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INTRODUGAO

Os programas de rastreio do Hipotiroidismo Congénito e da Fenilcetoniiria
tém sido um &xito, nao so em Portugal como em todos os paises qﬁe o
praticam sistematicamente, nomeadamente na Europa Comunitaria.

Milhares de criangas europeias beneficiaram ja deste rastreio, e alguns
milhares lhe devem o seu normal desenvolvimento quer fisico quer intelec

tual.

Nem tudo porém & um mar de rosas e os problemas a resolver sac tantos,
que penso ser oportuno citar aqui algumas palavras do Prof. Farriaux,

publicadas no tltimo numero da revista "La Dépéche".
" - .
Depisteurs ... reveillez-vous !

L'action de depistage neonatal fonctionne bien: prés de 100% des nouveau
-nes y sont soumis, les resultats sont fiables et 1'évolution des mala—
des est satisfaisante ..., et du méme coup elle s'endort ... dans le

confort et la satisfaction !
Et pourtant tout n'est pas toujours parfait."

Se isto e verdade para a Franga muito mais o & para Portugal, onde
um grande numero de problemas basicos esta ainda por resolver, consti-

tuindo a nossa meta para os proximos anos.

0 primeiro grande problema & o da actualizagao dos precos do rastreio
que devem a nosso ver deixar de estar dependentes de subsidios do Minis-
tério da Saude e passarem a representar 0s custos reais que o rastreio

envolve.

Se dissermos na Buropa que as ARS pagam pelas analises feitas a cada

recem-nascido 120 escudos, ... ninguem concerteza acreditara !



Outro grande problema € o dos alimentos diversificados para as criancas

fenilcetonuricas.

'Resolvido ja o problema da sua introdugaoc em Portugal, temos em 1990
de conseguir baixar o prego de venda aos pais, que duma forma geral,
nao tém capacidade econdomica para pagar farinhas, massas ou biscoitos,

essenciais para a alimentagao do seu filho fenilcetonurico.

Temos ja prometido um subsidio do Secretariado Nacional de Reabilitacao,

e estamos convictos que este problema se vai resolver muito em breve,

A criagao duma 'Associagao de Pais de Criangas Fenilcetonuricas" é

outra aspiragao da Comissao Nacional para o Diagndstico Precoce.

A dispersao destas familias por todo o Pais e o baixo nivel sdcio-cultu-

ral da maioria tém sido os mais dificeis obstaculos a vencer.

Pensamos porém que o interesse comum pelos grandes problemas que ha
para resolver conseguira ter mais forga e permitir que esta Associagao

se concretize.

No campo técnico, a nossa maior preocupagac para 1990 vai ser ¢ encurta-
mento do tempo de resposta, procurando iniciar o tratamento 2 ou 3
dias mais cedo do que actualmente.

Os mais beneficiados serao os recém-nascidos portadores de hipotirocidis-

mo congenito.
A simples enunciagac de alguns dos problemas que nos afligem, constitui

a clara demonstragao de que os "rastreadores” em Portugal, nao se podem

dar ao luxo de adormecer sob os louros dos &xitos conseguidos.

R. Vaz Osorio
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1 ~ DESENVOLVIMENTO DO PROGRAMA

Se os primeiros anos do rastreio foram de intensa divulgagao, nomeadamen—
te ao nivel das ARS, Hospitais e Maternidades, o ano de 1989 foi mais
de consolidagao e melhoria das estruturas, como alias ja aconteceu o

ano passado.

Prevé-se contudo para 1990 um novo esforgo de divulgagao a nivel distri-
tal, aproveitando-se a oportunidade para proceder a um balanco das nossas
actividades durante os 10 anos ja passados, bem como para discutir quais—

quer medidas que possam vir a melhorar a Organizagao do rastreio.
Foram efectuadas durante o ano as seguintes palestras:
Integradas nas Reunioes Cientificas do IGM:

18 de Janeiro. - Hipotiroidismo congénito - estudo do desenvolvimento
mental.

Dr2 Carla Carmona

8 de Marco - Fibrose cistica - diagnostico precoce (rastreio) e pré-
—-natal.

Dr. Vaz Osorio e Dr2 Maximina Pinto

19 de Abril - Rastreio da deficiéncia auditiva na crianca.

Dr. Gameiro dos Santos

3 de Maio - Estudo do desenvolvimento psico-motor e cognitivo das crian-
cas fenilcetonuricas.

