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INTRODUGCAO
O Programa Nacional de Diagnostico Precoce (PNDP) realiza-se em
Portugal desde 1979, e atualmente Inclui o rastreio neonatal de 24
Doencas Hereditarias do Metabolismo (DHM) e do Hipotiroidismo
Congeénito (HC). Em Outubro de 2013 iniciou-se, um estudo piloto para o
rastreio neonatal da Fibrose Quistica (FQ), que devera ser efetuado em
80000 recém-nascidos (RN) portugueses ao longo de aproximadamente
um ano.

A Fibrose Quistica (Mucoviscidose) é uma doenca metabdlica genéetica,
com transmissao autossoOmica recessiva, e que tem uma prevaléncia
media ao nascimento de 1:3000 RN, na populacao caucasiana.
Bioguimicamente deve-se a deficiéncia na
proteina CFTR, codificada pelo gene CFTR,
localizado no cromossoma 7. Estao
descritas cerca de 2000 variantes genéticas

associadas a FQ. Clinicamente €& uma

doenca grave com atingimento

multissistémico, caracterizada pela _

disfuncdo das glandulas  exdcrinas, 0)

iIncluindo o pancreas, as glandulas (_
sudoriparas e as glandulas mucosas dos Eives 8§

O

tratos respiratorio, gastrointestinal e
reprodutivo. O aumento dos valores de iao
cloreto no suor e tipico destes doentes,
sendo o “teste do suor” a principal analise
de confirmacao da doenca.

Figura 1 — Mau funcionamento da
proteina CFTR origina acumulacéao de
Muco espesso no exterior da célulae
afeta o transporte do ido cloreto.

DOENTES E METODOS
Neste estudo piloto ja foram estudados cerca de 15000 RN. O algoritmo de
rastreio da FQ utilizado basela-se na determinacao da concentracao da
Tripsina Imunorreativa (IRT) e da Proteina Associada a Pancreatite (PAP),
em sangue colhido em papel de filtro, sendo a amostra de sangue a mesma
colhida para os restantes rastreios.
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Figura 2 — Algoritmo do Rastreio Neonatal da Fibrose Quistica.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Dos 15.000 RN estudados, 51 apresentaram ao rastreio valores de IRT> 65 ng/mL e PAP>1,6
ng/mL (ou PAP>0,5ng/mL para IRT> 100 ng/mL). Nestes casos foi solicitada uma 22 amostra para
confirmacao do valor de IRT. De uma forma geral, as 12 colheitas foram efetuadas até ao 6° dia e
as 22 até 1 meés de idade (Grafico 1). Como seria de esperar os valores de IRT diminuem com a
iIdade (Gréfico 2). Todas as 2as amostras solicitadas foram recebidas, tendo 48 apresentado um
valor de IRT< 50ng/mL e consideradas normais (Grafico 2).
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Grafico 1 — Idade a colheita (12 e 22 amostra) dos recém-nascidos com valor aumentado de IRT e PAP ao rastreio
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Grafico 2 — Concentracao de IRT (ng/mL) ao rastreio (1° IRT) e na 22 amostra (2° IRT), nos RN com valor
aumentado de IRT e PAP ao rastreio

Os 3 RN que mantiveram o IRT aumentado na 22 amostra (IRT>50ng/mL) foram referenciados
para o centro de tratamento especializado em FQ mais proximo da respetiva area de residéncia.
Em dois destes casos foi confirmado o diagnostico de FQ atraves do “teste do suor” e do estudo
molecular (Tabela 1) .

Tabela 1- RN com FQ diagnosticados no rastreio

158 AF508/AF508

AF508/AF508

CONCLUSAO

O rastreio neonatal da FQ foi efetuado em 15000 RN e foram confirmados 2 casos positivos.
Foram efetuados 51 pedidos de repeticao (0,3%), dos quais 48 normalizaram.

Os niveis de IRT decrescem com a idade, tornando o seu doseamento pouco fiavel apoés 1 més
de vida. Na maioria dos casos (92%) foi possivel determinar o 2° IRT antes de 1 més de idade.
Todas as 225 amostras solicitadas foram recebidas.

Dos casos enviados para centro de tratamento especializado apenas num caso nao foi
confirmado o diagndstico.

De acordo com estes resultados, ainda muito preliminares, a FQ teria em Portugal uma
frequéncia aproximada de 1:7500 RN, o gue esta abaixo do esperado.



