagem Neonatal e constituiu um Comité de Assessoria em Triagem Neonatal com o
objetivo de levantar e estabelecer os requisitos minimos para criagdo e implementagio de um
Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) e que estabeleceu as linhas mestras da Triagem
Neonatal no pais.
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O Programa Nacional de Triagem Neonatal - PNTN foi criado através da Portaria GM/MS N° 822, de
6 de junho de 2001, com os seguintes objetivos especificos: ampliagdo da cobertura visando alvo de
100% dos nascidos vivos, a busca ativa dos pacientes triados, sua confirmagdo diagnostica, o
acompanhamento e tratamento adequados dos pacientes identificados.

O PNTN conta, atualmente, com 6 doengas no seu rol minimo de patologias triadas, sendo elas:
fenilcetonuria, hipotireoidismo congénito, doenca falciforme e outras hemoglobinopatias, fibrose
cistica, hiperplasia adrenal congénita e deficiéncia de biotinidase. O grande objetivo do PNTN é
detectar quem sao os individuos (bebés) afetados por essas condi¢ées e promover o inicio do
tratamento precocemente, vigilincia e assisténcia adequados antes que graves sequelas possam
ocorrer.

No dia 26 de maio de 2021 foi sancionada a lei n 14.154 que aprimorou a Lei n 8.069 com relagao ao
Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), acrescentando um nimero maior de doengas que
devem ser incorporadas e investigadas no exame realizado dentro do Sistema Unico de Satde (SUS).

A lei entrou em vigor em maio de 2022 e a implantagao vem ocorrendo de forma escalonada, ou seja,
por etapas pré-determinadas.

Neste dicionario, vocé encontrara informacoes sobre as seguintes doencas:

Fenilcetonuria
Hipotireoidismo congénito
Hemoglobinopatias
Toxoplasmose congénita
Deficiéncia de biotinidase
Fibrose cistica

Hiperplasia adrenal congénita

Aminoacidopatias (outras que nao a fenilcetonuria)

© 0 N9 0O 1 A W N M

Deficiéncia de glicose-6-fosfato desidrogenase
100 Acidemias organicas

11) Galactosemia

12) Doencas lisossomicas

13 Imunodeficiéncias primarias

14 Atrofia muscular espinhal
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Introducao

O presente trabalho tem como objetivo ser uma consulta rapida sobre o Teste do Pezinho para a
comunidade em geral.

Conceito

A Triagem Neonatal Biologica (teste do pezinho) é um conjunto de agGes preventivas, responsavel
por identificar precocemente individuos com doengas metabdlicas, genéticas, enzimaticas e
endocrinoldgicas, para que estes possam ser tratados em tempo oportuno, evitando as sequelas e até
mesmo a morte. Além disso, propde o gerenciamento dos casos positivos através de monitoramento
e acompanhamento da crianga durante o processo de tratamento.

Mas porque essas doengas foram escolhidas para estarem na Triagem Neonatal?

Os critérios habitualmente usados para programas de triagem, em geral, seguem aqueles propostos
por James Wilson e Gunnar Jungner em 1968, em documento publicado pela Organizagao Mundial da
Saude (OMS), sdo eles:

a. A historia natural da doenca deve ser bem conhecida;

b. Ser possivel a identificagdo da doenga antes do inicio das manifestagdes clinicas;

c. A possibilidade de tratamento em estagio precoce deve trazer maiores beneficios, comparado ao
tratamento ap6s manifestagao clinica da doenga;

d. Existéncia de um teste adequado para o diagnostico em estagio precoce, passivel de incorporagao
nas rotinas para diagnostico de outras doengas ja incorporadas em testes de triagem neonatal;

e. A incidéncia da doenga deve ser alta na populagio;

f. O custo-beneficio da triagem populacional deve ser considerado bem como sua efetividade;

g. Deve existir uma ampla aceitagdo por parte da populagao.