Dr2 Carla Carmona

Em 30 de Janeiro, nas XXV Conferéncias de Genetica, no Porto, subordina-
das ao tema ''Novos Rastreios'.

- Le dépistage neo-natal de la mucoviscidose: Comment et pourquoi ?
Sa place dans une stratégie de prevention.

Prof. J. Farriaux



- Rastreio experimental da Hiperplasia Congénita das supra-renais.

Dr. Vaz Osorio

- Caracterizagao bioquimica das hiperfenilalaninemias.

Dr? Laura Vilarinho

Em 18 de Abril, no Congresso Nacional de Pediatria
- Rastreio da fenilcetonlria em Portugal.

Dr. Vaz Osorio

Em 19 e 30 de Abril no "Encontro Ibérico de Endocrinologia Pediatrica".
- Hipotiroidismo Congénito em Portugal.

Dr. Vaz Osorio

- Desenvolvimento de criangas com hipotiroidismo congénito diagnosticado
por rastreio.

Dr2 Rosa Gouveia

Em 19 e 20 de Maio, no "II Encontro - Diagnostico, Prevengao e Interven-

cao Precoce", no Porto.

A descoberta da deficiéncia numa consulta de desenvolvimento.

Dr2 Margarida Reis Lima

- O diagnostico da defici&ncia numa consulta de neuropediatria.

Dr2 Celia Barbosa

— A descoberta da deficiéncia auditiva.

Dr. Gameiro dos Santos

Diagnostico e intervengao precoce - dois momentos importantes na
prevengao da deficiéncia.

Dr2 Carla Carmecna

Nas 32s Jornadas de Endocrinologia Pediatrica, em Coimbra.
"Avaliagao psicométrica em 50 criangas com hipotiroidismo congenito
tratado precocemente".

Dr2 Carla Carmcna e Dr. Pires Soares.



24 de Junho, nas "IV Jornadas Pediatricas do Servig¢o de Pediatria do
Hospital Distrital de Viseu" - Viseu.
- Diagnostico Precoce das doengas genéticas. Nogoes gerais e estatistica.

Dr. Vaz Osorio

26 de Outubro no "Congresso Nacional de Reabilitagao 89" - Lisboa

Mesa redonda sobre o tema - Prevengao da defici&ncia nos aspectos organo-
-geneticos.

Presidente da mesa - Dr. Otto Geiecher

Conferencistas - Dr. J. Ribeiro da Silva, Dr. Luis Borges e Dr. Vaz Osorio

- Nos Centros de Saude do Distrito de Beja foram efectuadas sessoes de
esclarecimento - e divulgagac sobre o diagnodstico precoce pela Dr2 M2

de Jesus Fei joo.

- Na Escola Secundaria de Enfermagem Pos-Basica de Lisboa, e integradas

no Curso de Especializacao de Enfermagem Obstétrica e Pediatrica, foram
feitas palestras sobre o mesmo tema, também pela Dr2 M2 de Jesus Fei joo.

- 0 IGM colaborou numa sessao de Conferdncias sobre o tema "A Mucoviscido-—
se em 1989" organizada em 17 de Maio em Lisboa pelo Instituto Nacional

de Saude Dr. Ricardo Jorge.

- Foram ainda concedidas entrevistas a Antena 1 e RDP pelo Dr. Vaz Osdrio

sobre a actividade dos rastreios a nivel nacional.

- De 13 a 15 de Abril integrado no "stand" do IGM, procedeu-se a apresen-
tacao dum poster sobre "Diagnostico Precoce em Portugal”, no certame

"Expociéncia, realizado no Porto, no mercado Ferreira Borges.

Sendo uma exposigao essencialmente voltada para a juventude, teve a
virtude de levar alguns milhares de jovens a interessarem-se por estes

problemas.

- Durante o Congresso Nacional de Pediatria (19 de Abril) um poster sobre

o mesmo tema foi também apresentado e discutido.



—~ De 18 a 20 de Junho a Dr2 Laura Vilarinho participou em Turku (Finlan-
dia) no "Research Symposium on Neonatal Screening” onde foi debatido
entre outros temas a problematica RIA/DELFIA como metodologia a seguir

para o rastreio do hipotiroidismo congenito.

Trabalhos publicados ou em preparacao

— Trabalhos publicados

- "Fenilcetonuria — Desenvolvimento fisico e mental de criancas fenilce-
tonuricas tratadas precocemente'.
Aquinaldo Cabral, Regina Portela, Teresa Tasso, Filomena Euseébio,
Aidil Guilherme, Lurdes Laga, Isabel Tavares de Almeida, Carlos
Silveira, Maria de Lurdes Levy.

