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1 - DESENVOLVIMENTO DO PROGRAMA

Em 1885 iniciou-se a reestruturagaoc de servigos, indispensavel para se po
der avangar com os projectos de desenvolvimento que temos para os proxi-

mos anas.

Em 1986 foi possivel continuar essa reestruturagao, dando-se o primeiro

grande passo para a autonomizagao do Centro Nacional de Diagnostico Pre-

coce.
Principais reformas introduzidas:
- Admiss3o de mais um preparador para o laboratorio de Radioisotopos.

- Inéorpnragau das Consultas de Metabolismo, Endocrinologia e Psicologia

no Centro Nacional de Diagnostico Precoce.

Temos assim a nova equipa enriquecida com a colaboragao mais activa do

Dr. Ramos Alves (Metabolismo), Dr. Pires Soares (Endocrinologia), Dra.

Fatima Neves (Psicologia) e Dra. Rita Nascimento (Nutricionismd).

Com estas alteragoes o Cento de Rastreios dispoe agora de todas as valénci
as, desde o rastreio propriamente dito, ao diagnostico e .tratamento,
alem duma estrutura laboratorial que nos permite aumentar substancialmen-

te, nao so o nimero mas tambem o tipo de analises a efectuar.

Assim, em 31 de Janeiro, e em reuniao da Comiss3o Nacional para o Diagnos
tico Precoce, decidiu-se oficiar a todas as Administragoes Regionais de

Salde do Pals, propondo a realizacado de reunites locais para dar conheci-
mento do trabalho efectuado ao longo dos' 5/6 anos de rastreio e estudar a

melhor forma de aumentar a taxa de cobertura ja existente.

Nessas reunives seria tambéem debatida a oportunidade e interesse da intro

dugao de novos rastreios em Portugal.



Em 3 de Fevereiro foi enviada uma circular nesse sentido a todas as A,

R. 5., tendo-se realizado as seguintes reuniges:

Orientadas pelo Dr. Vaz DOsorio

- Viseu 24 de Fevereiro
-~ Viana | 27 de Fevereiro
- Vila Rgal 11 de Marco

- Braganca 18 de Abril

- Castelo Branco 6 de Outubro

- Braga 9 de Outubro

Orientadas pela Dra. Maria de Jesus Feijo

- Portalegre 17 de Margo
- Santarem 26 de Marcgo
- Setibal 30 de Junho
- Evora 4 de Julho

Continuou a proceder-se a divulgagao dos programas de rastreio em Portugal
e no estrangeiro, quer ao nivel das instituigoes cientificas, gquer para o

publico em geral.

Nesse sentido foram tomadas as sequintes iniciativas:

- Em 7 de Janeiro e por intermedio do Dr. Amilcar Mota, da Unidade de En-
docrinologia Pediatrica do Hospital 0. Estefénia em Lisboa, foram envia
das & E.S.P.E. (EUROPEAN SOCIETY FOR PEDIATRIC ENDOCRINOLOGY) todos os
dados estatisticos referentes ao Rastreio do Hipotiroidismo Congénito

em Portugal.

Isto permitira que os nimeros portugueses sejam publicados juntamente com

0s dos cutros paises europeus no proximo relatorio-da Sociedade. ..



- No dia 27 de Fevereiro, no Hospital de S. Joao, no Porto, e integra-
das nas "II Jornadas de Endocrinologia Pediatrica e da Adolescéncia"
foram proferidas 2 conferéncias, uma pelo Dr. Vaz Osorio e subordina-
da ao tema "Diagnostico Precoce do Hipotiroidismo Congénito" e outra
pelo Dr. Pires Soares com o titulo de "Hipotiroidismo Congénito em

Portugal, Diagnésticc e Tratamento".

- No dia 3 de Abril e durante o "I Congresso Nacional de Pediatria", em
Lisboa, o Dr. Vaz Osorio proferiu uma conferéncia sobre "Rastreio da

Fenilcetonuria e Hipotiroidismo em Portugal”.

- 0 Dr. Ramos Alves participou na Reuniao Europeia "Le Depistage Neo-
-natal en 1986" que teve lugar em Evian a 28, 29 e 30 de Abril onde
apresentou em sessao plenaria um poster sob o titulo "Depistage Neo-

natal de la Phenylcetonurie et de 1'Hypothyroidie au Portugal".

