Rastreio Neonatal: novas tecnologias e novas patologias

Ana Marcao
Unidade de Rastreio Neonatal Metabolismo e Genética, Departamento de Genética Humana, Instituto
Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge

O rastreio neonatal deve ser um programa sistematico e universal, destinado a todos os
recém-nascidos. O seu principal objetivo é o diagndstico pré-sintomatico e a instituicdo
precoce de terapia adequada, de forma a minimizar as consequéncias da patologia rastreada
para o recém-nascido (RN). Neste sentido, deve ser um programa integrado, com vertentes
politica, social e ética, para além das vertentes clinica e técnico-cientifica.

Os primeiros programas de rastreio surgiram no inicio da década de 60, com o rastreio da
fenilcetonduria, e gradualmente outros rastreios foram incluidos nestes programas. Nos anos
90, com o desenvolvimento e aplicagdo da tecnologia de espetrometria da massa em tandem
(MS/MS) ao rastreio, houve uma importante mudancga no conceito de patologia rastredvel,
passando a ser possivel o rastreio de doengas até ai ndo incluidas nos programas de rastreio,
devido a sua raridade. Com esta tecnologia é possivel o rastreio simultaneo de mais de 40
doengas hereditdrias do metabolismo, utilizando a mesma amostra.

O rastreio das doencas raras é atualmente considerado um problema de saude publica, e nos
ultimos anos tém sido desenvolvidos esforcos importantes ao nivel dos decisores politicos
europeus da area da saude, no sentido da harmonizacdo do rastreio neonatal em todos os
paises europeus e da sua disponibilizacdo a todos os recém-nascidos. Apesar de instituidos na
maioria dos paises ditos desenvolvidos, existem enormes diferengas nos programas de rastreio
neonatal efetuados em diferentes paises ou mesmo em diferentes regides do mesmo pais.

O Programa Nacional de Diagndstico Precoce (PNDP) realiza-se em Portugal desde 1979 e
atualmente inclui o rastreio neonatal de 24 Doencas Hereditarias do Metabolismo (DHM), por
MS/MS, e do Hipotiroidismo Congénito (HC) utilizando um sistema automatico de
imunoensaio (autoDELFIA®).

Em Outubro de 2013 iniciou-se, um estudo piloto para o rastreio neonatal da Fibrose Quistica
(FQ), que devera ser efetuado em 80 000 recém-nascidos (RN) portugueses ao longo de
aproximadamente um ano. Clinicamente a FQ é uma doenca grave com atingimento
multissistémico, frequentemente letal nos primeiros anos de vida. Diagnosticar precocemente
a doenca é uma fator decisivo no progndstico, ndo sé pela maior sobrevida, mas também para
uma melhor qualidade de vida do doente. No final deste estudo devera ser avaliada a inclusao
da FQ no PNDP.

Os programas de rastreio neonatal devem ser programas dinamicos, com avaliagdo
permanente das patologias a incluir e da tecnologia a utilizar. O desenvolvimento recente de
novas terapias e de novas tecnologias, nomeadamente na area do metabolismo e da genética,
abre infinitas possibilidades de rastreio, mas levanta também inimeras questdes. Os principios
basicos definidos por Wilson e Jungner para o rastreio neonatal, apesar de ja terem quase
meio século, ndo devem ser esquecidos e as recomendagdes internacionais devem ser
seguidas.