Acta Médica Portuguesa, 1, 1-5, 1989

- "Depistage Experimentale de 1'Hyperplasie Congenitale des Surrenales".
R. Vaz Osorio e Laura Vilarinho
La Depéche, 14, 15-20, 1989

- "Assessment of a Trial Screening Program for Congenital Adrenal Hyper-—
plasia in Portugal Based on a Antibody coated tube RIA for 17-o-
~QH-progesterone'.

R. Vaz Osorio and Laura Vilarinho

Clinical Chemistry — Annual Index 35(12), 2338-39, 1989

— Trabalhos aceites para publicagao

- "Estudo psicomotor e cognitivo das criangas com Hipotiroidismo Congée-
nito tratadas precocemente'.
Carla Carmona, Pires Soares e Vaz Osorio

Arquivos de Medicina

~ Trabalhos em preparacao

"Estudo sobre o desempenho escolar das criangas com hipotiroidismo

congenito e fenilcetonuria tratadas precocemente",



- 0 Programa Nacional de Diagnostico Precoce. 10 anos de actividade".

Novas metodologias ensajadas

- No Laboratorio de Rastreios iniciou-se a montagem da técnica colorime-
trica para rastreio do défice da biotinidase na perspectiva de se

proceder ainda este ano ao estudo experimental desta doenga.

- Em colaboracao com o H. Necker - Clinique de Genetique Medicale -
M"® Briard e M. A. Munich, prosseguiu o estudo do ADN das criancas
com fenilcetonuria.

A extracgao do ADN foi feita pela Dr2 Rosario Santos no Laboratdrio

de Genetica Molecular e o estudo da mutacao no H. Necker, em Paris.

- Em colaboragao com o Prof. Dhondt, de Lille, continuou o estudo da
DHPR e das pteridinas urinarias em todas as criancas com valores
de fenilalanina 10 pmg/dl.

- Completou-se o estudo do método Delfia (Dissociation enhanced lantha—
nide fluoro imuno assay), para doseamento da TSH neonatal.
Em 50.000 doseamentos obtivemos Optimos resultados, tanto na reprodu-
tibilidade dos valores obtidos como na facilidade de manipulacao
e automatizagao.
Os valores obtidos nos controles de qualidade foram bons, e duma maneira
geral melhores do que os do método classico por radio imuno ensaio.
Estes resultados levaram-nos a optar pelo méetodo Delfia como método a

utilizar daqui para o futuro no rastreio do hipotiroidismo congenito.

- Em Lisboa, no Laboratorio da Faculdade de Farmacia, que presta habi-
tualmente o apoio a Unidade de Genética e Metabolismo, procedeu-se
a montagem das técnicas de doseamento da DHPR sanguinea e das pteridi-
nas urinarias.
Com a colaboragao do Prof. Carlos Silveira e da Dr2 Isabel Almeida,
podemos portanto e a partir de agora, estudar em Portugal todos os

casos de hiperfenilalaninemia-.



- No Secretariado do Rastreio (IGM) foi instalado um terminal do computa-
dor central, e procedeu-se a informatizagao total do ficheiro do Diagnos
tico Precoce.

Assim e a qualquer momento, podemos agora ter informagoes sobre: identi-
ficagcao das fichas, numero de fichas recebidas, repeticoes e respectivos

motivos, casos detectados, formas transitorias. etc.

Novos Rastreios

- Hiperplasia congénita das supra-renais

Conforme atras ja referimos, foi publicado o trabalho referente a este
estudo, tendo nos concluido que, visto o diagndstico provavel na grande
maioria dos casos nao se poder estabelecer em tempo util, entendemos
nao ser de integrar neste momento no Programa Nacional de Diagnostico
Precoce o rastreio sistematico desta afeccao.

Esta conclusao foi posta em causa, por alguns investigadores quer em
Franga (Prof. Farriaux) quer nos Estados Unidos (Prof. Sanya Pang), que

entendem que a conclusao deveria ser outra:

Se as condigoes actuais nao permitem uma resposta em tempo util, ha que

modifica-las de forma a tornar essa resposta mais precoce.

f para nos evidente que so desconhecendo as condigoes sanitarias existen—
tes em Portugal, o tempo de internamento das nossas gravidas nas materni-
dades e as dificuldades de comunicagao ainda existentes se pode pensar
que € possivel entre nos a um programa de rastreio dar resposta aos
10/12 dias de vida.