Quais sdo as condi¢des para a ampliacdo pelo SUS?

a. Capacidade de expansao dos métodos de diagnostico para todos os recém-nascidos brasileiros;
b. Ter um programa logistico para acompanhamento dos casos detectados até o diagndstico final;

c. Atender aos principios de equidade e universalidade do SUS;

d. Atencgdo integral aos recém-nascidos e acompanhamento dos diagnosticados atendendo o principio
da integralidade da atengao do SUS;

e. A existéncia de Protocolos Clinicos de Diretrizes Terapéuticas- PCDT, de cada doenga proposta,
publicados pelo Ministério da Saude;

f. Tratamento disponivel na Assisténcia Farmacéutica do SUS.

As condiges listadas para a triagem ampliada preenchem os critérios determinados acima.

DICIONARIO 3




Todo teste de triagem necessita de exames confirmatérios.

Os resultados alterados serao comunicados a familia através da busca ativa e esta sera encaminhada
para o Servico de Referéncia em Triagem Neonatal.

Situa¢Sdes em que podem ocorrer quadros Falsos Resultados Positivos:

Fenilcetonuria (PKU)

Hipotireoidismo congénito

Hemoglobinopatias

Toxoplasmose congénita

Deficiéncia de biotinidase

Fibrose cistica

Hiperplasia adrenal
congénita (HAC)

Deficiéncia de glicose-6-fosfato
desidrogenase

Acidemias organicas
Galactosemia

Doencas lisossomicas
Imunodeficiéncias primarias

Atrofia muscular espinhal

Nutrigao parenteral, doengas do
figado e imaturidade das enzimas do figado.

Prematuridade, baixo peso ao nascer;
exposi¢ao ao iodo, dopamina e/ou esteroides,
deficiéncia de iodo e coleta precoce.

Alteragdes analiticas pela conservagao da amostra
(calor), ictericia, prematuro e baixo peso.

Hipoxia, estresse fisioldgico ou respiratério, apgar
baixo, 6rgao danificado, trissomias (13, 18 e 21),
disfungao renal, hipoglicemia, RN heterozigoto
para FC e coleta precoce.

Estresse, prematuridade, baixo peso,
precocidade na coleta.

Calor, umidade ou envelhecimento
(relacionados a amostra no papel filtro).
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Situagcées em que podem ocorrer quadros Falsos Resultados Negativos:

Fenilcetonuria (PKU)

Hipotireoidismo congénito

Hemoglobinopatias

Deficiéncia de biotinidase

Fibrose cistica

Hiperplasia adrenal
congénita (HAC)

Deficiéncia de glicose-6-fosfato
desidrogenase

Acidemias organicas

Galactosemia

Doencas lisossomicas

Imunodeficiéncias primarias

Atrofia muscular espinhal

Coleta precoce, coleta em poucas horas pos-transfusio
ou uso do suporte vital extracorporeo.

Prematuridade com aumento tardio de TSH;
uso do suporte vital extracorpéreo,
uso de esteroides ou dopamina.

Transfusao de hemacias e uso do suporte
vital extracorporeo.

Transfusdo e uso do suporte vital extracorporeo.

Insuficiéncia pancreatica em recém-nascidos com
fibrose cistica, ileo meconial, fibrose cistica de
aparecimento tardio e uso do suporte vital
extracorporeo.

Tratamento materno com esteroides para
prevengao de parto prematuro.

Transfusao de hemacias (transfusdo pré e
pos-natal) e uso do suporte vital
extracorpoéreo.

Obs. |: Algumas medidas sdo importantes para garantir que o resultado do teste do pezinho é confidvel, sio elas: a coleta

realizada por um profissional capacitado, a amostra coletada entre o 3° e 7° dia de vida e com quantidade de sangue

suficiente para ser analisada, armazenar a amostra em condi¢des adequadas (proteger das condigdes climaticas adversas),

enviar as amostras o mais breve possivel e em caso de dlvidas com os resultados contactar o laboratério o quanto antes.

