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APRESENTAÇÃO

A Obra “A pesquisa em ciências biológicas: Desafios atuais e perspectivas futuras 
3”,  traz ao leitor vinte artigos de relevada importância na área de ciências biológicas. O 
Foco principal desta obra é a discursão e divulgação cientifica de pesquisas nacionais, 
englobando as diferentes áreas de atuação da biologia.

É indubitavelmente evidente o avanço científico nesta área, o que aumenta a 
importância e a necessidade de atualização e consolidação de conceitos, técnicas, 
procedimentos e temas. 

As pesquisas estão divulgadas na forma de artigos originais e de revisões nos 
diferentes campos dentro das Ciências Biológicas suas subdivisões ou conexões. Portanto, 
englobando a: Genética, Biologia molecular, Microbiologia, Parasitologia, Virologia, 
Patologia e Ecologia.  Produzindo assim uma obra transversal que vai do atendimento ao 
paciente a pesquisa básica. 

A obra foi elaborada primordialmente com foco nos profissionais, pesquisadores e 
estudantes pertencentes às Ciências Biológicas e suas interfaces ou áreas afins. Entretanto, 
é uma leitura interessante para todos aqueles que de alguma forma se interessam pela 
área. 

Cada capítulo foi elaborado com o propósito de transmitir a informação científica de 
maneira clara e efetiva, em português, linguagem acessível, concisa e didática, atraindo a 
atenção do leitor, independente se seu interesse é acadêmico ou profissional.

O livro “A pesquisa em ciências biológicas: Desafios atuais e perspectivas futuras 3”, 
traz publicações atuais e a Atena Editora traz uma plataforma que oferece uma estrutura 
adequada, propicia e confiável para a divulgação científica de diversas áreas de pesquisa. 

Alana Maria Cerqueira de Oliveira 
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RESUMO: A triagem neonatal sanguínea é conhecida popularmente como teste do pezinho 
(TP) e é uma das medidas adotadas pela rede de saúde pública visando o diagnóstico de 
doenças congênitas e a redução da mortalidade infantil, o teste é obrigatório e gratuito em 
todo território brasileiro. Logo nos primeiros dias de vida, o teste atualmente identifica até 6 
diferentes doenças genéticas, metabólicas e infecciosas. Com a necessidade de uma maior 
abrangência de doenças consideradas mais raras, o Ministério da Saúde através do congresso 
nacional aprovou uma lei de ampliação do teste na rede pública de saúde, auxiliando muitos 
pacientes no diagnóstico e encaminhando para um tratamento eficaz, reduzindo assim a 
taxa de mortalidade infantil e o possível desenvolvimento de sequelas. O presente trabalho 
objetiva a realização de uma revisão bibliográfica acerca da triagem neonatal na rede de 
saúde pública atual e a ampliada, mostrando a importância dos novos diagnósticos para a 
vida de muitos pacientes.
PALAVRAS-CHAVE: Triagem Neonatal-  Doenças Metabólicas - Triagem Neonatal no SUS

GUTHRIE TEST EXPANDED ON SUS - TESTE WILL SCREEN FOR MORE 
THAN 50 DISEASES RARE

ABSTRACT: Blood neonatal screening is popularly known as the heel prick test and is one of 
the measures adopted by the public health network aimed at diagnosing congenital diseases 
and reducing infant mortality, the test is mandatory and free throughout Brazil. In the very 
first days of life, the test currently identifies up to 6 different genetic, metabolic and infectious 
diseases. With the need for a greater coverage of rarer diseases, the Ministry of Health, 
through the national congress, approved a law to expand the test in the public health network, 
helping many patients in the diagnosis and referring them to effective treatment, thus reducing 
the rate infant mortality and the possible development of sequelae. The present work aims to 
carry out a literature review on neonatal screening in the current and expanded public health 
network, showing the importance of new diagnoses for the lives of many patients.

http://lattes.cnpq.br/3634669905909829
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TRIAGEM NEONATAL
O Ministério da Saúde (MS) integra normas para a triagem neonatal, contendo nessa 

triagem: triagem ocular, triagem auditiva, triagem das cardiopatias congênitas e triagem 
sanguínea.

A triagem ocular, conhecida popularmente como “teste do olhinho” é um reflexo de 
luz vermelha que incide diretamente sobre o olho do recém-nascido com objetivo de avaliar 
se existe algum obstáculo à chegada da luz até a retina do olho (AGUIAR; CARDOSO; 
LÚCIO, 2007).