Assim, mantemos a posigao que defendemos nesse trabalho.

Fibrose guistica do pAncreas

No dia 1 de Junho, em audiéncia concedida pelo entao Secretario de Estado
Dr. Faria de Almeida, foi apresentado ao Ministério da Salde um projecto

para o rastreio desta afecgao em Portugal (anexo 1).



As sucessivas alteracoes porque passou desde entao o Ministério atrasa-
ram de alguns meses a resposta a este proecto, mas estamos confiantes
em que a nova equipa Ministerial, a quem ja foi também apresentado

o problema, lhe venha a dar brevemente um despacho favoravel.

- Déficite da Biotinidase

A deficiéncia em Biotinidase € uma doenga autossomica recessiva caracte-
rizada por erupgao cutdnea, conjuntivite, alopecia, ataxia, e atraso
de desenvolvimento.

Estes doentes podem ainda apresentar uma cetoacidose lactica e aciduria
orginica provocada pela deficiente actividade das enzimas dependentes
da biotina (propionil CoA carboxilase,; piruvato carboxilase e B-metil-
crotonil CoA carboxilase).

Estas alteragoes bioquimicas podem resultar em lesoes neurologicas
irreversiveis ou morte.

0 déficite multiplo das carboxilases (DMC) por deficiéncia da biotinida-
se, satisfaz os varios criterios de inclusao nas doencas rastreaveis

no periodo neo-natal.
a) - Trata—se duma doenca nao diagnosticével clinicamente ao nascimento.

b) - Os doentes nao tratados acabam por apresentar lesoes neurologicas

que provoCam um atraso mental grave e eventualmente a morte.

c) —A administragao de doses farmacologicas de biotina previne de uma

forma simples, econcmica e eficaz esta patologia,

d) - Pode-se utilizar todo o esquema ja montado para o rastreio da
Fenilcetonuria e do Hipotiroidismo congénito, uma vez que a tecno-

logia ensaiada s utiliza uma pastilha de 3 mm de di&metro.

e) - Embora a incidéncia nao seja muito alta, (1/40.000 7) o baixo custo

das analises aponta, em principio, para uma relagao custos/benefi-

cios aceitavel.

Pensamos este ano iniciar este trabalho, para o que necessitamos unica-

mente de cobertura financeira.
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2 - COMISSAQ NACIONAL

A reuniao anual dos grupos de trabalho que integram os centros de trata-
mento de Lisboa, Porto e Coimbra, efectuada sob a égide da Comissao
Nacional para o Diagnostico Precoce, realizou-se este ano no Hospital

Pediatrico de Coimbra, no dia 12 de Janeiro de 1990.

Comegou por fazer o ponto da situagao em relagao as propostas aprovadas
na reuniao anterior, verificando-se com agrado que quasi tudo o que

se tinha proposto tinha sido realizade,

Ficou por concretizar o projecto de elaboragao dum inquérito objectivo,
dirigido aos professores dos nossos doentes para recolha de dados sobre

0 seu comportamento na escola.

Atendendo ao pequeno numero de criancas que ate a data frequentavam

a escola, achou-se por bem adiar este projecto por mais um ano.

A Dr2 Regina Portela propds que, uma vez que o diagnostico das hiperfenil
alaninemias malignas ja se pode fazer em Lisboa se altere o esquema

actualmente em curso.

Assim, sempre que surja um caso com fenilalanina 2 4 mg/dl que se man-
tenha numa segunda colheita, sera enviada aos pais ou ao Centro de Saude
uma carta alertando para o facto e convocando a crianga para comparecer
na consulta, em Lisboa ou no Porto onde seriam feitas as colheitas para

estudo da DHPR sanguinea e pteridinas urinarias.

Levantou-se o problema do alarme, injustificado na quasi totalidade
dos casos, que essa carta iria provocar na familia, chegando-se porem

a consenso numa redacgao 'nao alarmista". (Anexo 2)

— A Dr2 Isaura Santos referiu a falta de concordincia entre a cintigrafia

pelo Tecnesium e a Ecografia, no estudo etiologico do hipotiroidismo

congenito, atribuindo essa falta a deficiéncias na tecnica ecografica.



Mais uma vez se afirmou que a Ecografia devera ser sempre executada
pelo mesmo medico, ja com experiéncia adquirida e com uma sonda apropria-

da para o efeito.

