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APRESENTAÇÃO

A obra “Políticas e Serviços de Saúde” compila 84 trabalhos técnicos e científicos 
originais produzidos por acadêmicos, docentes e pesquisadores de diversas Instituições de 
Ensino no Brasil; os textos – que abrangem diversas metodologias de pesquisa – refletem 
o caráter plural e multidisciplinar desta temática trazendo ao leitor não só o panorama 
atual das políticas públicas de saúde, mas também como os aspectos biopsicossociais e 
ambientais característicos de nosso país permeiam este cenário.

Este E-Book foi dividido em quatro volumes que abordam, cada qual, fatores os 
intrínsecos ligados à política e serviços no âmbito da saúde no Brasil, respectivamente: 
“Clínica em Saúde”, que traz majoritariamente revisões e estudos de caso no intuito de 
fornecer novas possibilidades terapêuticas; “Diversidade Social” que tem como foco 
as ações práticas da comunidade científica no contexto da atuação profissional em 
coletividades; “Educação em Saúde”, volume que apresenta, discute e/ou propõe opções 
inclusivas para o ensino de saúde em ambiente comunitário, hospitalar e escolar; e, por fim, 
“Epidemiologia & Saúde” que compila estudos, em sua maioria observacionais, com foco 
na análise da transmissão de doenças comuns no cenário nacional ou ainda investigam 
novas abordagens para o estudo do tema.

Agradecendo o empenho dos autores na construção dessa obra, explicita-se o 
desejo de que esta leitura contribua para a ampliação do conhecimento científico das 
políticas públicas nacionais em saúde e também que possa contribuir para novos estudos.

Boa leitura!

Luis Henrique Almeida Castro
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RESUMO: O Programa Nacional de Triagem 
Neonatal criado em junho de 2001 pelo 
Ministério da Saúde, tem como objetivo realizar 

o rastreamento de distúrbios e doenças no 
recém-nascido, em tempo hábil para que 
ocorra intervenção adequada. Implantado no 
âmbito do Sistema Único de Saúde a triagem 
neonatal, também chamada “Teste do Pezinho” 
é universal, equânime e integral, visando o 
diagnóstico precoce, acompanhamento e 
tratamento de crianças detectadas com doenças 
raras. Atualmente, seis doenças fazem parte 
do programa de triagem neonatal realizado 
pelo Sistema Único de Saúde, sendo elas: 
Fenilcetonúria, Hipotireoidismo Congênito, 
Doença Falciforme, Fibrose Cística, Hiperplasia 
Adrenal Congênita e Deficiência de Biotinidase. 
Portanto, o objetivo deste estudo foi conhecer, 
através da revisão de literatura, a prevalência 
de doenças raras detectadas nos últimos 10 
anos (2010-2020). Trata- se de um estudo de 
revisão bibliográfica da literatura. Para seleção 
dos artigos foi realizado uma busca avançada na 
base de dados do Portal Regional da Biblioteca 
Virtual em Saúde, com as seguintes palavras-
chave: Triagem Neonatal; Prevalência e Teste 
do pezinho, de acordo com os Descritores em 
Ciência da Saúde. Como critérios de inclusão 
foram selecionados artigos dos últimos 10 anos 
(2010-2020), que abordaram a prevalência das 
doenças raras detectadas no teste do pezinho e 
que estavam disponíveis no idioma português. 
Foram excluídos do estudo artigos de revisão 
de literatura. Após busca, foram encontrados 74 
artigos, dos quais cinco estudos se enquadraram 
nos critérios de inclusão da pesquisa, sendo 
estes realizados no estado do Mato Grosso, 
Minas Gerais, São Paulo, Rio Grande do Sul e 
Tocantins. Neste contexto, pode- se concluir 

http://lattes.cnpq.br/9332570784842527
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que é necessário conhecer a prevalência destas doenças, garantindo que essas crianças 
sejam detectadas e tratadas precocemente, evitando- se assim manifestações graves destas 
doenças.  
PALAVRAS-CHAVE: Triagem neonatal, Prevalência, Teste do Pezinho.