A triagem neonatal auditiva tem como finalidade o diagnóstico através de um teste 
para detectar deficiência auditiva. Segundo dados de diferentes estudos epidemiológicos, 
a prevalência da deficiência auditiva varia de um a seis neonatos para cada mil nascidos 
vivos, e de um a quatro para cada cem recém-nascidos provenientes de Unidade de 
Terapia Intensiva Neonatal (UTIN). A deficiência auditiva (DA) é definida com base no nível 
de perda, medido em decibéis em diferentes frequências de 126 Hz (sons graves) a 8.000 
Hz (sons agudos), podendo ser classificada como normal, discreta, leve, moderada, grave 
e profunda. No período neonatal, o principal tipo de PA é sensório-neural e relacionado a 
danos nas células ciliadas da cóclea. (BRASIL, 2012).

Também conhecido como “teste do coraçãozinho”, a triagem das cardiopatias 
congênitas é um exame realizado ainda na maternidade, entre 24h a 48h após o nascimento.  
Consiste em medir a oxigenação do sangue e os batimentos cardíacos do recém-nascido 
com o auxílio de um oxímetro no pulso e no pé do bebê. Caso algum problema seja 
detectado, o bebê é encaminhado para realizar um ecocardiograma. Se o exame apresentar 
alguma alteração, é feito o encaminhamento para um centro de referência em cardiopatia 
para início do tratamento (CHIAMULERA, 2020). 

A triagem neonatal sanguínea é conhecida popularmente como “teste do pezinho” 
e consiste em um exame de rastreamento de doenças realizado em recém-nascidos 
(NASCIMENTO, 2011, FORTES, 2012). Este exame é realizado através da retirada de 
sangue do calcanhar do bebê, pois esta área é considerada bastante vascularizada e de 
fácil coleta. Este estudo enfatizará a triagem sanguínea. O principal objetivo do exame é 
a identificação precoce de doenças metabólicas, antes mesmo da primeira manifestação 
de sintomas, conseguindo assim proporcionar uma melhor qualidade de vida ao paciente.

No Brasil, na década de 70 a Associação de Pais e Amigos dos Excepcionais (APAE) 
de São Paulo, iniciou os primeiros diagnósticos para a fenilcetonúria, e em seguida, no ano 
de 1980, passou a diagnosticar mais outra doença que foi o hipotireoidismo congênito 
(BRASIL, 2002). Foi incorporado ao Sistema Único de Saúde (SUS) em 1992, sendo 
obrigatório e gratuito a ser realizado em todos os recém-nascidos vivos. 

Em 2001, foi criado o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) pela portaria 
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GM/ MS n° 822 de 06 de junho de 2001 e tem como objetivo a ampliação de patologias 
(anemia falciforme, hemoglobinopatias e fibrose cística). A implantação do exame ocorreu 
de forma gradativa no país, seguindo as condições organizacionais de cada estado. Desde 
então, houveram quatro fases de incorporação de doenças até a versão atual do teste. Em 
2014, todos os estados já estavam habilitados para a triagem das seis doenças previstas 
no programa pelo SUS (BRASIL, 2021).

DOENÇAS DETECTADAS ATUALMENTE COM O TESTE DO PEZINHO (TP)

Fenilcetonúria
É uma doença genética ocasionada por um erro metabólico, ocorre a deficiência da 

enzima hepática “fenilalanina hidroxilase”, que é responsável pela conversão da fenilalanina 
presente nas proteínas provenientes da alimentação em tirosina. A falta da tirosina acarreta 
uma insuficiente produção de neurotransmissores importantes como a noradrenalina e a 
dopamina. (SANTOS; HAACK, 2013) Através do teste do pezinho, é possível obter um 
diagnóstico precoce através da detecção de níveis elevados de fenilalanina sanguíneo em 
bebês. A recomendação é que o sangue seja coletado após 48h do seu nascimento para 
garantir que ele tenha ingerido quantidades de proteína suficientes para apontar alterações 
no exame, afim de evitar resultados falso-negativos. (BRASIL, 2002)

Hipotireoidismo Congênito 
O hipotireoidismo congênito é um distúrbio endócrino que pode acarretar na 

criança vários graus de deficiências neurológicas, motoras e de crescimento, incluindo o 
retardo mental irreversível. É caracterizada pela deficiência na produção dos hormônios 
tireoidianos que são a tiroxina (T4) e triiodotironina (T3). (NASCIMENTO, 2011, SETIAN, 
2007). A deficiência desses hormônios pode levar a lesões irreversíveis no desenvolvimento 
do sistema nervoso, podendo ocasionar retardo mental grave. Se diagnosticado de forma 
precoce, o inicio do tratamento pode evitar sequelas na vida do bebê. O tratamento deve 
começar o mais rápido possível e consiste na administração de tiroxina via oral. (MACIEL 
et al., 2013).