- 0 Dr. Pires Soares propds que nos casos de hipotiroidismo transitorio
fosse enviado aos pais um questionario no sentido de determinar as

possiveis causas da alteragao glandular. (Anexo 3)

- 0 Dr. Vaz Qsorio referiu os esforgos que vao ser feitos para antecipar
a data de intervencao terapéutica, tendo todos concordado que antecipar
a colheita para qualquer data anterior ao 42 dia além de ser irrealista
podia acarretar perigos para o rastreio, quer na taxa de cobertura

quer no aparecimento de resultados menos verdadeiros.

- O Dr. Aguinaldo Cabral a proposito dos miltiplos problemas postos
pelas criangas fenilcetonuricas, realcou o interesse que teria a cria-

¢ao duma Associagao de Pais.
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3 - ASSISTENCIA AOS DOENTES

0 sistema de apoio montado para os doentes detectados no rastreio,
tem-se vindo a modificar nos ultimos anos, no sentido de melhorar tanto

quanto possivel a assisténcia prestada.

Existem actualmente dois Centros de tratamento para a Fenilcetonuria
e Hipotiroidismo, em Lisboa no Hospital St2? Maria e no Porto no IGM,
bem como um terceiro centro, por enquanto S0 para doentes com Hipotiroi-

dismo congénito no Hospital Pediatrico de Coimbra.

Os casos detectados na Madeira e nos Agores sao seguidos nos Hospitais

locais, prestando os outros Centros todo o apoio que lhes seja solicita-
do.

Estes Centros sao multidisciplinares, envolvendo médicos, psicologos,

nutricionistas, técnicos de laboratorio e informatica, etc...

As reunioes anuais de todos estes grupos de trabalho tém-se revelado
de grande utilidade, nao so pela uniformizacao dos protocolos de trata-
mento como, e muito especialmente, pela troca de experiéncias profis-

sionais de que todos beneficiam.

Por nao ‘ser muito frequente entre nos wma colaborageo. tao €streita envolven—
do tantas pessoas com formagoes profissionais tao diferentes, aqui
deixamos registado o nosso aprego pelo trabalho desenvolvido por este

grupo ao longo de todos estes anos.

0 grande progresso feito durante o ano de 1989 na assisténcia aos doen-
tes fenilcetoniiricos foi sem divida a introdugao em Portugal de alimen-
tos diversificados, pobres em fenilalanina, por iniciativa do Instituto

de Genética e da Comissao Nacional para o Diagnostico Precoce.
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Neste momento temos a disposigao destas criangas os seguintes produtos:

Farinha para fazer pao, doces, massa para pizza, etc.

1

Macarrao em cotovelos

Esparguete curto ou em aneis.

]

Bolachas tipo "cream wafers'" com sabor a baunilha ou chocolate.

Bolachas recheadas com sabor a chocolate,

Bolachas de agua e sal tipo "crackers'".

Todas as familias portuguesas com criangas fenilcetonuricas estao avisa-
das de que estes produtos estao a sua disposigao, encarregando-se a
Comissao Nacional de os enviar a cobranga para qualquer ponto do pais,
pelo preco do custo e acompanhados de receitas culinarias que permitam

as maes tirar o maior partido possivel destes alimentos.

0 proximo passo sera o de conseguir subsidiar os precos destes produtos,
que sao realmente bastante elevados para a capacidade economica da grande

maioria destas familias.

Foi ja apresentado ao Secretario Nacional de Reabilitagao um projecto
neste sentido (anexo 4), e aquando da realizagao em Lisboa do Congresso
Nacional de Reabilitacao foi-nos prometida a concessao do referido subsi-

dio.

Esperamos portanto ainda durante ¢ ano em curso, que nos seja possi-
vel baixar substancialmente o preco destes produtos, e afixar nas embala-
gens um autocolante dizendo - "Produto subsidiado pelo Secretariado

Nacional de Reabilitacao".

Outro ponto fundamental a considerar na assisténcia aos nossos doentes,

e o tempo util em que essa assisté@ncia se inicia.

Quando comeg¢amos o rastreio a nossa meta a partida era a de iniciar

0 tratamento nas primeiras 4 semanas de vida.



A melhoria da organizagao que progressivamente se vem verificando permi-—
tiu-nos ja baixar substancialmente esse tempo para valores que actual-

mente se situam a volta dos 20/21 dias (Fig.l).

