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1 - DESENVOLVIMENTO DO PROGRAMA

Durante o ano de 1982, concretizou-se o objectivo de estender o programa de
Diagndstico Precoce a todo o Pals. Nio foi, porém, um desenvolvimento unifor-
me como se pretendia, por razoes que por vezes escapam ao controle da Comis-
sdo Nacional.

Assim, enquanto a Regiao Autdnoma dos Agores iniciou o rastreio em Agosto e
vem Progressivamente a cobrir todas as ilhas do Arquipélago, os distritos da
Cuarda e Coimbra continuam desinteressados do Programa apesar de todas as ten-
tativas efectuadas pela Comissio Nacional.

Procurou consolidar-se a organizagao do programa a nivel distrital com a cola-
boaragdo cada vez maior dos Centros de Salde e Hospitais Concelhios.

Nesse sentido foram promovidas reuniGes a nivel distrital com a presenga dos
Difectores dos Mospitais Distritais, Director Distrital de Salde e Delegados
dos Centros de Salde e Hospitais Concelhios onde expressamos as linhas bisicas
da organizagao.

0 calendario dessas reunides foi o seguinte:

Aveiro-Norte (Oliveira de Azemiis) - 12.1.82

Aveiro - 12.2.82

Porto - 15.3.82

Leiria - 23.3.82

Viseu - 20.4.82

A Comissdo Nacional fez-se ainda representar pelo Dr. Rui Vaz Osdrio, em Lisboa
na "I Reunido Organizada pelo Centro de Metabolismo e Genética da Universidade
de Lisboa" na Maternidade Alfredo da Costa, onde foi feita uma comunicagao su.-
bordinada ao tema "Programa Nacional de Rastreio da Fenilcetonidria e Hipotiroi

dismo", em 20.2.82.



2 - COMISSAO NACIONAL

A Comissio Nacional teve quatro reunides, sendo 2 no Porto e 2 em Lisboa.
 Nessas reunides foi delineada toda a organizagao do Programa a niwel nacional

bem como o estabelecimento dum programa interlaboratorial de controle de qua-

lidade.

Decidiu-se também levar ao conhecimento dos futuros pais a existencia e as

vantagens deste programa. Para isso, fizeram-se programas de televisao e radio,

publicaram-se entrevistas, eéxecutaram-se cartazes alusivos que estdao a ser es-—

palhados por todo o Pais estando ainda em execugao pequenas brochuras para dis-

tribui;ﬂas futuras maes,nos Dispensirios, consultas, etc.

Devido ds dificuldades de instalacdes e pessoal do Centro Regional do Sul, na
4ltima reuniio efectuada em Lisboa ventilou-se a hipbtese deste Centro passar

a responsabilizar-se sd pelo distrito de Lisboa, passando o resto do Pais pa-

ra o Centro Norte ou para o terceiro Centro a criar em Lisboa no Hogpital FEgas

Maniz,

RESULTADOS

Foram estudados 58 305 recém-nascidos assim distribuidos:
Centro Regional do NOTte.......ceeeaeesssess39 056

Centro Regional do SUL +eevevssnencnsnnaeassl 249

Pelo Centro Regional do Norte foram detectados os seguintes casos:
FENILCETONORIA- 2,assim distribuidos:

Distrito de Braga (Famalicao)---- 1

Distrito de Leiria (Nazaré) =----- 1

HIPOTTROIDISMO- 9,assim distribuidos:

Distrito de Viana --- 1 (Melgago)

Distrito do Porto --- 4 (Vila de Conde, Porto, Gaia,Paredes)
Distrito de Aveiro -- 3 (Vale de Cambra, Agueda,Albergaria-a*velha)

Distrito de Leiria —- 1 (Caldas da Rainha)



Um recém-nascido (Albergaria-a-Velha) faleceu com duas semanas de vida por
septicémia.

O caso de hipotiroidismo detectado nas Caldas da Rainha estd a ser seguido
localmente.

Todos 0s outros casos detectados estao a ser seguidos pelé Consulta de En-
docrinologia do Hospital Maria Pia, no Porto, segundo um protocolo de que

se junta um exemplar.

Os casos de fenilceton(iria estao a ser seguidos pela consulta do Instituto
de Genética Médica.

0 controle laboratorial de todos estes doentes & feito pela Unidade de Bio-
logia Clinica do Instituto de Genética Médica.

Nos casos de hipotiroidismo congénito o tratamento tem sido iniciado, em mé-
dia, aos 30 dias de vida, com valores extremos de 20 e 4l dias.