Hemoglobinopatias
As hemoglobinopatias são doenças de caráter hereditário, causadas por um gene 

alterado que determina modificações na hemoglobina. Entre os casos de hemoglobinopatias, 
existem dois grupos principais: as alterações estruturais, representadas pelas doenças 
falciformes e as alterações quantitativas, representadas pelas talassemias. A doença 
falciforme é a doença hereditária mais prevalente no Brasil (SILVA et al., 2016).

A doença falciforme pode apresentar manifestações clínicas agudas ou crônicas, 
podendo lesar progressivamente os tecidos e órgãos como pulmões, coração, ossos, 
rins, fígado, retina e pele. O objetivo da triagem para identificação de hemoglobinopatias 
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é a identificação prévia de crianças com doenças falciformes. A anemia falciforme é uma 
doença genética, hereditária de alta morbidade e mortalidade. É causada por uma mutação 
genética, onde no lugar da hemoglobina A, existe uma hemoglobina mutante denominada 
S. 

Fibrose Cística
A fibrose cística é uma doença genética relacionada ao mal funcionamento do 

transporte de cloro e sódio nas membranas celulares. A alteração nesse transporte faz com 
que ocorra uma maior produção de muco espesso nos brônquios e nos pulmões, o que 
facilita a ocorrência de infecções frequentes. Também pode ocorrer o bloqueio dos ductos 
pancreáticos, causando problemas no sistema digestivo. A evolução da doença acarreta 
uma desnutrição severa, atraso no desenvolvimento e infecções pulmonares crônicas, e 
podem ainda evoluir para óbito. (BRASIL, 2016).

Hiperplasia Adrenal Congênita 
A hiperplasia adrenal congênita é um conjunto de doenças de caráter genético, onde 

ocorre deficiência da enzima 21 – hidroxilase, relacionada com a biossíntese do hormônio 
cortisol. Como consequência desse distúrbio, ocorre a hipersecreção do hormônio 
adrenocorticotrófico, que leva à hiperplasia das glândulas supra-renais (BRASIL, 2015). 
O hormônio cortisol é de grande importância e essencial para a manutenção da vida, está 
relacionado com o metabolismo de carboidratos, proteínas e lipídeos e ainda possui um 
eficiente efeito anti-inflamatório. Pode acarretar na excessiva perda de sal levando ao risco 
de vida para os recém-nascidos (BRASIL, 2016).

Deficiência da Biotinidase
A deficiência da biotinidase é um erro metabólico que causa um defeito na reciclagem 

da vitamina biotina, indispensável para a atividade de diversas enzimas. Se não for tratada 
precocemente, pode acarretar em alterações neurológicas como crises epiléticas de difícil 
controle, microcefalia, atraso no desenvolvimento e alterações cutâneas (ARANTES et al, 
2016).

Ampliação do Teste do Pezinho no SUS
No mês de maio de 2021, foi sancionada a Lei nº 14.154, que amplia para mais de 

50 o número de doenças rastreadas pelo Teste do Pezinho oferecido pelo Sistema único de 
Saúde (SUS). Esta ampliação altera o Estatuto da Criança e do Adolescente (Lei nº 8.069, 
de 13 de julho de 1990), e aperfeiçoa o Programa Nacional de Triagem Neonatal (BRASIL, 
2021). Atualmente, o teste ampliado só está disponível na rede particular. Avaliando 
financeiramente, a longo prazo, o custo do tratamento de pacientes com doenças raras 
sem diagnóstico precoce é maior para os cofres públicos do que o investimento necessário 
para adotar a triagem neonatal ampliada na rede pública. (CHIAMULERA, 2021). Portanto, 
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a partir da nova lei, será possível realizar o teste ampliado na rede pública de saúde, 
ajudando no diagnóstico e tratamento precoce para melhorar a qualidade de vida de muitos 
recém nascidos.