RARE DISEASES DETECTED BY NEONATAL SCREENING: A BIBLIOGRAPHIC 
REVIEW

ABSTRACT: The National Neonatal Screening Program created in June 2001 by the Ministry 
of Health, aims to perform the screening of disorders and diseases in the newborn, in a 
timely manner for proper intervention to occur. Implanted within the scope of the Unified 
Health System, neonatal screening, also called “Teste do Pezinho” is universal, equitable and 
comprehensive, aiming at the early diagnosis, monitoring and treatment of children detected 
with rare diseases. Currently, six diseases are part of the neonatal screening program carried 
out by the Unified Health System, namely: Phenylketonuria, Congenital Hypothyroidism, Sickle 
Cell Disease, Cystic Fibrosis, Congenital Adrenal Hyperplasia and Biotinidase Deficiency. 
Therefore, the objective of this study was to know, through a literature review, the prevalence 
of rare diseases detected in the last 10 years (2010-2020). This is a literature review study of 
the literature. To select the articles, an advanced search was performed in the database of the 
Regional Portal of the Virtual Health Library, with the following keywords: Neonatal Screening; 
Prevalence and heel prick test, according to Health Science Descriptors. As inclusion criteria, 
articles from the last 10 years (2010-2020) were selected, which addressed the prevalence 
of rare diseases detected in the heel prick test and which were available at Portuguese 
language. Literature review articles were excluded from the study. After searching, 74 articles 
were found, of which five studies met the inclusion criteria of the research, these being carried 
out in the state of Mato Grosso, Minas Gerais, São Paulo, Rio Grande do Sul and Tocantins. 
In this context, it can be concluded that it is necessary to know the prevalence of these 
diseases, ensuring that these children are detected and treated early, thus avoiding serious 
manifestations of these diseases.
KEYWORDS: Neonatal screening. Prevalence. Foot test.

1 |  INTRODUÇÃO
O Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) criado em junho de 2001, tem 

como objetivo realizar o rastreamento de distúrbios e doenças no recém-nascido (RN), em 
tempo hábil para que ocorra intervenção adequada. Implantado no âmbito do Sistema Único 
de Saúde (SUS) a triagem neonatal, também chamada “Teste do Pezinho” é universal, 
equânime e integral, visando o diagnóstico precoce, acompanhamento e tratamento de 
crianças detectadas com doenças raras (BRASIL, 2016).

São definidas como doenças raras, aquelas que afetam até 65 pessoas em cada 
100.000 indivíduos. Grande parte destas patologias, 80%, é decorrente de fatores genéticos, 
sendo o restante por causas infecciosas, imunológicas, ambientes, entre outras. Estas 
doenças exigem diagnóstico precoce por se tratar de condições crônicas, progressivas e 
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incapacitantes, afetando diretamente a qualidade de vida de seus portadores (MINISTÉRIO 
DA SAÚDE, 2020).

Atualmente, seis doenças fazem parte do programa de triagem neonatal realizado 
pelo SUS, sendo elas: Fenilcetonúria (PKU), Hipotireoidismo Congênito (HC), Doença 
Falciforme (DF), Fibrose Cística (FC), Hiperplasia Adrenal Congênita (HAC) e Deficiência 
de Biotinidase (DB) (BRASIL, 2001; BRASIL, 2012). No Brasil existem três tipos de testes 
ofertados, um básico e dois ampliados. O primeiro detecta as seis doenças citadas acima, 
enquanto que os outros dois identificam de 10 a 50 tipos de patologias e estão disponíveis 
em instituições particulares (SOCIEDADE BRASILEIRA DE PEDIATRIA, 2020).

Alguns estados já realizam o teste do Pezinho ampliado, e recentemente, em 
Minas Gerais (MG) uma nova lei estadual prevê ampliação da triagem neonatal pelo SUS, 
estabelecendo que a entrega dos resultados deva ocorrer por meio eletrônico ou físico e que 
as instituições que realizam coleta do exame, sejam elas públicas ou privadas, informem 
aos responsáveis pela criança sobre a existência do teste ampliado (BRASIL, 2020).