Obs.2: E importante ressaltar que em casos especificos (prematuros, baixos peso ao nascer e demais comorbidades) o teste

devera ser coletado em, no minimo, 3 amostras coletadas em tempos diferentes.
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Glossario

A seguir, apresentamos um glossario contendo termos médicos amplamente utilizados ao discutirmos
doengas raras e testes de triagem.

Acidemias organicas: sio um grupo de doengas metabdlicas hereditarias raras que afetam o
processamento de aminoacidos e acidos organicos no corpo. Nessas condi¢des, certas enzimas
responsaveis pela quebra dessas substincias estdo ausentes ou nao funcionam corretamente.

Analise molecular de um gene: identificar e caracterizar as sequéncias de DNA que compéem o
gene, incluindo sua estrutura, fungdo e variagoes genéticas.

Analise pelo método colorimétrico: é uma técnica usada para determinar a concentragao de uma
substdncia em uma amostra com base na mudanga de cor que ocorre em uma reagdo quimica
especifica.

Cromatografia gasosa acoplada a espectrometria de massa em amostra de urina: é uma
técnica analitica que combina a separagdo dos componentes presentes na urina por cromatografia
gasosa e a identificagao desses componentes por espectrometria de massa. A cromatografia gasosa
separa compostos organicos da urina e, em seguida, a espectrometria de massa os identifica com base
em sua massa molecular e fragmentacao caracteristica.

Cromatografia liquida de alta performance (HPLC): é uma técnica usada para separar
diferentes substidncias em uma mistura liquida, essas substancias serdo separadas e os componentes
serao detectados e quantificados.

Doenca autossdmica dominante: nesse caso apenas um gene com defeito ¢ suficiente para causar
a doenga. Esse gene pode ter sido herdado ou ndo de um dos pais.

Doenca autossomica recessiva: ocorre quando uma pessoa herda duas copias defeituosas de um
gene, uma do pai e outra da mae. Nesse caso, ambas as copias do gene precisam ser defeituosas para
que a doenga seja manifestada.

Doenca genética hematolégica: é uma condigdio em que ha um defeito genético que afeta o
sistema hematolégico, que inclui o sangue, a medula 6ssea e os orgaos relacionados. Essas doencgas
podem afetar a produgao e ou a fungao de células sanguineas ou a coagulagao sanguinea.

Doenca genética ligada ao cromossomo X: é uma condigio em que o gene defeituoso esta
localizado no cromossomo X. Como os homens tém apenas um cromossomo X, se herdarem o gene
defeituoso, geralmente desenvolverdo a doenga. As mulheres tém dois cromossomos X, o que
significa que podem ser portadoras do gene defeituoso sem apresentar sintomas, mas tém 50% de
chance de transmiti-lo para seus filhos. O gene defeituoso pode ter sido herdado ou nao.

Doenca genética metabélica: ¢ uma condigdo em que ha um defeito ou alteragao nos processos
metabdlicos (defeito enzimatico) do organismo devido a uma alteragiao genética.
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Doenca genética metabolica endocrinolégica: é uma condicao em que ha um defeito genético
que afeta o sistema enddcrino, responsavel pela produgao e regulagio de horménios no organismo.

Doenca genética neurodegenerativa: é uma condigdo em que ocorre degeneragao progressiva e
irreversivel das células nervosas no sistema nervoso. Com o tempo, essa degeneragio leva a
problemas neuroldgicos, como perda de fungao motora, cognitiva e/ou sensorial.

Doenca lisossomica de depésito: ¢ uma condigdo genética em que ocorre o acimulo anormal de
substancias nos lisossomos das células. Nas doengas lisossomicas de depdsito, ocorre uma deficiéncia
ou auséncia de uma enzima especifica necessaria para processar ou degradar certas substancias.

Dosagem de cloretos no suor: é um teste realizado para avaliar os niveis de cloreto presentes no
suor de uma pessoa.

Dosagem em papel filtro: é um método laboratorial utilizado para andlise quantitativa de
substincias em amostras liquidas. Consiste em aplicar a amostra sobre um papel filtro, que absorve o
liquido e retém os componentes da substancia que estd sendo analisada. Em seguida, o papel filtro é
processado e os componentes sio medidos ou analisados de acordo com o método especifico
empregado.