DIAS
30 ]

*
\\

S ek

20 ]

SN

10

81 82 83 84 85 86 87 88 89

ANOS

Fig. 1

Em 1990, e com o objectivo de reduzir o tempo de intervencao para 17/18

v

dias, vamos propor e incentivar as seguintes medidas:

- Antecipagao do inicio da colheita do 52 para o 42 dia.

- Maior rapidez no envio das fichas pelo correio, enviando-as sempre
no dia da colheita e nac uma ou duas vezes por semana como actualmen-—
te.

- Mais rapidez na resposta do laboratorio, através da informatizacao
do sistema e do processamento das analises no proprio dia da chegada

das fichas.

Este ultimo ponto depende exclusivamente de nos, e tudo faremos para

a sua concretizagao.



As primeiras medidas dependem fundamentalmente dos Hospitais, Maternida-
des e Centros de Saude, a quem aqui pedimos a melhor colaboragao para,

em conjunto, conseguirmos os nossos objectivos.
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4 — RESULTADOS
Foram estudados 109.120 recem-nascidos, tendo sido detectados 34 casos
de hipotiroidismo congenito e 3 casos de fenilcetonuria assim distribui-

dos:

Hipotiroidismo Congenito

DiStrito G0 POTEO v esvenenososcscncssssssantssassnsscnsatssaarans 5
GrijO e-esecesvorencsansscaonnsnssssassrnavenses 1
PAredesS v veveecrssenossssnatsosstasssnasnensnasan
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N =

Povoa de VAIZiM scveceessvascasovsescsassonsansanss
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DiStrito de SEtlbal «ueeeueeressressseasssensasasnncsonaseroseans 5
BArTEITO cecneasossneanarsassssasnnsasanassosstvns 1
Brejos de AZeifA0 .eseseeeserevnscsccsossascnanes 1
Cova da Piedade .e.vesesecsesstasssscsrsorsonnsnne 1
Santiago do CACEM ..evsensnesecnsesocscnsonsonnes 1
1
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AVEITO vevessvsssssssonsncssansassnnssssssansnssanns 1
DVAT oo vevesenassnnosasencsssssasnsasasasssnsnensss 1

DiStrito d€ BVOTA wvvveveeenesoncasosanesosassorseassnonsensssesonss 2

Vendas NOVAS +.veeresosssssessssessassnasssasanns 1

BVOTa v reeesosvanesassansensasanasnassasancnasns 1

Distrito de Braganga ..eeseseeeseersasssossansscssansocnsnsansssan 1

Carrazeda de ANCIAES +eeeevesoessssessennsasaaann 1
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Fenilcetonuria
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Cova da Piedade .i.civvnrrinccnienoncnnannanas 1
A indicacao dos locais de tratamento de todos estes casos, bem como a

descrigao das hiperfenilalaninemias moderadas encontradas estao sumariza-
das na Fig. 2.

DISCRIHINAcﬂh DDS CASOS DETECTADOS

AND : 1989
EERERARR RN R RE AR R RS R SRS RRR RN IRRLXEXRRABIERLLLARRATINRSS
* s s LOCAL DE TRATAMENTD :
* DOENGA *N.CASOSE 3
x % % PORTD % LISBOA % COIMBRAf MADEIRAX ACDRES #
s x ' * % z ] %
FRRRESRERRRRRRRRRRNSRRERRERARERRRRARRTREERRERRIRAIRETRRERARASRRRLRERRS
*+ HIFOTIROIDISMO % 33 ¢ * L % % x
*  CONGENITO * % * s X * %
£ 3 ¥ L ¥ x L
% FENILCETONURIA & 3 ¢ s 1 * * ]
%+  CLASSICA % * 3 * * s s
' % ] x * * % *
% FENILCETONURIA * O % * * ] ] ]
*  ATIPICA s * % s 3 * '
’ 3 % s x % * ]
% HIPERFENILALANI-% 1 % % * * * *
*  NEMIA MALIGNA % * * ] * * s
% % * % 3 * 3 *
PR NRRRRARR SRR AR RN RERRE RN R RE R RRRTRRREKERRIRATRTIRRLELLRARS
* % % % * % % *
* TOTAL * 37 * 13 z 15 % 4 = I 2 %
* % % % L * *

]
LRI RRER R AR R AKRRESSRREEERSRERRRRARRR AR RRRRRARAREREEITARRRINRRLTREE

t HIPERFENILALANI-% 4 L . ] z x T ¥
* NEMIA MODERADA % ¥ ] ¥ 2 L *
* X ¥ t ] x X ]
t HIPERFEMILALANI-% 1 ¥ ] } % %
% NEMIA 4 X b b ] % ]
% GALACTOSEMIA % X ] ¥ X x ¥
L x x ¥ ¥ % ¥ X
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Fig. 2.