O exame deve ser realizado entre o 3º e 5º dia de vida do bebê, devido às 
especificidades de algumas doenças. O teste consiste na punção da região lateral do 
calcâneo do RN, após antissepsia do local com álcool 70%. É primordial desprezar a 
primeira gota de sangue, evitando- se contaminação do material, e preenchimento correto 
dos círculos presentes no papel filtro (BRASIL, 2016). 

Em MG, o Núcleo de Ação e Pesquisa em Apoio Diagnóstico (NUPAD), criado em 
1993, órgão complementar da Faculdade de Medicina da Universidade Federal de Minas 
Gerais (UFMG), é responsável pela implantação do Programa de Triagem Neonatal no 
estado de Minas Gerais (PTN-MG) sob a coordenação da Secretaria de Estado de Saúde 
(SES-MG), realizando ações de ensino, pesquisa e extensão (NUPAD, 2020).

Portanto, considerando-se a gravidade das doenças diagnosticas pela Triagem 
neonatal, seu impacto quanto à qualidade de vida destes indivíduos e a importância 
do diagnóstico e tratamento precoce, é necessário que os profissionais de saúde, em 
especial o enfermeiro, sejam constantemente capacitados quanto ao tempo de coleta, 
realização da técnica, secagem, armazenamento e encaminhamento ao laboratório. 
Também é imprescindível que estes trabalhadores tenham comunicação efetiva com os 
acompanhantes dos RN, desde o pré-natal até o nascimento, buscando assim orientar 
estes familiares quanto à importância da realização do exame. 

Portanto o objetivo deste estudo foi conhecer, através da revisão de literatura, a 
prevalência de doenças raras detectadas através do PNTN nos últimos 10 anos (2010-
2020).

2 |  METODOLOGIA
Trata- se de um estudo de revisão bibliográfica da literatura. Este tipo de pesquisa 
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é apropriado para sintetizar estudos publicados anteriormente sobre um determinado 
tema. Constituem- se de análise da literatura publicada em inúmeras bases de dados 
científicas e interpretação crítica do pesquisador. São fundamentais, pois permitem ao 
leitor a atualização de seus conhecimentos a respeito da temática proposta (MARCONI; 
LAKATOS, 2006). 

A pergunta norteadora utilizada para o desenvolvimento do estudo foi: Qual 
a prevalência das doenças raras (anemia falciforme e outras hemoglobinopatias, 
hipotireoidismo congênito, fenilcetonúria, fibrose cística,hiperplasia da adrenal e deficiência 
de biotinidade) detectadas no teste do pezinho?

Para seleção dos artigos foi realizado uma busca avançada na base de dados do 
Portal Regional da Biblioteca Virtual em Saúde (BVS), com as seguintes palavras-chave: 
Triagem Neonatal; Prevalência e Teste do pezinho, de acordo com os Descritores em 
Ciência da Saúde (DeCS), utilizando-se o operador boleano “AND” entre os termos. Esta 
etapa foi realizada em agosto de 2020.

Como critérios de inclusão foram selecionados artigos dos últimos 10 anos (2010-
2020), que abordaram a prevalência das doenças raras detectadas no teste do pezinho 
e que estavam disponíveis no idioma português. Foram excluídos do estudo artigos de 
revisão de literatura e que não continham o tema proposto.

A avaliação da seleção dos artigos foi feita por dois avaliadores independentes, que 
posteriormente se reuniram para conferencia das divergências encontradas entre ambos 
e em seguida foi realizado um consenso de opiniões. A seleção inicialmente foi feita pelos 
títulos dos artigos, em seguida foi lido o resumo e posteriormente, quando selecionados, foi 
feito leitura completa do estudo.

Seguindo os preceitos éticos, os pesquisadores do presente estudo se 
comprometeram em citar os autores utilizados, respeitando as recomendações da Norma 
Brasileira Regulamentadora nº 6023, que dispõe sobre os itens a serem incluídos nas 
pesquisas e orienta quanto à compilação e produção de referências. Os dados coletados 
foram utilizados exclusivamente com finalidade científica. 