Dosagem fluorimétrica: é um método analitico que utiliza a emissao e detecgao de luz fluorescente
para quantificar a presenga ou concentragdo de uma substincia especifica em uma amostra.

Dosagem por quimiluminescéncia: é uma técnica analitica que utiliza a detecgao de luz emitida
durante uma reagao quimica para quantificar a presenga ou concentragao de uma substincia em uma
amostra.

Ensaio enzimatico colorimétrico: é um método de andlise que utiliza enzimas para catalisar
reagoes quimicas especificas e produzir uma mudanga de cor detectavel.

Erros inatos da imunidade: sio condiges genéticas em que o sistema imunolégico do individuo
nao funciona adequadamente.lsso resulta em uma resposta imune enfraquecida, tornando a pessoa
mais suscetivel a infecgGes recorrentes e graves.

Espectrometria de massa em tandem: é uma técnica avancada usada para analisar e identificar
substancias complexas. Primeiro, a substancia é quebrada em fragmentos menores. Em seguida, esses
fragmentos sio examinados em um segundo equipamento que os separa e mede sua massa (peso). E
como se estivéssemos "desmontando” a substincia e estudando suas partes separadamente.

IgA: imunoglobulina A
IgM: imunoglobulina M

Imunoensaio enzimatico: é uma técnica laboratorial que utiliza enzimas e anticorpos para detectar
a presenca de uma substancia especifica em uma amostra.

Reacdo quantitativa em cadeia da polimerase (PCR): uma técnica de biologia molecular que
amplifica rapidamente uma regiao especifica de DNA. Ela usa ciclos de aquecimento e resfriamento
para permitir que enzimas amplifiquem em grande quantidade a regido alvo, tornando-a detectavel e
facilitando analises genéticas.
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Sequenciamento genético do DNA: é uma técnica que permite "ler" o codigo genético de um
organismo. O DNA é uma molécula que contém instrugdes para a formagao e funcionamento de todas
as células do nosso corpo. Ao sequenciar o DNA, podemos descobrir a ordem exata das "letras" do
codigo genético, chamadas de nucleotideos.

T4: hormonio tiroxina

Técnica de amplificacdo multiplex de sondas dependente de ligagdo (MLPA): é um método
de analise molecular que permite a amplificagdo simultanea de varias sequéncias de DNA ou RNA em
uma unica reagdo. Nessa técnica, sdo utilizadas sondas especificas que se ligam as sequéncias de
interesse. Cada sonda é marcada com um sinal fluorescente distinto, permitindo a identificagdo e
diferenciacao das sequéncias amplificadas. Essa abordagem multiplex é Util quando se deseja analisar
multiplos alvos genéticos ao mesmo tempo, economizando tempo e recursos.

Teste da atividade da G6PD: é um exame laboratorial usado para avaliar a quantidade e a atividade
da enzima glicose-6-fosfato desidrogenase (G6PD) no sangue. A G6PD é uma enzima importante para
proteger as células vermelhas do sangue contra danos oxidativos. Deficiéncia de G6PD, que pode
causar anemia hemolitica (destruicdo prematura das células vermelhas do sangue) quando as células
sdo expostas a certos medicamentos, alimentos ou infecges.

Tripsinogénio imunorreativo: é uma forma inativa da enzima tripsina, produzida pelo pancreas. Ele
pode ser detectado por meio de técnicas imunoldgicas, como testes de imunoensaio. A presenga de
tripsinogénio imunorreativo pode ser indicativa de danos ou disfun¢ao pancreatica.

TSH: horménio tireoestimulante.




Doencas
%

Observagao: as primeiras 6 doencas ja estao sendo triadas
na maior parte dos estados brasileiros.




| .Fenilcetonuria

Qual é a classificacdo
desta doenca triada?

Qual é o exame feito no
teste do pezinho?

Qual o exame
confirmatorio?

Qual o mecanismo de
heranca da doenca?