Nos casos de fenilcetonfiria o inicio da dieta tem-se processado em média aos
25 dias de vida com valores extremos de 10 e 48,

Temos 3 casos em estudo, 2 de hiperfenilalaninemia moderada e um com TSH ele-

e T, normais com cardiopatia congénita associada, que nao se refe-

™
vado e T3 4

rem na estatistica.

Pelo Centro Regional do Sul foram detectados os seguintes casos:
HIPOTIROIDISMO - 1 (Lisboa)

Este caso esti a ser seguido na consulta de Pediatria do Hospital Sta. Maria.
Desconhece-se a data do inicio do tratamento, o controle laboratorial e o pro-

tocolo de consulta.

4 - RESUMO RSTATISTICO

(Ver folha 4)



CASOS DETECTADOS

Recém-nascidos
ALt adng FenilcetonQria Hipotiroidismo
Regido Norte 39 056 2 9
Regiao Sul 19 249 0 1




Em relagdao aos nfmeros de 1982, na Regido Norte temos uma incidencia de
fenilceton(ria de 1/19 500 e de hipotiroidismo congénito de 1/4 300.
Na Regiao Sul nao hi casos de fenilcetonGria detectados e a incidencia
do hipotiroidismo congénito seria de 1/19 200.
Reportando-nos aos n(meros acumulados desde o inicio do programa (1980)
vemos que a incidencia das duas doengas despistadas & a seguinte:

Area do Centro Regional Norte

Fenilcetonliria - 1/14 500

Hipotiroidismo congénito = 1/4 300

Area do Centro Regional Sul
Fenilcetonfiria - 0/25 200
Hipotiroidismo congénito- 1/22 800
Dada a discrepincia destes valores, nao & possivel como era nosso desejo,

apresentar nimeros verdadeiramente naciona:s.

5 - CONCLUSOES

Em relagao ao nimero de casos estudacdos verificé—se que houve um acréscimo
considerivel, nois em 1982 foram estudados 58 305 recém-nadcidos contra

29 323 em 1981.

Atendendo a que nascem por ano cerca de 150 000 criangas em Portugal, a
percentagem de cobertura deve rondar os 40%, nmeros estes a confirmar lo-
g0 que o Instituto Nacional de Estatistica nos fornega os dados referentes
a 1982.

HA porém que fazer todos os esforgos junto das entidades responsiveis nos
Distritos de Coimbra e Guarda para que os recém-nascidos destes distritos
fiquem em pé de igualdade com os do resto do Pais.As ‘criangas e os pais
tém esse direito.

Torna-se também necessario promover na Regido Sul reunides a nivel distri-
tal semelhantes ds que se tém feito na Regido Norte, e que se tZm revela-

do muito produtivas. Referimo-nos especialmente aos distritos de Faro e

Portalegre onde a cobertura & mais deficiente.



Em relagdo 4 qualidade do trabalho desenvolvido, & patente que algo estld errado
no Centro Sul. Se, em relagdo 4 fenilcetonfiria se podem admitir os nimeros apre-
sentados, em relagio ao hipotiroidismo congénito tal nao é possivel, pois se afas-

tam demasiado de todos os nlimeros europeus, incluindo os do Norte do Pais.

Atendendo a que o controle de qualidade efectuado sobre os valores de TSH se re-
velou correcto, a deficincia deveri estar mais em dificuldades de organizagao do

que em erros técnicos.

A nossa experiencia com o Centro Norte, no Instituto de Genética Médica, diz-nos
que & indispensivel a organizagio ce uma equipa que, desde o médico ao técnico de
laboratdrio e ao pessoal administrativo, se dedique em tempo inteiro a este traba-

lho.

A execugio das anilises, organizagao dos ficheiros, chamada dos casos suspeitos,
controle dos doentes em tratamento,etc., exige uma atengéo constante, pessoal qua-
lificado, tempo e instalagoes que, de momento, nos parece nao serem suficientes no

Centro Sul.

Assim, propomos para o 19 semestre de 1983 que o Centro Sul verifique a sua orgini-
ca e intensifique a sua penetragao devendo esta Comissao reunir na 12 quinzena de
Julho para tomar as decisdes que os nlmeros venham a impSr em relagao ds ireas dis-

tribuidas.

A Comissao Nacional

[ 4
Vogal: (Prof.Dr.Lopes do Rosario)

0 Presidente:/",{m‘w,{ 1547-0%“& (Dr. Jacinto de Magalhdes)

Vogal: : (Dr. Rui Vaz Osbrio)
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