O primeiro caso de hiperfenilalaninemia maligna, pela sua raridade

merece uma referéncia especial.



Trata-se duma crianga de Setubal, que ao rastreio (12/1/89) tinha um
valor de fenilalanina de 8,4 mg/dl.

Em 23/1/89 foi pedida por escrito nova colheita para confirmagao. Como
nao houve resposta, em 3/3 o pai foi contactado telefonicamente, tendo
entao procedido a nova colheita que chegou ao laboratorio a 29/3,

Como o valor moderadamente aumentado se mantivesse (9,0 mg/d1l), enviamos
uma carta referindo que havia necessidade dum estudo mais aprofundado.

Nao foi contudo enviada mais nenhuma colheita, e so em Dezembro a fami-~
lia foi ao H. St? Maria a consulta da Unidade de Metabolismo e Generica.

Como as tecnicas para estudo das biopteridinas estivessem ja a funcionar
nesse Cencro. foi feito o estudo nesse sentido. com os sequintes resul-

tados:

V. de Referéncia

Neopteridina (U) - 3.74 mmol/mol de creatinina [1.1 - 4.6]

Biopteridina (U) - 15,34 " " " . E).43 - 3.0

DHPR (S) - 1.03 mU/mg hemoglobina [3.75]
(Anexo 5)

Foram ainda encontrados os seguintes casos transitorios (Fig. 3).

CAS0S TRANSITORIOS

i‘l#ttitl!lt*itltlllllttll!ltt!

2 ¥ 3
% DOENCA N, CASOSX
L] x x

SEERREXRARBRAREAETRRRXATITXRNEAS
HIPDTIRDIDISHO ¥ 32

x

x
HIPERFENILALANINEMIAX 18

%

I E X N N B _J
o e

t
EERRERRARRRRERARARERERRAENRNREX
t TOTAL : ] S0 =
TRt 23T 3338338332238 2 222

Fig. 3

Além dos testes efectuados -estritamente para o rastreio, ha ainda
a considerar as repetigaes, controle dos doentes, diagnosticos tardios,

etc., encontrando-se todos estes numeros discriminados na Fig. 4.



TESTES DE RASTREID EFECTUADDS DURANTE QO AND DE 1989
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R/N CONTROLE DE DOENTES REPETICOES POR
sarsscsseszszsas sisumrmasxsssaasrne x=esszesczsssisassssezssesmmcz=cca
ATE  MAIS DE . PKY HE NAD _ VALOR ALTO SANGUE
3 MESES 3 MESES ELUIGAD PKU HC  INSUF.
JANEIRO 8959 1 82 ® ) s 5
FEVEREIRD 78658 69 11 8 1 3 14
HARGD 9590 76 17 30 1 5 16
ABRIL 8120 68 8 ] s 17
MAIO 10324 71 22 9 2 8 16
JUNHO 9633 2 79 15 55 1 10 15
JULHO 8699 3 72 18 126 5 7 11
AGDSTO 9813 8 86 2 170 5 3 28
SETEMBRO 8812 7 71 17 64 3 4 18
OUTUBRO 10110 2 71 14 28 1 4 12
NOVEMBRO 9321 1 77 14 15 1 8 7
DEZEMBRO 7671 1 a7 11 4 2 1 7
TOTALS 109120 25 ga7 154 527 22 81 164
Fig. 4

Da analise destes numeros, ressalta que & nos meses mais quentes que
as mas eluicoes ocorrem com mais frequéncia, o que se explica por seca-

pem excessiva das manchas de sangue no papel de filtro.

Verifica-se ainda que & no més de Agosto que as colheitas apresentam
mais problemas possivelmente por substituicoes de férias, com pessoal

menos treinado.



REPETICOES POR

CEESFECTESS S SOdTCEIEESImTCEETSSSESSE=s=Sso

R/N NAD _ VALGR ALTO SANGUE
RASTREADOS ELUICAD PKU HE INSUF .

' 109120 527 22 61 154
0. 48% 0.02%  ©0.06% 0.15%

Fig. 5

Se analisarmos as repetigoes em termos percentuais (Fig. 5) verificamos
que a maior incidéncia vai para a repeticao por falta de eluicao (0,48%).