O exame ampliado vai identificar 14 grupos de doenças. A ampliação vai ocorrer de 
forma escalonada através de cinco etapas estabelecidas pelo Ministério da Saúde.

Primeira etapa
Nessa primeira etapa da implementação do teste, o exame continuará detectando as 

seis doenças realizadas no teste atual, tendo como adicional o diagnóstico da toxoplasmose 
congênita.

A toxoplasmose congênita é uma infecção considerada protozoose, causada 
pelo protozoário toxoplasma, a transmissão de forma congênita pode ocorrer quando a 
mulher adquire a infecção durante o período gestacional. Essa doença pode passar 
desapercebida no nascimento, porém pode se manifestar meses ou até anos depois. 
Os recém-nascidos infectados por essa doença podem apresentar problemas na visão 
e audição, dificuldades mentais e na movimentação, dependendo do período gestacional 
que a mãe foi contaminada. Atualmente, os pacientes são diagnosticados no SUS por meio 
de exames que identificam os anticorpos IgM, o método de ISAGA-IgM é considerado o 
método de escolha para detectar o Toxoplasma IgM em lactentes com menos de 6 meses 
de idade (CONITEC, 2020). No soro do recém-nascido a presença de níveis elevados de 
anticorpos igG que aumentam ou permanecem positivos em até 18 meses é indicativo de 
toxoplasmose congênita, os níveis que decrescem e se tornam negativos representam os 
anticorpos maternos transmitidos de forma passiva (SPALDING SM, et al. 2003).

SEGUNDA ETAPA 
Serão acrescentados na segunda etapa, os testes para galactosemias, 

aminoacidopatias, distúrbios do ciclo da ureia e distúrbios da beta oxidação dos ácidos 
graxos.

a) Galactosemia 
É uma doença metabólica, do grupo de Erros Inatos do Metabolismo (EIM), 

caracterizada pela deficiência da enzima galactose-1-fosfato uridil transferase (GALT), 
enzima responsável pela metabolização da galactose, açúcar presente no leite e derivados. 
Trata-se de uma doença hereditária com herança autossômica recessiva causada por 
mutações no gene GALT. No período neonatal, após a ingestão de galactose, os pacientes 
podem apresentar sintomas como dificuldades alimentares, vômitos, diarreia, perda de 
peso, icterícia, anemia hemolítica, edema cerebral, catarata, hepatomegalia e ascite. Nos 
casos em que a doença é detectada, o tratamento é feito com a restrição de alimentos que 
contenham lactose ou galactose (SBTEIM, 2021).
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b) Distúrbio do ciclo da ureia
O ciclo da ureia é o responsável pelo conjunto de reações enzimáticas que convertem 

a amônia liberada durante o catabolismo das proteínas em ureia. A ureia liberada é uma 
substancia nitrogenada que é excretada na urina. Os distúrbios no ciclo da ureia (DCU) 
ocasionam uma hiperamonemia (acumulo de amônia no sangue), esta condição é altamente 
neurotóxica aos seres humanos (DLE, 2010).

As principais enzimas envolvidas no ciclo da ureia são cinco: carbamil-fosfato sintetase 
(CPS), ornitina-transcarbamilase (OTC), arginino-succinato sintetase (AS), arginino-succinato 
liase (AL) e arginase (DLE, 2010).

O DCU é uma patologia rara em recém-nascidos, mas os que possuem são herdados 
como traços autossômicos recessivos, em exceção quando há deficiência da ornitina-
transcarbamilase (OTC), que é herdada como traço ligado ao X. A família do paciente 
diagnosticado com DCU deve receber aconselhamento genético, porque a detecção do 
portador e o diagnostico pré-natal estão disponíveis para a maioria dos distúrbios causados 
por essa doença (DLE, 2010).

Na maioria dos casos, os primeiros sintomas aparecem nos primeiros dias de 
vida do bebê, através de uma deterioração neurológica rapidamente progressiva. Com o 
aumento dos níveis de amônia sanguíneo, os pacientes desenvolvem recusa alimentar, 
anorexia, alterações comportamentais, vômitos, letargia, convulsões, edema cerebral e 
colapso circulatório. Algumas formas menos graves da doença podem se desenvolver mais 
tardiamente, já na idade adulta, com sintomas intermitentes de hiperamonemia, transtornos 
de comportamento ou disfunções neurológicas (DLE, 2010).