- Em 18 e 19 de Junho o Dr. Vaz Osorio participou nas "Jornadas de Bio-
quimica" em Madrid, trabalhando fundamentalmente numa nova técnica

parz doseamento de TSH-Neo-nstal por Fluorimetria.

- Em 22 de Outubro nas "V Jornadas de Salde de Aveiro" o Dr. Vaz Osorio
proferiu uma conferéncia sobre "Rastreio da Fenilcetonuria e Hipotiroi

cdismo Congenito".

- De 6 a 8 de Novembro na "I Reuniao do Interno" do Hospital desCriangas
Meria Pia, no Porto, fez-se a apresentagao do poster ja anteriormente

apresentado em Evian.

- Integrados numa serie de 12 programas de televisao sobre "Genetica em
Medicina", foram apresentados pelo Dr. Vaz Osorio, em Dezembro, 3 pro-

gramas sobre "Diagnostico Precoce".

No 18 programa explicou-se o que e o Diagnostico  Precoce, como se faz e

como esta organizado no nosso Pais.



No segundo mostraram-se os resultados obtidos até agora e discutiu-se a

validade do rastreio em termos economicos.

Finalmente, no terceiro programa, e com a colaborac3o do Dr. Ramos Alves,

explicou-se o tratamento das criangas com Hipotiroidismo Congenito e Fe-
nilcetonuria. ‘

R Dra. Maria de Jesus Feijo realizou ainda trés palestras em Lisbpa so-

bre "Prevengao Genética e Diagndstico Precoce" nos seguintes locais:

Escola de Enfermagem pos-basica

Escola S. Vicente de Paulo

Escola Técnica de Enfermagem

Novos Rastreios

0 nosso critério para que uma doenca possa ser objecto de um rastreio de

massa, assenta fundamentalmente em 3 questoes base:

1 - Colheita facil com envio da amostra pelo correio
Py ! -
2 - Prego acessivel com uma boa relag3o custo/beneficio

~ - . . r . s as ..
3 - Intervengao medica eficaz e com beneficios indiscutiveis para o

doente.

A Fenilcetonuria e o Hipotiroidismo Congénito respondem positivamente a
estas trés questoes, pelo que a utilidade do seu rastreio 2, @ NOSSO VEr

indiscutivel.,

Ha porém outras doengas em que a situac3o ndo se apresenta t3o clara, co-
mo por exemplo a Hiperplasia Congénita das Suprarrenais, a Mucoviscidose

ou a Surdez do recém-nascida,

A Hiperplasia Congénita das Suprarrenais responde ‘positivamente aos pon
tos 1 e 2 mas poe algumas dividas em relagdo ao ponto 3. Além disso nao

se sabe ainda qual a incidéncia da doenga em Portugal.



Para responder a estas e outras questoes, iniciamos este ano o rastreio
experimental desta afecgao. Pensamos que, apos um estudo de 50 a 100 000

recem-nascidos poderemos concluir sobre a validade ou nao deste rastreio

em Portugal.

A Mucoviscidose podera merecer um estudo semelhante, e em relagao a sur-
dez do recem-nascido aguardamos a poSsibilidade de instalagao dum centro
de audiometria para proceder aos primeiros ensaios. Entretanto e aprovei
tando um trabalho de colaboragao que esta a ser feito com alunos do Ins-
tituto de Ciéncias Biomedicas Abel Salazar, procuramos determinar a fre-

quéncia de aparecimento desta doenca no Distrito do Porto.

- Durante este ano procedeu-se ao ensaio de uma nova técnica para dosea-

mento em simult@neo e na mesma amostra de TSH e T4.

Os resultados obtidos revelaram-se pouco reprodutiveis, mas um futuro

melhoramento desta técnica podera, se nao houver aumento de custos, tra-

zer um real progresso ao rastreio do hipotiroidismo congénito.
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2 - COMISSAD NACIONAL

Por decisao da Comissdo Nacional ficou estabelecido proceder-se a uma
reunido anual dos medicos e outros técnicos a trabalhar nos centros de
rastreio de Lisboa e Porto, para tanto quanto possivel uniformizar os
protocolos de tratamento dos doentes, tomar um mais perfeito conhecimen-
to do trabalho desenvolvido em cada centro e propor todas as alteracoes

que se entendam como vantajosas para o seu melhor funcionamenta.