3 |  RESULTADOS
Após busca no portal regional BVS, foram encontrados 74 artigos, dos quais cinco 

estudos se enquadraram nos critérios de inclusão da pesquisa, sendo estes realizados no 
estado do Mato Grosso, Minas Gerais, São Paulo, Rio Grande do Sul e Tocantins.  

O quadro 1 apresenta as características dos artigos selecionados segundo título, 
autores, periódicos e ano de publicação. 
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Nº Título Autor(es) Periódicos Ano de 
publicação

01 Triagem neonatal para hiperfenilalaninemia: um 
estudo de coorte

Karam,S.M,et al. Revista 
AMRIGS

2012

02 Análise das prevalências de doenças detectadas 
pelo programa nacional de triagem neonatal no 

município de Araraquara no ano de 2009

Vespoli, S, et al. Revista de 
Ciências 

Farmacêuticas 
Básicas e 
Ampliadas

2011

03 Avaliação dos níveis de corte do hormônio 
estimulador da tireoide triagem neonatal para a 

detecção de hipotireoidismo congênito no Estado 
de Mato Grosso

Silvestrin, S.M. Tese 
disponível no 
portal regional 

da BVS

2014

04 Evolução do programa de triagem neonatal no 
estado de Tocantins

Mendes, L.C, 
et al.

Arquivos 
Brasileiros de 

Endocrinologia 
e Metabologia

2013

05 Teste do pezinho: condições materno-fetais que 
podem interferir no exame em recém-nascidos 

atendidos na unidade de terapia intensiva

Rodrigues, L.P, 
et al.

Revista 
Brasileira 
de Terapia 
Intensiva

2019

Quadro 1- Características dos artigos selecionados seguindo título, autores, periódicos e ano 
de publicação.

Fonte: Próprio Autor 

O quadro 2 apresenta o delineamento e os resultados obtidos em cada estudo 
selecionado nesta pesquisa.  

Nº Delineamento Doença triada Resultados 
01 Prevalência Fenilcetonúria 418 crianças apresentaram teste positivo para fenilalanina. 

Destes, 351 (84,0%) apresentaram resultados normais na 
segunda amostra, 58 (13,9%) foram considerados portadores de 

hiperfenilalaninemia e 9 (2,1%) tiveram o seguimento perdido. 
A cobertura do programa foi de 50%. Sobre o aconselhamento 

genético, 39 entrevistados (72,2%) responderam não saber, não 
lembrar ou deram respostas incorretas.

02 Prevalência Fenilcetonúria
Hipotireoidismo 

congênito
Hemoglobinopatias

No ano de 2009 o município de Araraquara-SP apresentou 
prevalência de Fenilcetonúria e Hipotireoidismo congênito de 
0,06% acima da média nacional, que corresponde a 0,01% e 

0,03%, respectivamente. Quanto às hemoglobinopatias, o traço 
de anemia falciforme foi mais prevalente (2,15%), ficando abaixo 

da média nacional, que é de 2,6%. Em relação à prevalência 
de traço C, no município correspondeu a 0,57%, semelhante 

a valores nacionais encontrados em outros estudos. A Doença 
Falciforme confirmada foi de 0,13%, permanecendo abaixo da 

média de 0,38% da região do município de Araraquara.
03 Prevalência Hipotireoidismo 

congênito
Foram triadas 11.705 crianças para Hipotireoidismo congênito, 

sendo 50 resultados positivos. A prevalência para a doença foi de 
um caso para cada 2.234 indivíduos.
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04 Prevalência Fenilcetonúria
Hipotireoidismo 

congênito

No estado de Tocantins, entre o período de 1995 e 2011 foram 
triados 254.782 nascidos vivos, dos quais 9 apresentaram 

resultado positivo para Fenilcetonúria e 55 para Hipotireoidismo 
congênito, determinando prevalência de 1:28.309 e 1:4.632 para 