O exame diagnostico é realizado através da coleta de amostras para avaliação do perfil 
de aminoácidos quantitativo do plasma, analise de ácidos orgânicos urinários e dosagem do 
ácido orótico na urina (DEMCZKO, 2020).

O padrão das alterações pode determinar um distúrbio específico, por exemplo, 
níveis elevados de ornitina indicam deficiências CPS ou OTC, enquanto citrulina elevada é 
indicativo de citrulinemia. Para diferenciar a deficiência da CPS e da OTC, são realizadas as 
medições do ácido orótico, pois na deficiência OTC um acumulo de fosfato carbamoil pode 
resultar em uma via alternativa para o ácido orótico. Alguns dos distúrbios também podem ser 
confirmados por estudos genéticos moleculares (DEMCZKO, 2020).

O tratamento das DCU é realizado através de uma modificação alimentar, uma dieta 
pobre em proteínas, mas que forneça uma quantidade suficiente de aminoácidos para o 
desenvolvimento do metabolismo. Dependendo do distúrbio, também é necessário utilizar a 
suplementação de arginina ou citrulina (DEMCZKO, 2020).

c) Distúrbios da oxidação dos ácidos graxos
Os distúrbios da oxidação dos ácidos graxos (DOAG) são caracterizados por uma 
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deficiência genética metabólica, na qual ocorre a deficiência da enzima responsável pela 
oxidação dos ácidos graxos para produção de energia. A glicose é a principal fonte de 
energia para o organismo, porém quando a glicose se esgota, as reservas de ácidos graxos 
são oxidadas para produzir energia. Pessoas afetadas com DOAG não conseguem realizar 
esse processo (DLE, 2010).

A via metabólica dos ácidos graxos é a principal fonte de energia para alguns 
tecidos, enquanto o fígado utiliza em períodos de jejum. O cérebro, embora não oxide os 
ácidos graxos, utiliza os corpos cetônicos, derivados da acetil-CoA e da acetoacetil-CoA 
produzidas pela beta-oxidação hepática dos ácidos graxos. O diagnóstico laboratorial quase 
sempre inclui perfil de acilcarnitinas quantitativo do plasma, análise de ácidos orgânicos 
urinários, dosagens de carnitina total e livre e ensaios enzimáticos em fibroblastos. O perfil 
de acilcarnitinas quantitativo do plasma ou sangue total em papel-filtro é a forma mais direta 
de diagnóstico da maioria dos DOAG. O tratamento consiste em diferentes abordagens 
com mudanças e controle na alimentação e uso de suplementes, sendo a recomendação 
mais importante evitar o jejum de 4-6 horas, pois um período de jejum associado a uma 
enfermidade infecciosa pode desencadear uma crise metabólica, levando o paciente a 
hipoglicemia e letargia, sendo necessária a hospitalização (DLE, 2010).

TERCEIRA ETAPA 
Nessa etapa serão acrescidos os testes para doenças lisossômicas, que afetam o 

funcionamento celular.
As doenças lisossômicas representam um grupo de doenças raras em que ocorre 

uma deficiência enzimática ocasionando um acumulo progressivo de substâncias não 
metabolizadas no interior do lisossomo (DLE, 2010). Poder contar com a triagem de 
algumas doenças lisossômicas no Teste do Pezinho é um ganho significativo na qualidade 
de vida futura dos recém-nascidos. 

Algumas doenças lisossômicas são investigadas na triagem neonatal, como:

a) Doença de Gaucher
A doença de Gaucher é causada por uma mutação no gene GBA, causando deficiência 

da enzima beta-glicosidase, que é responsável por metabolizar glicocerebrosídeo. No 
caso de pacientes acometidos por essa doença, a enzima tem uma atividade deficiente e 
essa substância não metabolizada no lisossomo e se acumula de forma progressiva nos 
macrófagos. Estes macrófagos aumentam de tamanho, cheios de glicocerebrosídeo não 
digerido e passam a ser chamados de «células de Gaucher”.