Quais sdo as maiores
complicacées quando o
diagnéstico é tardio e/ou
nao foi realizada
a triagem neonatal?

E uma doenga genética metabolica.

Dosagem fluorimétrica de
fenilalanina no papel filtro.

Dosagem de fenilalanina no plasma
e dosagem de tirosina.

Autossomica recessiva.

O déficit intelectual irreversivel é a
maior preocupagao, porém outras
complicagdes podem ser: convulsoes,
déficits motores, problemas no
neurodesenvolvimento, irritabilidade e
outros sintomas psiquiatricos.
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2.Hipotireoidismo Congénito

Qual é a classificacdo
desta doenca triada?

Qual é o exame feito no
teste do pezinho?

Qual o exame
confirmatorio?

Qual o mecanismo de
heranca da doenca?

Quais sio as maiores
complica¢des quando o
diagnéstico é tardio e/ou
nao foi realizada
a triagem neonatal?

3. Hemoglobinopatias

Qual é a classificacdo
desta doenca triada?

Qual é o exame feito no
teste do pezinho?

Qual o exame
confirmatorio?

Qual o mecanismo de
heranca da doenca?

Quais siao as maiores
complicac¢des quando o
diagnostico é tardio e/ou
nao foi realizada
a triagem neonatal?

E uma doenca genética
metabdlica endocrinoldgica.

Dosagem do TSH amostra de
sangue coletada em papel-filtro.

Dosagem por quimiluminescéncia do
T4 total e do TSH ou T4 livre em
amostra de sangue venoso.

Na maioria dos casos € multifatorial.

Atraso de desenvolvimento, retardo
mental, dificuldade na alimentacao
levando a crescimento deficiente, atraso
na denticao, retardo na maturagao ossea
e dificuldades respiratorias.

E uma doenca genética hematoldgica.

Cromatografia liquida de Alta Performance
(HPLC) do sangue em papel-filtro.

Eletroforese de hemoglobina
ou focalizagio isoelétrica.

Heranca autossomica recessiva.

Anemia, atraso de crescimento,
esplenomegalia e infecgSes repetidas. Além
de obstrucao vascular e infartos dolorosos

em ossos, musculos, bago e pulmdes.
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4. Toxoplasmose congénita

Qual é a classificacao
desta doenca triada?

Qual é o exame feito no
teste do pezinho?

Qual o exame
confirmatorio?

Qual o mecanismo de
heranca da doenca?

Quais sdo as maiores
complica¢cées quando o
diagnéstico é tardio e/ou
nao foi realizada a triagem
neonatal?

E uma doenga infecciosa congénita.

Imunoensaio enzimatico de
sangue em papel-filtro.

Métodos sorologicos tradicionais,
IgA e I1gM no soro.

E uma doenga infecciosa, ndo genética.

Danos neurolégicos, retardo no
desenvolvimento, problemas visuais,
auditivos e cardiacos, além de risco de
morte fetal.

5. Deficiéncia de biotinidase

Qual é a classificacao
desta doenca triada?

Qual é o exame feito no
teste do pezinho?

Qual o exame
confirmatorio?

Qual o mecanismo de
heranca da doenca?

Quais sio as maiores
complica¢ces quando o
diagnéstico € tardio e/ou
nao foi realizada
a triagem neonatal?

E uma doenca genética metabdlica.

Anilise pelo método colorimétrico
sangue em papel-filtro.

Dosagem quantitativa da atividade da biotinidase
pelo método fluorimétrico no sangue.

Autossomica recessiva.

Hipotonia, atraso do desenvolvimento
neuropsicomotor, convulsdes, alopecia
(problemas de falta de cabelo),
vermelhidao na pele, conjuntivite,
infecces, alteragdes visuais e auditivas.
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6. Fibrose Cistica

Qual é a classificacdo

desta doenca triada?

Qual é o exame feito no

teste do pezinho?

Qual o exame
confirmatorio?

Qual o0 mecanismo de
heranc¢a da doenca?