Fenilcetonúria e Hipotireoidismo congênito, respectivamente.
05 Prevalência Hipotireoidismo 

congênito
Fenilcetonúria
Fibrose cística
Deficiência da 

biotinidase
Hiperplasia adrenal 

congênita

Foram investigados 240 neonatos do Hospital de Clínicas, no 
município de Uberaba-MG, e 60 (25%) apresentaram resultados 

alterados para as doenças triadas.
Dentre os resultados, 3 crianças apresentaram alteração  para 

hipotireoidismo congênito, 2 para Fenilcetonúria, 44 para Fibrose 
cística, 2 para Deficiência da biotinidase, 6 para Hiperplasia 

adrenal congênita e 3 para Fibrose cística+ hiperplasia adrenal 
congênita.

Quadro 2- Apresentação do delineamento dos estudos e dos resultados encontrados, para os 
artigos selecionados. 

Fonte: Próprio Autor

4 |  DISCUSSÃO
O teste do pezinho faz parte do PNTN e tem como objetivo garantir a detecção 

de doenças raras, que podem apresentar- se assintomáticas no início, e que devem ser 
identificadas nos primeiros dias de vida do RN, visando minimizar os efeitos da evolução 
da doença. Estes distúrbios são passíveis de tratamento, desde que a intervenção seja 
feita precocemente, caso contrário à criança pode apresentar manifestações graves, como 
deficiência intelectual ou até mesmo ir a óbito (BRASIL, 2001; BRASIL, 2012).

O estado de MG foi pioneiro no PNTN ao abranger todos os seus 853 municípios, 
e até agosto de 2020, cerca de 6 milhões de RN já foram triadas  no estado, com 
aproximadamente 6.367 crianças em acompanhamento ambulatorial.

Quanto à PKU, doença causada pela ausência ou diminuição da enzima fenilalanina 
hidroxilase com consequente acúmulo de FAL no organismo, ocasiona sintomas como 
atrasos no crescimento e desenvolvimento neuropsicomotor, microcefalia, convulsão, entre 
outros, evidenciando seus sintomas entre 3 a 6 meses de vida. Os dados epidemiológicos da 
PKU indicam que sua prevalência no Brasil pode variar conforme o estado (HOCKENBERRY; 
WILSON, 2014; NUNES et al., 2013)

Em Santa Catarina, um estudo realizado identificou que para cada 7.369 crianças 
nascidas vivas, uma apresente diagnóstico positivo para a doença. No estado de MG, 
desde 1994 até agosto de 2020 foram triadas 6.461.794 RN, com acompanhamento 
ambulatorial de 377 crianças, o que representa 6% das doenças identificadas no Teste do 
Pezinho (NUNES et al., 2013; NUPAD, 2020). Sua prevalência global foi de um caso para 
cada 10.000 RN (ALBRECHT; GARBADE; BURGARD, 2009).

Em relação às hemoglobinopatias, a DF se caracteriza pelo efeito estrutural 
em formato de foice das hemácias, dificultando o transporte de oxigênio na circulação 
sanguínea para órgãos e tecidos. Seus principais sintomas incluem anemia crônica, crises 
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álgicas e infecções recorrentes (SENA; VIEIRA; LYRA, 2011). Os dados epidemiológicos 
apontam que aproximadamente 250.000 crianças nascem por ano com DF em todo o 
mundo, e 3.500 ocorrem no Brasil, apresentando prevalência da doença de até um caso 
por 1.000 nascidos vivos. Essa condição pode ser explicada pela intensa miscigenação da 
população (SOUSA; SILVA, 2017).

Em MG, já somam na triagem neonatal para DF e outras hemoglobinopatias 
5.590.178, desde o ano de 1998 até agosto de 2020, contanto atualmente com 3.812 
crianças em acompanhamento ambulatorial, o que corresponde a 59% das doenças 
triadas (NUPAD, 2020). Neste contexto, estudos evidenciam que é necessário manter o 
acompanhamento adequado desses indivíduos, uma vez que 25% das crianças com a DF 
não conseguem completar cinco anos de idade (BRASIL, 2013).