Estas células se depositam principalmente no fígado e no baço, causando um 
aumento de tamanho nesses órgãos. Estas células também estão presentes na medula 
óssea, ocasionando enfraquecimento dos ossos. Os principais sintomas são decorrentes 
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da infiltração de células de Gaucher em diferentes órgãos, ocasionando problemas 
hematológicos como anemia, plaquetopenia, problema visceral causando hepatomegalia, 
esplenomegalia ou problemas esqueléticos causando dor óssea e osteopenia. O 
diagnóstico é realizado através de exame de ensaio enzimático da beta-glicocerebrosidade. 
O tratamento consiste na terapia de reposição enzimática (TRE) (FIOCRUZ, 2019).

b) Doença de Pompe
A doença de Pompe, também é conhecida como glicogenose tipo II ou deficiência 

de maltase ácida, é uma doença genética rara que causa problemas neuromusculares 
progressivos e nas formas mais graves pode ser fatal. É causada por variações no gene 
GAA, causando deficiência na atividade da alfa glicosidase ácida, enzima lisossômica 
responsável pela liberação da glicose a partir do glicogênio. Essa deficiência leva a um 
acumulo de glicogênio no interior dos lisossomos e do citoplasma de diferentes tecidos, 
incluindo a musculatura lisa, esquelética e cardíaca. O acumulo dessa substancia gera 
mau funcionamento celular e causando hipertrofia e ruptura dos lisossomos. A doença pode 
aparecer já nos primeiros meses de vida do recém-nascido com sintomas de fraqueza 
muscular generalizada e cardiomegalia. Na ausência de tratamento, a taxa de mortalidade 
é alta aos 12 meses de vida (BRASIL, 2020).

c) Doença de Fabry
A Doença de Fabry (DF) é pertencente ao grupo de EIM com padrão de herança 

ligado ao cromossomo X, causando mutações no gene da enzima lisossômica alfa-
galactosidase A (a-GAL). Essa alteração na enzima ocasiona na incapacidade total ou 
parcial de catabolizar lipídeos com resíduos de alfa-galactosil, que acabam por acumular-
se de maneira progressiva nos lisossomos no endotélio, podócitos, células epiteliais, 
sistema nervoso autônomo, o que pode desencadear complicações renais, cardíacas e 
cerebrovasculares. Os sintomas podem se desenvolver anos após o nascimento, na infância, 
e se manifestam através de acroparestesias (dores nas articulações), principalmente nas 
mãos e pés. “Crises de Fabry” são definidas como crises dolorosas de forte intensidade, 
que afetam inicialmente as extremidades, com duração de minutos a semanas, também 
podem apresentar sintomas gastrointestinais como vômitos, diarreia e dor abdominal 
após a alimentação, o conjunto desses sintomas podem atrapalhar o desenvolvimento e 
crescimento das crianças. O diagnóstico da doença é realizado através da pesquisa da 
atividade da enzima alfa-GAL, medida no plasma e o tratamento específico para a DF é 
feito através da TER. (SILVA, 2017).

d) Mucopolissacaridose do tipo I (MPS1)
A mucopolissacaridose do tipo I (MPS I) é uma doença lisossômica progressiva, de 

herança autossômica recessiva, causada pela atividade deficiente da alfa-L-iduronidase 
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(IDUA), que resulta no acúmulo progressivo de glicosaminoglicanos (GAGs) no interior dos 
lisossomos e aumento da sua excreção na urina. Em consequência, os pacientes apresentam 
comprometimento dos sistemas respiratório, nervoso, musculoesquelético, gastrointestinal 
(fígado e baço) e cardiovascular, entre outros. O exame recomendado para investigação da 
doença é o ensaio enzimático da alfa-L-iduronidase (DLE, 2010).

Esta doença está associada a três formas clássicas, que se diferenciam na presença 
de comprometimento neurológico, na velocidade de progressão da doença e na gravidade do 
acometimento dos órgãos. (BRASIL, 2018)

- Forma atenuada (Síndrome de Scheie): na forma mais leve da doença, os sintomas 
iniciam-se entre os 5 e 15 anos de idade e se desenvolvem de forma lenta. O curso clínico é 
dominado por problemas ortopédicos, e a altura final é normal ou quase normal, assim como 
o tempo de vida, o qual, entretanto, pode se ser reduzido pela doença cardíaca (BRASIL, 
2018).

- Forma intermediária ou moderada (Síndrome de Hurler-Scheie): a forma intermediária 
da doença costuma apresentar sintomas entre os 3 e 8 anos de idade. Apresenta baixa 
estatura final, a capacidade mental pode ser normal e a sobrevivência até a idade adulta é 
comum (BRASIL, 2018).