Esta reunido far-se-a em principio no final de cada ano a fim de possibi-

litar a inclusa@o das suas decisoes no relatorio anual.

- Segundo informag3c do Sr. Director-geral dos Cuidados Primarios de Sai-
de, vai passar a imprimir-se no Boletim de Salde Infantil uma referén-
cia ao Diagnostico Precoce, com indicag¢ao das datas e locais para a co-

lheita de sangue.

- A partir de Fevereiro e seguindo a sugestdo do pai dum recem-nascido,

as instrugoes de colheita passaram a ser impressas no verso das fichas
de rastreio.
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Continuamos a manter como tempo medio de inicio de tratamento para as
criangas rastreadas os 25 dias de vida, e os resultados obtidos t&m

sido francamente satisfatorios.

Na sequéncia das diligéncias que t&m sido encetadas com vista 3 intro-

' dugdo no nosso mercado de produtos hipoproteicos com baixo teor.de fe-
nilalanina, foram estabelecidos contactos com a Fabrica Triunfo. A rece
ptividade e interesse manifestados pela responsavel laboratorial (Dra.
Maria da Graga Costa) e pela administracao da empresa, levam a admitir
que talvez no decurso de 1987 seja possivel ajustar a composigao dos
produtos sem gluten utilizados pelos celiacos, reduzindo-lhes o teor de

fenilalanina de tal modo que os fenilcetoniricos possam também deles

usufruir.

Na reuniao dos grupos de trabalho de Lisboa e Porto foi este um dos te-

~ mas mais discutidos, e foi opinido undnime de todos os presentes que
devem ser envidados os maiores esforgos para que tal facto se possa con-
cretizar em 1987, e que tudo se deve tentar para conseguir a importacgao
e comercializagd@o em Portugal de pelo menos alguns dos produtos ja exis
tentes na Europa, nomeadamente pao, massas e biscoitos. Como ha actual-
mente em Portugal cerca de 40 potenciais consumidores, talvez a comercia

lizagdo destes produtos seja ja econdmicamente viavel.

Em relagao ao controle dos doentes fenilcetonUricos, no Porto, os dosea
mentos de fenilalanina plasmatica vao passar a ser feitos por cromato-
grafia em coluna, em substituigao do classico teste de Guthrie, com to-

das as vantagens inerentes a um metodo muito mais rigoroso.

Passamos assim, a controlar em todo o Pails os fenilcetoniricos em trata
mento por metodos muito semelhantes, uma vez que em Lisboa no Laborato-

rio da Faculdade de Farmacia este controle e feito também por cromato-
grafia (HPLC) desde 1985.



Os nossos fenilcetonuricos mais velhos atingiram j& a idade dos 5/6 anoss

periodo inicialmente previsto para o termo da dieta pobre em fenilalani-
na.

Porem, e dada a indsfinigzo ainda existente em muitos palses sobre este
assunto, decidimos continuar a dieta por mais alguns anos, embora com

um limite superior de tolerZBncia um pouco mais elevado.

Segundo a experi®ncia da Dra. Regina Portela e do Dr. Aguinaldo Cabral,
em doentes mais velhos e nascidos antes do inicio do rastreio, ha eviden
tes vantagens em continuar a dieta pelo menos ateé aos 10 anos, conse-

guindo-se assim mais estabilidade e melhor capacidade de concentracaon.

Outro ponto tratado na reunizo anual ja referida fol o da melhor idade
para fazer a cintilograma aos doentes com hipotiroidismo congenito, bem

como do melhor marcador & utilizar.

A Dra. Isaura Santos, de Lisboa, atendendo 4 dificuldade de trato com as
criancas de 2 znos estad actualmente a protelar cs exames para 0s 2 ancs
e meio - 3. No Porioc este exame e feito entre os 2 anos e os 2 anos €

meio dando-se & crianca um sedativo ligeiro para facilitar o exame.