Quanto à FC, esta doença ser uma doença hereditária grave, e afeta principalmente 
pulmões e pâncreas, devido um processo obstrutivo causado pela viscosidade do muco 
produzido, o que pode favorecer o crescimento de bactérias, propiciando infecções 
crônicas. Essa doença apresenta um índice de mortalidade bastante elevado, revelando 
que seu diagnóstico tem melhorado devido com a adesão precoce do tratamento, podendo 
chegar a 75% de sobrevida até o fim da adolescência e de 50% até os 30 anos (BRASIL, 
2016).

No Brasil essa anomalia acontece de acordo com cada região do país podendo 
atingir aproximadamente de 1: 6.000, 1:8.000 e 1:10.000 crianças (DALCIN;SILVA,2008).
Um estudo realizado em Timóteo-MG, entre o período de janeiro de 2014 a dezembro 
de 2015, foram triadas 1.505 crianças, com resultado positivo de 2 RN para a doença 
(CORRÊA et al., 2019).

Em relação ao HC, caracteriza- se por ser uma doença endócrina constante na 
infância, podendo ser permanente e/ou transitória. O HC tem sua prevalência variável de 
acordo com a raça e a ingestão de iodo na alimentação, podendo variar de 1: 2300 a 1: 500 
em pessoas brancas e 1: 3500 para negros. Quanto à baixa ingesta de iodo a prevalência 
é de 1: 200 nascidos (STRANIERI; TAKANO, 2009). A realização precoce do teste do 
pezinho é necessária, pois são evidenciados danos neurológicos causados pela ausência 
de tratamento, em crianças maiores de três meses de vida (MURAHOVSCHI, 2003).

Quanto à prevalência de HAC, a taxa global se apresenta de um caso para cada 
15.000 nascidos vivos (PANG; CLARK, 1993; WHITE; SPEISER, 2000). No estado de MG, 
sua triagem foi introduzida no ano de 2013, e um estudo piloto sobre a Triagem Neonatal 
para HAC no estado evidenciou que das 159.415 crianças, 16 (1,0%) foram diagnosticadas 
e acompanhadas para a doença (PEZZUTI et al., 2014). Essa doença envolve um conjunto 
de síndromes transmitidas de forma autossômica recessiva, que caracterizam- se por 
diferentes deficiências enzimáticas na produção dos esteroides adrenais (BRASIL, 2016).

Em relação a DB é considerada uma doença metabólica hereditária sendo a 
expressão fenotípica variada, ocasionando alteração perceptível na atividade da enzima, o 
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que resulta em defeito no metabolismo da biotina, acarretando deficiência orgânica desta 
vitamina. Esta ausência é capaz de provocar sequelas, como: distúrbios auditivos, visuais, 
retardamento motor e de linguagem. Ressaltando sua importância o PTN em setembro de 
2013 implantou a DB na triagem neonatal de MG, tendo 944.000 recém-nascidos triados 
até o ano de 2017 (NUPAD, 2020). A prevalência desta doença em um âmbito mundial é de 
1: 60.000 recém-nascidos (WOLLF, 2003).

5 |  CONCLUSÃO
A triagem neonatal é sem dúvida, uma forma eficiente de detectar precocemente 

doenças raras que apresentam manifestações clínicas importantes, sendo, portanto 
necessário conhecer seus dados epidemiológicos. 

Considerando a gravidade das doenças diagnosticadas pela Triagem Neonatal, seu 
impacto quanto à qualidade de vida destes indivíduos e a importância do diagnóstico e seu 
tratamento precoce, é necessário que os profissionais de saúde, em especial o enfermeiro, 
sejam constantemente capacitados quanto ao tempo de coleta, realização da técnica, 
secagem, armazenamento e encaminhamento ao laboratório. Também é imprescindível que 
estes profissionais tenham uma comunicação efetiva com os responsáveis pelos recém- 
nascidos, desde o pré-natal até o nascimento, buscando assim orientar estes familiares 
quanto à importância da realização do exame.
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