
Rastreio Neonatal em Portugal

04 de junho de 2025

Ana Marcão
ana.marcao@insa.min-saude.pt

Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge
Departamento de Genética Humana

Unidade de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética



Breves notas sobre o rastreio neonatal
 O que é? Como começou? Como evoluiu?

Rastreio neonatal em Portugal
 Organização do Programa Nacional de Rastreio Neonatal (PNRN)
 Doenças rastreadas 
 Colheita da amostra
 Indicadores de qualidade do PNRN

Processamento e análise das amostras no laboratório

Rastreio das Doenças Hereditárias do Metabolismo (DHM)
Rastreio do Hipotiroidismo Congénito (HC)
Rastreio da Fibrose Quística (FQ)
Rastreio da Drepanocitose ou Anemia de Células Falciformes (ACF)
Rastreio da Atrofia Muscular Espinhal (AME)
Rastreio da Imunodeficiência Severa Combinada (SCID) – estudo piloto

Futuro do rastreio neonatal: desafios e perspetivas 

Rastreio Neonatal



•Programa de saúde pública; sistemático, integrado e 

dinâmico, destinado a todos os recém-nascidos.

•Objetivo Principal: diagnóstico pré-sintomático de forma a 

instituir terapia precoce, com claros benefícios para o RN

Rastreio Neonatal



Programas de Rastreio Neonatal

Sistemáticos, integrados e dinâmicos

Educação e 
sensibilização

Rastreio

Diagnóstico
Tratamento 
e follow-up

Avaliação

✓ Profissionais de Saúde
✓ Comunidade em geral (pais)

✓ Assegurar resposta 
rápida a todos os casos

✓ Laboratórios 
centralizados (nº 
mínimo de amostras 
para assegurar 
experiência)

✓ Assegurar a avaliação clínica e 
confirmação rápida de todos 
os casos positivos

✓ Assegurar o tratamento 
imediato e o 
acompanhamento clínico de 
todos os casos confirmados.

✓ Avaliação permanente do programa
✓ Atualização sempre que se justifique



1961 - 1963 - Rastreio da Fenilcetonuria (Robert Guthrie)

•DHM grave, mas detetável ao nascimento em período pré-sintomático

•Terapia eficaz, se iniciada precocemente (Bieckel, 1953)

•Técnica de rastreio rápida, específica, aplicável a grande nº de amostras 
(Guthrie & Susi, 1961) e economicamente aceitável para a comunidade

•Amostra estável, fácil de colher e transportar

Rastreio Neonatal

Teste de inibição bacteriana (bacillus subtilis) para 
determinação da concentração de Phe em amostras de 
sangue seco em papel de filtro.

A SIMPLE PHENYLALANINE METHOD FOR DETECTING PHENYLKETONURIA IN 
LARGE POPULATIONS OF NEWBORN INFANTS
Robert Guthrie and Ada Susi
Pediatrics September 1963, 32 (3) 338-343.



Fenilcetonúria

Via de degradação da  Phe

PKU

BH4

Aminoacidopatia: Doença hereditária do 
metabolismo da fenilalanina

Incidência: 1: 11 247 (PNRN, 2023)

Diagnóstico:    fenilalanina    tirosina

Défice enzimático: Fenilalanina hidroxilase 
(gene PAH ou def. co-fator BH4 )

Sintomas: alterações irreversíveis no SNC, 
atraso de desenvolvimento psicomotor e 
cognitivo, alterações neurológicas e 
comportamentais, convulsões, microcefalia. 

Tratamento: Dieta hipoproteica (restrição em 
fenilalanina), administração de BH4 (teste 
individual de avaliação da resposta)
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1961

PKU

GAL, GALK, UDP
Def. Biotinidase
Hiperplasia Congénita das Supra-renais (CAH)
Drepanocitose
Fibrose Quística (FQ)
G6PD (…)

Implementação temporal de rastreios



Critérios de Wilson-Jungner (1968) 

Importante problema 
de saúde pública: 

prevalência e 
severidade

Teste de rastreio adequado e 
aceite pela comunidade

Reconhecido “período 
livre” de sintomas

Tratamento eficaz e com 
vantagens se iniciado em fase 

pré-sintomática

Condições para rápida 
confirmação do diagnóstico e 

tratamento de todos os 
doentes definidos como 

tratáveis

Custo-benefício 
vantajoso para a 

comunidade

História natural 
da doença 
conhecida

Patologia a 
rastrear

Rastreio continuo

Wilson, James Maxwell Glover, Jungner, Gunnar & World Health Organization. (1968). Principles and practice of screening 
for disease. World Health Organization. https://iris.who.int/handle/10665/37650

https://iris.who.int/handle/10665/37650


1961 1972

PKU

1991 - 1995

GAL, GALK, UDP
Def. Biotinidase
Hiperplasia Congénita das Supra-renais (CAH)
Drepanocitose
Fibrose Quística (FQ)
G6PD (…)

DHM
(ms/ms)

Implementação temporal de rastreios

HC



1990 – rastreio neonatal por ms/ms

1 amostra → 1 análise → 1 doença

1 amostra    →    1 análise    →    múltiplas doenças

DHM – ms/ms

Phe PKU

TSH HC

Perfil ms/ms 
(AA+AC)

> 40 DHM

Aminoacidopatias (ciclo da ureia)
Acidúrias orgânicas

Doenças da β-oxidação mitocondrial dos ácidos gordos 



Synthesis of emerging screening criteria proposed over the past 40 years

• The screening programme should respond to a recognized need.
• The objectives of screening should be defined at the outset.
• There should be a defined target population.
• There should be scientific evidence of screening programme effectiveness.
• The programme should integrate education, testing, clinical services and programme
management.
• There should be quality assurance, with mechanisms to minimize potential risks of 
screening.
• The programme should ensure informed choice, confidentiality and respect for 
autonomy.
• The programme should promote equity and access to screening for the entire target 
population.
• Programme evaluation should be planned from the outset.