Em relagao ao marcsdor, € na impossibilidade de utilizar em Portudal o
123 ~ - . . n . . . .
I ,nac ha ainda uniformidaede entre os dois centros de tratamento. tm
Lisboa utilize-se o Tecnesium, pela sua inocuidade. No Porto, e devido

2 menor especificicade deste mercador (fixagZo nas gléndulas salivares)

131

tem-se experimentado também o I ,com maior eficacia no diagnosticoc e

aparentemente sem gualquer prejuizo para o tecido tiroideu eventualmente

existente.

23
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Foram'éstudados 107 681 recem-nascidos, tendo sido detectados 19 casos

de hipotiroidismo congénito e 7 de fenilcetonuria, assim distribuidos:

HIPOTIROIDISMO CONGENITO

Distrito de AvBiTO ...eeeeeenenns tecteneseanans

;
-~ Nogueira da Regedoura

R. A. dos Agores ..... terasrenerreasenns cerasees 3
- Vila do Porto
- Angra do Heroismo

- Ribeira Seca

Distrito do Porto eaissansains tirassasscnsrinnee B
- Penafiel
- Vila do Conde

- Povoa de Varzim

Distrito de EVOTE +evveevvvneonvoveonaneseanennes 1

- Evora

Distrito de Braga ..... . |
- Aveleda
- Vizela

- Celorico de Basto

Distrito de Setlbal ...vevievenesveenovecsnanasane 2
- Pegoes
- Paivas

Distrito de Santarem .....c.eeeeeeevencncnennnanees 1

- Coruche
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R. A. da Madeira ...:ceeseens

LRI I A R I AR 1

- Funchal

Distrito de Lisboa

Dafundo

LR A PR R R I I R a

Sacavem

Loures (1)

Lourinha

(1) - Falecido aos 16 dias de vida com sepsis generalizada apos interven-

¢3o cirurgica por atrésia do esofago. A autOpsia revelou displasia
renal.

FENILCETONURIA

Distrito do Porto ... cvrnnn. cereeaes fasesrrense O
- S. Romao de Coronado
- Sto. Tirso

- Porto

Distrito de Santarem ....... Ceneaerenanar e e 1

- Pernes

Distrito de Vila Real ....... ceesees s seseess ces 2
- Mougos

- Sabrosa

Distrito de Lisboa ..i.eeeeevvecsosesssssessana 1

- Alverca

Foram ainda dstectados 4 casos de hipotireidismo transitorio, tendo 2
iniciado o tratamento que foi suspenso ao fim cde 2/3 meses. Os cutros 2
nao iniciaram o tratamento, visto os valores ¢s TSH, T3 e T4 terem nor-

malizado a 22 colheita.

Detectaram-se também 2 casos de hiperfenilalaninemias transitorias, ten-
do um iniciaco a dieta com "Lofenlac" que suspendeu ao fim dum més por

normalizscao dos valores de fenilalanina.



Todos os casos tramsitorios foram controlados laboratorialmente durante
0s primeiros 2/3 meses de vida.

Nao temos conhecimento de nenhum falso negativo.

0 controle de qualidade a nivel Europeu continua a processar-se regular-
mente e com bons resultados.

Este ano, e além dos habituais controles orientados pelo Ministerio da
Salde Francs, participamos num programa extensivo a quase todos os pal-

ses europeus e orientado pelo "Deutche Gesellschaft f8ir Klinische Chemie"
da Replblica Federal Alema.

- Embora nao possamos ainda dispor do nimero oficial de dados vivos em
1986, .mas reportando-nos aos niumeros de 1985 e calculando uma quebra da
taxa de natalidade igual a metade da media dos Gltimos 5 anos (3%), ob-

tivemos uma taxa de cobertura nacional de cerca de 85%.

A taxa de cobertura por distrito, calculada segundo o mesmo critério &
apresentada na Fig. 1.

A frequéncia encontrada para a fenilcetonuria foi de 1/15 400 e para o hi-
potiroidismo congéenito de 1/5 600.

- Hiperplasia Congenita das Suprarrenais

Procedeu-se este ano ao primeiro ensaio piloto sobre o rastreio desta doen

¢a no nosso pais.