Quais sio as maiores
complica¢cées quando o
diagnostico é tardio e/ou
nao foi realizada a triagem
neonatal?

E uma doenga genética nao metabdlica

Dosagem do tripsinogénio

imunorreativo (IRT).

Dosagem de cloretos no suor
(“teste do suor”).

Autossomica recessiva.

“Suor salgado”, infecgoes
respiratérias de repetigao,
insuficiéncia pancreatica.

7. Hiperplasia Adrenal Congénita

Qual é a classificacdo
desta doenca triada?

Qual é o exame feito no
teste do pezinho?

Qual o exame
confirmatorio?

%ual 0 mecanismo de
eranca da doenca?

Quais sdo as maiores
complicacbes quando o
diagnéstico é tardio e/ou
ndo foi realizada
a triagem neonatal?

E uma doenca genética metabdlica.

Dosagem da |7-hidroxiprogesterona
(17-OHP) no papel filtro.

Dosagem plasmatica da 17-OHP e
de outros horménios da suprarrenal.

Autossdmica recessiva.

Pode levar a virilizagao genital em
recém-nascidos do sexo feminino, crescimento
acelerado durante a infancia, aparecimento
precoce de caracteristicas sexuais secundarias
em meninos, virilizagdo em meninas,

desidratagdo, desequilibrio eletrolitico, niveis
anormais de hormonios esteroides e risco de
crises adrenais. Os sintomas variam com a
gravidade da condigdo e podem levar a
emergéncias médicas se ndo forem tratados
podendo levar a morte.
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(

Qual é a classificagcdo
desta doenca triada?

E uma doenca genética metabdlica.

Qual é o exame feito no
teste do pezinho?

Analise no papel filtro por
espectrometria de massa tandem.

Qual o exame
confirmatorio?

Perfil de aminoacidos
quantitativo do plasma.

Qual o mecanismo de
heranca da doenca?

Autossomica recessiva.

Quais sdo as maiores
complicacées quando o
diagnostico é tardio e/ou
nao foi realizada a triagem
neonatal?

&

Devido ao grande nimero de doengas contidas
nesse grupo, o espectro de sinais e sintomas é
muito amplo. Destacam-se aqui manifestagdes que
ocorrem rapidamente na crianga muitas vezes
levando a internagdes por acidose no sangue,
coma, infecgbes, dificuldade em ganhar peso,
crescimento e desenvolvimento. Os sintomas sio
parecidos com uma intoxicagdo aguda ou crénica
podendo levar a morte.

(

Qual é a classificacdo
desta doenca triada?

N

E uma doenca metabdlica genética.

Qual é o exame feito no
teste do pezinho?

Determinagao quantitativa da enzima pelo
método de fluorescéncia realizada em papel filtro.

Qual o exame
confirmatorio?

Teste de atividade da G6PD.

Qual o mecanismo de
heranca da doencga?

Ligado ao cromossomo X.

Quais sio as maiores
complica¢bes quando o
diagnostico é tardio e/ou
nao foi realizada
a triagem neonatal?

No recém-nascido ictericia neonatal. A
exposicao a agentes exogenos (drogas,
infecgdes, ingestdo de feijdo fava) pode levar a
anemia hemolitica aguda.

J




10. Acidemias Organicas

Qual é a classificacdao
desta doenca triada?

Qual é o exame feito no
teste do pezinho?

Qual o exame
confirmatorio?

Qual o mecanismo de
heranca da doenca?

Quais sio as maiores
complica¢des quando o
diagnéstico é tardio e/ou
nao foi realizada a triagem
neonatal?

Il. Galactosemia

Qual é a classificacdao
desta doenca triada?

Qual é o exame feito no
teste do pezinho?

Qual o exame
confirmatorio?

Qual o mecanismo de
heranca da doenca?

Quais sio as maiores
complica¢des quando o
diagnéstico é tardio e/ou
nao foi realizada
a triagem neonatal?

E uma doenca genética metabdlica.

Analise do papel filtro por
espectrometria de massa em tandem.