- Forma grave (Síndrome de Hurler): na forma mais grave, os pacientes são 
diagnosticados até os 2 anos de idade, podem apresentar atraso no desenvolvimento 
cognitivo aparente entre os 14 e 24 meses e estatura inferior a 110cm. No desenvolvimento 
da doença, a criança é acometida por diversos problemas respiratórios e desenvolvimento 
de características faciais, hepatoesplenomegalia, valvulopatia, opacificação de córnea, 
hidrocefalia e manifestações musculoesqueléticas, como rigidez, contraturas e disostose 
múltipla. O óbito ocorre geralmente durante a primeira década de vida por insuficiência 
cardíaca ou respiratória (BRASIL, 2018).

QUARTA ETAPA 
Na quarta etapa do processo, serão acrescentadas as imunodeficiências primárias 

(IDPs) são doenças causadas por uma deficiência em algum setor do sistema imunológico 
ocasionando na baixa capacidade de defesa do organismo. Os sintomas surgem por meio 
de infecções comuns como otites, pneumonia, sinusites, entre outras. A prevalência da 
doença varia muito de acordo com os diferentes tipos da doença. A suspeita para diagnóstico 
das IDPs sempre ocorre quando há processos infecciosos graves, de difícil tratamento e/ou 
muito frequentes. Nas crianças pequenas os sinais de alerta podem ser febres, sinais de 
inflamação sem infecções ou doenças autoimunes. (ASBAI, 2017).

QUINTA ETAPA  
A quinta etapa será realizada com a adição dos diagnósticos de AME nos recém-
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nascidos. 
A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é uma doença de origem genética de herança 

autossômica recessiva, e é a maior causa genética de mortalidade infantil. Os neurônios 
motores são as células capazes de controlar as atividades essenciais como andar, falar, 
engolir e respirar. Eles fazem a ligação da medula espinhal aos músculos do corpo. Esses 
neurônios precisam da proteína SMN para sua manutenção, sem a quantidade adequada 
da proteína, os neurônios morrem, pois não são capazes de se regenerar (INAME, 2019).

O principal responsável pela produção da proteína SMN no organismo é um gene 
denominado SMN1, os indivíduos portadores de AME possuem ausência ou deficiência 
desse gene e assim não conseguem produzir adequadamente a proteína SMN, ocasionando 
a morte dos neurônios motores (INAME, 2019).

A AME é classificada em 5 tipos, de acordo com a idade em que os sintomas se 
desenvolvem e a sua gravidade. Nas formas mais graves da doença, os problemas motores 
e respiratórios já se desenvolvem nos primeiros meses de vida. 

CONSIDERAÇÕES FINAIS
A triagem neonatal é uma etapa muito importante no início da vida de todos os 

recém-nascidos, através dela é possível diagnosticar diferentes doenças que podem 
posteriormente dificultar o desenvolvimento do bebê e que se não forem tratadas, podem 
causar desde sequelas até a morte.

No Brasil, o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) ainda é considerado 
relativamente recente, pois sua implementação ocorreu no ano de 2001, atualmente o teste 
é capaz de diagnosticar apenas seis doenças, o que é considerado um número muito 
pequeno quando comparado a triagem de outros países. A partir da ampliação do teste 
será possível auxiliar muitas famílias no diagnóstico precoce e direto, evitando gastos para 
realização de outros exames diagnósticos afim de descobrir a doença do bebê.

Então, este estudo teve como objetivo analisar as pesquisas publicadas na literatura 
nacional sobre as doenças diagnosticadas na triagem neonatal sanguínea e sobre os 
diagnósticos das doenças implementadas no novo teste do pezinho ampliado no SUS. 

A ampliação dos exames vai ocorrer de forma lenta através da implementação de 
cinco etapas, mas será um grande impacto para a rede de saúde pública, necessitando 
também trabalhar na melhor capacitação dos profissionais e das famílias. 

Alguns bebês portadores dessas doenças podem apresentar aspecto saudável no 
nascimento, porém os sintomas podem surgir tardiamente afetando a vida do paciente. 
Portanto, os testes de triagem neonatal favorecem a detecção precoce de diversas doenças 
e assim possibilitam um encaminhamento específico para início precoce do tratamento, 
aumentando as chances de sobrevivência, redução do risco de sequelas e auxiliando no 
desenvolvimento do bebê. 
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Ainda é necessário conscientizar melhor a população acerca da importância da 
realização do Teste do Pezinho, a falta de conhecimento de muitos pais ainda é uma 
barreira que impede esse direito ao recém-nascido, causando riscos a sua saúde pela falta 
de diagnostico assertivo.
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