• The overall benefits of screening should outweigh the harm.

Bull World Health Organ. 2008 Apr; 86(4): 317–319. doi: 10.2471/BLT.07.050112
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Revisiting Wilson and Jungner in the genomic age: a review of screening 
criteria over the past 40 years

Anne Andermann, Ingeborg Blancquaert , Sylvie Beauchamp , Véronique Déry
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Dr Jacinto de Magalhães Dr Rui Vaz Osório

Instituto de Genética Médica 
Dr Jacinto de Magalhães 
(Rastreio da PKU - 1979)

Instituto Nacional de Saúde 
Doutor Ricardo Jorge - Porto

2007



Rastreio Neonatal em Portugal

Despacho de 13 abril de 1981 – Primeira Comissão Nacional e Centro Coordenador 
Nacional para o Diagnóstico Precoce
Despacho nº 752/2010 – Aprovação do Programa Nacional de Diagnóstico Precoce
Despacho n.º 7276/2019, de 6 de agosto. Aprovação do Programa Nacional de Rastreio 
Neonatal (PNRN)

São objetivos específicos do Programa (Despacho n.º 7276/2019): 

a)Rastrear e diagnosticar precocemente, na criança, doenças hereditárias ou não, 
cujo tratamento evite atraso mental, doença física irreversível ou a morte; 

b)Encaminhar os doentes identificados para os Centros de Tratamento da rede 
nacional;

c)  Contribuir para a gestão integrada dos cuidados e a resposta às necessidades 
desses doentes e das suas famílias; 

d)Promover a investigação nessas doenças e a disseminação do conhecimento; 
e)Desenvolver intervenções que melhorem o conhecimento das doenças 

identificadas pelo rastreio na comunidade e entre os profissionais de saúde.



✓ Divulgação do programa, sensibilização e formação

✓ Investigação e disseminação de conhecimento em Doenças Raras

✓ Protocolos de colaboração com associações de doentes

✓ Estreita colaboração com centros de colheita e centros de tratamento / 

centros de referencia

Programa Nacional de Rastreio Neonatal (PNRN)

✓ Elaboração e distribuição de folhetos 
informativos: rastreio neonatal, estudos 
piloto.

✓ Elaboração e disponibilização online de 
Relatório anual

✓ Publicação de artigos científicos em revistas 
da especialidade



Rastreio Neonatal em Portugal

FQ
HCSR
Def. Biotinidase

1979    1981               **              2004  - 2009               2013  - 2018             2021 - 2022                  2022-2024         abril 2025 

PKU      HC                                     DHM (24)                           FQ                    Drepanocitose SMA                        SCID
                                                                                                                             

Estudo piloto a 
decorrer

2678 doentes referenciados (PNRN, 2023)

Prevalência ao nascimento nacional global: 1:681 RN



URN

Centros de 
Tratamento

Locais de 
colheita

Organização do Programa Nacional de Rastreio Neonatal 

✓ Rastreio voluntário
✓ Consentimento informado implícito
✓ Laboratório Nacional (350/d)

> 36h alimentação

Unidades de Saúde Familiar (75%)
Hospitais Públicos
Hospitais /Clínicas privados

✓ Presidente (Presidente do INSA)
✓ Comissão Técnica Nacional
✓ Comissão Executiva

✓ Hospitais Centrais com 
consulta especializada

✓ Centros de Referência



✓Cartões para colheita da amostra e folhetos informativos são enviados 
gratuitamente para todos os centros de colheita
✓Código de barras único e número de telefone permitem acesso ao resultado 
   www.diagnosticoprecoce.org

Cartão de colheita para o Rastreio Neonatal

Papel de filtro 
certificado para 
rastreio neonatal

http://www.diagnosticoprecoce.org/


Picar com lanceta, nas zonas laterais do pé do RN, junto ao 
calcanhar

Colheita de amostra para rastreio neonatal



Avaliação anual e indicadores do PNRN

Taxa de cobertura: 100% 

Nº nascimentos

RN rastreados

Idade à data de referenciação: 9,6 d

Relatório PNRN, 2023



Avaliação anual e indicadores do PNRN

✓Prevalência ao nascimento das patologias rastreadas
✓Taxa de falsos positivos e falsos negativos
✓Taxa de repetição (valores alterados e amostras inadequadas)
✓Visualização de resultados na internet
✓Avaliação de satisfação dos pais

▪ Relatório anual do Programa
▪ Reunião anual da comissão Técnica Nacional
▪ Reunião anual com os Centros de Tratamento/ Referência

Idade à data de colheita (d)Tempo de chegada da amostra ao laboratório (d)

Relatório PNRN, 2023



PNRN – Resultados 2023

RN estudados 85 764

Taxa de cobertura 100%

Casos positivos 136

Amostras colhidas até D3 28%

Dias em trânsito (≤3d) 50%

Comunicação do 
resultado (dias)

9,6

Visualização do resultado 54%

Taxa de repetição (valor 
alterado)

0,32%
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