Durante os meses de Fevereiro e Margo experimentamos varias téenicas ten-
do optado por um método R. I. A., sistema "Coated tube" dos laboratérios

D. P. C. (Diagnostic Products Corporation). 0 método & simples, preciso e
economico, ficando cada analise por cerca de 50 escudos (preso soO dos rea-

gentes). O marcador utilizado & a 17-OH-Progesterona.

Em Novembro iniciamos o rastreio em série, tendo estudado 1Z 000 recem-

nascidos e detectado um caso em Evora, posteriormente confizmado no H. D.
Estefénia, em Lisboa.

12



Durante o ano de 1987, e de acordo com a frequéncia encontrada, a uti-
lidade em termos de tratamento e o estudo da relagao custos /beneficios,

decidiremos da institucionalizac@o ou nao deste rastreio no nosso pais.

13
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0 Programa Nacional de Diagnostico Precoce esta firmemente implantado no
nosso Pais, e fazer a picadinha no calcanhar do bébé passou a ser um ha-

bito das maes portuguesas, como ja o eram as vacinas e a consulta post-
-natal.

A taxa de cobertura de 85% ja atingida, ultrapassa as perspectivas mais
optimi=tas e traduz uma inegavel confianga da populagac num servico gque
hoje lhe & oferecido, mas era completamente desconhecido ha meia duzia de

anos atras,

Desde o inicio do programa até hoje foram estudados 4B6 206 recem-nascidos
para o rastreio da fenilcetonuria, com 27 casos detectados e uma frequén-
cia de /18 000.

Para o rastreio do hipotiroidismo congénito foram estudados 453 961, com
84 casocs detectados e uma freguéncia de 1/4 800. A distribuicado geografica

dos casos detectados esta representada nas Fig. 2 e 3.

Estudarzm-se ainda 12 000 recem-nascidos para rastreio da hiperplasia con

génita das suprarrenais, com um caso detectado.

Pensamos ser esta a altura indicada para proceder a um balanco econdmico
do trebzlho desenvolvido, no sentido de procurar estabelecer uma relaczo

aproximada de custos/beneficios.

Curante o ano de 1986 gastamos em reagentes, amortizacao do equipamento,
tipografia, vencimentos, etc., cerca de 915 000 contos, ou seja aproxima-

damente B00 contos por cada crianga doente detectada.

Qualausr uma destas criancas recuparadaz’produziré mais do gue isso duran
te os primeiros 2/3 anos de vida de trabzlho, tendo ainda & sua frente 40

ou 50 zros para trabalhar e ser Util a Sociedade em que esta inserida.



A outra alternativa (idiotia, doencas, medicamentos, escolas especiais,
camas hospitalares, etc.), segundo estudos feitos em varios paises, fi

caria mals despendiosa aos dinheiros piblicos entre 14 e B0 vezes, de-

pendendo este nimero exclusivamente do que cada pals gasta com os seus

deficientes.

Estes numeros e as 122 criancas ja rastreadas sao motivo mais do que su-
ficientes para justificar o trabalho realizado e constituir um forte es-

timulo para o desenvolvimento futuro do programa.

A COMISSAEO NACIONAL PARA O DIAGNOSTICO PRECOCE

JACINTO MAGALHAES
RUI VAZ 0SORIO

MARIA DE JESUS FEIJO
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DISTRITOS R/N %(1)
ESTUDADOS
EVORA 2 067 110
L1SBOA 22 079 98
BRAGA 11 574 95
R. A. MADEIRA 3 790 95
R. A. AGORES 4 036 95
PORTO 20 426 89
FARQ 3292 86
AVEIRO 7 443 85
VIANA 2 821 84
V. REAL 2 932 84
C. BRANCO 1 808 76
SETUBAL 5 992 76
BEJA 1478 76
LEIRIA 3 992 76
PORTALEGRE 1098 75
SANTAREM 3 592 74
VISEU 4 290, 72
BRAGANGA 1447 71
GUARDA o108 49
COIMBRA 2 415 49
TOTAL 107 681 85

NUMEROS PROVISORIOS, £ CONFIRMAR QUANDO O 1.N.t.

CER O NUMERO EXACTO DE NADOS Vvivos £M 1986.
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