Andlise de acidos organicos por cromatografia
gasosa acoplada a espectrometria
de massa (CG/EM) em urina.

Autossomica recessiva.

Devido ao grande nimero de doengas contidas
nesse grupo, o espectro de sinais e sintomas é
muito amplo. Destacam-se aqui manifestagées que
ocorrem rapidamente na crianga muitas vezes
levando a internagoes por acidose no sangue,
coma, infecgdes, dificuldade em ganhar peso,
crescimento e desenvolvimento. Os sintomas sao
parecidos com uma intoxicagdo aguda ou cronica
podendo levar a morte.

E uma doenca genética metabdlica.

Dosagem de galactose total no papel filtro
por ensaio enzimatico-colorimétrico.

Dosagem plasmatica de galactose no sangue
e atividade da enzima GALT eritrocitaria.

Autossomica recessiva.

No recém-nascido, se manifesta através de
vomitos, hepatomegalia, hipoglicemia, letargia,
ictericia, infec¢do grave, sangramentos
podendo levar a morte se nao tratada
imediatamente, articulares e esqueléticas, e
atraso do crescimento pondero-estatural.

DICIONARIO




12. Doencas Lisossomicas

Qual é a classificacao
desta doenca triada?

Qual é o exame feito no
teste do pezinho?

Qual o exame
confirmatoério?

Qual o mecanismo de
heranca da doenca?

Quais sao as maiores
complica¢cbes quando o
diagnéstico é tardio e/ou
ndo foi realizada a triagem
neonatal?

Doengas lisossomicas de deposito.

Espectrometria de massa em tandem.

As doengas lisossomicas de depdsito
compdem um grupo de mais de 70 doengas
de disturbios metabdlicos hereditarios que

resultam de defeitos na fungio dos
lisossomos. O diagndstico laboratorial
pode ser feito pela analise na urina, por
dosagem enzimatica especifica, e pelo
sequenciamento genético do DNA.

A maioria sao doengas autossomicas
recessivas, mas algumas das doengas desse
grupo sdo ligadas ao cromossomo X (Ex.

Doencga de Fabry e Mucopolissacaridose
tipo Il)

Devido ao grande niimero de doengas
contidas nesse grupo, o espectro de
sinais e sintomas é muito amplo. Os

acometimentos da doenga s3ao no corpo
todo e envolve varios orgaos e tecidos.
De uma forma geral: problemas
cardiacos, nos ossos, figado, bago,
crescimento, audigao, visao e atraso do
desenvolvimento
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3. Imunodeficiéncias Primarias

Qual é a classificacdo
desta doenca triada?

Qual é o exame feito no
teste do pezinho?

Qual o exame
confirmatorio?

Qual o mecanismo de
heranca da doenca?

Quais sdao as maiores complicacdes
quando o diagndstico é tardio
el/ou ndo foi realizada a triagem
neonatal?

Erros inatos da imunidade, representando
um grupo de mais de 130 doengas.

Reagao quantitativa em
cadeia da polimerase.

Quantificacao de células T e/ou células
B por citometria de fluxo.

A maioria sio doencas
autossomicas recessivas.

Infecgbes recorrentes e
extremamente graves, podendo levar
os pacientes a obito.
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Qual é a classificacdo
desta doenca triada?

Doenca genética neurodegenerativa.

Qual é o exame feito no
teste do pezinho?

Andlise molecular do gene SMN por PCR.

Qual o exame
confirmatorio?

Analise molecular do gene SMN por PCR
(diagndstico de mutagoes) e técnica de
MLPA (diagnostico de delegoes e
duplicagoes).

Qual o mecanismo de
heranca da doenca?

Autossomico recessivo.

Quais sao as maiores
complica¢ées quando o
diagnéstico é tardio e/ou
nao foi realizada a triagem
neonatal?

Por ser uma doenca neurodegenerativa

que afeta os neurdnios motores, ocorre

fraqueza das pernas e bragos, atrofia dos
musculos, dificuldades respiratorias

progressivas, falta de sustento da cabega
e incapacidade de deglutir alimentos.

J
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