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Comemoraram-se em 2014 0s 35 anos de existéncia do Programa
Nacional de Diagnostico Precoce (PNDP). Olhando-se hoje para
este exemplar programa de rastreio neonatal, para o seu funcio-
namento simples e eficaz, para a taxa de cobertura préxima dos
100%, vendo-se a naturalidade com que 0s pais aceitam e procu-
ram a “picada do pezinho” do seu bebé, ¢ dificil de imaginar um
Portugal moderno em que um programa desses nao existisse.

Os programas de rastreio neonatal sao programas de saude pu-
blica, com o objetivo de uma detegao precoce de recém-nascidos
afetados por determinada patologia, com vista a um inicio atem-
pado do tratamento, com vista a uma diminuicao da morbilidade
e mortalidade.

O rastreio neonatal teve 0 seu inicio com os trabalhos pioneiros de
Robert Guthrie () nos anos sessenta, que desenvolveu um método
simples e econdémico de avaliar semi-quantitativamente os niveis de
fenilalanina, em sangue de recem-nascidos colhido em papel para o
rastreio da fenilcetonuria. A adocéo de papel de filtro como suporte
para colheita de amostra, o chamado Guthrie card, também se reve-
lou ela inovadora, dada a facilidade de transporte e estabilidade da
amostra depois de seca. As vantagens do tipo de amostra, a sim-
plicidade e baixo custo do teste, associados aos excelentes resulta-
dos de um tratamento precoce da fenilcetonuria, foram os grandes
impulsionadores da implementac@o dos programas de rastreio neo-
natal por todo o mundo (2).
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Em Portugal, o Programa Nacional de Diagnéstico Precoce ini-
ciou-se em 1979 com o rastreio da fenilcetonuria, tendo-se inicia-
do o rastreio do hipotiroidismo congénito em 1981 (3). Em 2004
procedeu-se a adogdo da tecnologia de espetrometria de massa
em tandem (MS/MS), uma tecnologia multianalitica que possibilita
o rastreio simulténeo de mais de 20 doencas metabdlicas, tendo
passado a rastrear-se um total de 25 doengas (o hipotiroidismo
congénito e 24 doencas metabdlicas) (4). No final de 2013 deu-se
inicio ao estudo piloto para o rastreio da fibrose quistica.

Sob a égide do PNDP, foram nesses 35 anos rastreados para a fe-
nilcetondria e hipotiroidismo congénito cerca de 3.500.000 recém-
nascidos (mais de 30% da populagdo atual), aproximadamente
900.000 dos quais foram também rastreados para as restantes do-
engas hereditarias do metabolismo, e ainda 80.000 para a Fibrose
Quistica.

Desde o inicio do Programa houve uma evolugao da taxa de co-
bertura do mesmo sendo que nas Ultimas décadas foi aproxima-
damente 100% dos recém-nascidos (gréfico 1).

Outro indicador importante do PNDP é a média da idade do re-
cém-nascido na altura da comunicacéo de resultados positivos
(gréfico 2). O valor encontra-se atualmente nos 9,9 dias o que é
um bom resultado, considerando que a colheita é realizada entre
0 3°¢ 0 6°dia de vida. Este indicador j& se encontra estavel nos
Gltimos 10 anos.

Durante este periodo, foram identificados 1.815 portadores das pa-
tologias rastreadas. Este resultado permite-nos verificar que estas
doencgas apresentam, no seu conjunto, uma prevaléncia ao nasci-
mento de 1:1.106 (quadro 1) (9),
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Gréfico 1: [} Recém-nascidos estudados versus natalidade — evolugéo nos ultimos 35 anos.
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Gréafico 2: Média da idade do recém-nascido na altura da comunicagéo de resultados positivos.
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Quadro 1: [ Prevaléncia ao nascimento das patologias rastreadas.

Patologias

Aminoacidopatias

Fenilcetonuria

Doencas do ciclo da ureia

Citrulinemia tipo | (Cit I)

Acidurias orgéanicas

3-Metilcrotonilglicindria (3-MCC)

Défices da B-oxidag@o mitocondrial

Deficiéncia da Desidrogenase dos Acidos Gordos de Cadeia Média (MCAD)

Hipotiroidismo congénito

Fibrose Quistica

20150

>

Positivos

Prevaléncia

1.5 754

1: 10 383

1. 47 554

1: 90 353

1: 12 549

1. 37 647

@

Total

1815
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O rastreio neonatal é fundamental para o diagnéstico precoce
destas doencas, possibilitando um tratamento adequado a cada
caso, salvando vidas e evitando frequentemente complicagdes
graves. Permite um melhor conhecimento destas patologias, mes-
mo antes das suas primeiras manifestacdes, contribuindo para a
investigacao basica e clinica, com impacto positivo nos avancos
do diagnostico e terapéutica. Os resultados obtidos contribuem
para um melhor conhecimento da epidemiologia das doengas ras-
treadas onde, de entre as Doengas Hereditarias do Metabolismo
se destaca a deficiéncia da desidrogenase dos acidos gordos de
cadeia média (MCAD) como a que apresenta uma maior prevalén-
cia ao nascimento, seguida pela fenilcetonuria a primeira doenca
a ser rastreada no Programa.

Durante os seus 35 anos de existéncia, o rastreio neonatal afir-
mou-se com pega-chave na abordagem das doencas raras. Nesse
contexto, séo de salientar as doencas hereditarias do metabolis-
mo, que tém ganho crescente relevancia no &mbito dos programas
nacionais que enquadram a evolugao positiva dos indicadores de
saude em Portugal, como sejam os indicadores de mortalidade
e morbilidade infantis. O rastreio neonatal soube, neste periodo,
evoluir e reinventar-se, mantendo-se na vanguarda da evolugao
tecnoldgica.

O futuro passa por fazer sempre mais € melhor, investindo por um
lado na otimizagdo dos rastreios existentes, e por outro na avalia-
¢éo das possibilidades e vantagens do alargamento do rastreio a
mais doencas, com o fito de maximizar o valor do PNDP, em ter-
mos de salde publica.

2015

hamm

Dajg=m ot T 1)

Referéncias bibliograficas:

(1) Guthrie R, Suzy A. (1963) A simple phenylalanine method for detecting phenylketonuria
in large populations of newborn infants. Pediatrics. 1963;32:338-43

(2) Therrell BL, Padilla CD, Loeber JG, et al. Current status of newborn screening
worldwide: 2015. Semin Perinatol. 2015;39(3):171-87. Review.

(3) Vaz Osério R. Vinte anos de Diagnéstico Precoce. Cadernos da Direc¢éo-Geral da
Salde. 2002;1: 3-5.
www.dgs.pt/upload/membro.id/ficheiros/i005519.pdf

(4) Vilarinho L, Rocha H, Sousa C, et al. Four years of expanded newborn screening in
Portugal with tandem mass spectrometry. J Inherit Metab Dis. 2010;33(Suppl 3):S133-8.

(5) Vilarinho L, Costa PP, Diogo L. Programa Nacional de Diagnéstico Precoce:
relatério 2014. Lisboa: Instituto Nacional de satde Doutor Ricardo Jorge, 2015.
http://hdl.handle.net/10400.18/3204