Se conseguirmos que os Centros de Saude passem a enviar as fichas 24/48
horas apos a colheita, estamos certos de obter uma baixa significativa

nestes nimeros, com especial incidéncia nos meses de Julho e Agosto.

Verificamos também que as repetigoes por sangue insuficiente sao actual-
mente muito raras (0,15%), por um lado, porque a experiéncia & maior do
que nos primeiros anos do rastreio, e por outro porque com a introducao

do método Delfia diminuiu o didmetro da pastilha de sangue utilizada.

As repetigoes por valor alto estao praticamente estabilizadas, embora
se admita que no caso da fenilcetonuria possam aumentar em 1990 pelo

novo sistema que se pretende instituir.

Considerande as repetigoes em conjunto, verificamos que no total apenas
representam 0,717 das colheitas efectuadas, o que consideramos francamente
positivo e reflecte bem a experiéncia acumulada ao longo de todos estes

anos.
0

- Como habitualmente, so em Abril/Maio o Instituto Nacional de Estatistica
nos pode fornecer o numero oficial de nados vivos em Portugal durante
o ano de 1989.

Porém, e segundo os ultimos "Elementos Estatisticos do Ministério da
Saude" sabemos que o decréscimo de natalidade tem sido de aproximadamen-
te 1,22 ao ano, e que os partos sem assisténcia medica representam
ainda 2,97 do total.
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A taxa de cobertura por distrito, calculada com base nos primeiros numeros

referidos encontra-se representada no anexo 6.

A frequéncia encontrada para a fenilcetonuria foi de 1/36.400 e para

o hipotiroidismo congénito de 1/3.200.

Os numeros definitivos (de 1980 a 1988) estao expressos no quadro anexo

(anexo 7).
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5 — CONCLUSOES

0 ano passado, e neste mesmo relatorio, estranhamos o elevado numero

de casos detectados, com especial incidéncia na fenilcetonuria.

Admitimos entao que a lei dos grandes numeros seria a explicagao mais
légica para esta ocorréncia, e os unicos 3 fenilcetonuricos detectados

em 1989 parecem justificar esta posigao.
Estas grandes variagoes anuais, contudo ja nao alteram significativamente

as incidéncias globais, cujos valores desde o inicio do programa ate

ao fim de 1989 se encontram representadas na Fig. 6.

R.N.estudados Casos Frequéncia

HC 782.114 187 1/&200

PKU 814.359 52 1/15.700

Fig. 6

A distribuigao geografica dos casos detectados esta representada nos

anexos 8 e 9.



FEm relacao a taxa de cobertura,

de estabilizacao (Fig. 7).

COBERTURA GERAL DO PAIS

1980 6,4°%
1981 19,1 %
1982 379%
1983 48,6 %
1984 734 %
1985 80,4 «
1986 85,0 %
1987 87,5%
1988 91,1+%
1989 192%

Dada a multiplicidade dos locais de colheita - 89 Hospitais, 338 Centros

de Saude e 1900 Extensoes, — nao vai ser muito facil melhorar estes

numeros.

Fig. 7
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verifica-se que depois dos grandes

aumentos dos primeiros anos do rastreio, se atingiu agora uma fase



Durante o ano de 1990 pensamos contudo promover reunioes nas ARS de
todos os Distritos do Pais, para fazer o balango do trabalho desenvolvido
ao longo dos 10 anos de rastreio e discutir localmente todas as hipoteses
de melhorar a actual organizagao, de forma a conseguir aumentar a taxa

de cobertura e diminuir o tempo de intervencao.
Embora os resultados actuais ultrapassem largamente as perspectivas
que nos propunhamos atingir quando em 1980 iniciamos este trabalho,

agora queremos mais, e esperamos que esta permanente insatisfacao nos

leve nos proximos anos a mais uma vez ultrapassar os nossos objectivos.

0 Presidente da Comissao Nacional para o Diagnostico Precoce

R. Vaz Osorio



Anexo 1

Instituto de Genética Médica
Jacinto de Magalhdes

ASSOCIACKO PORTUGUESA DE FIBROSE QUISTICA

A Associac3o Portuguesa de Fibrose Quistica editou em 1888 um folheto
em que, alem de equacionar os problemas actuais desta doenga em Portugal,
enuncia muito sumariamente os principais objectivos que se propoe atingir.
Un desses objectivos e "Obter e tormar efectivos, junto das Entidades
Oficiais, todos os meios de accao, gue visem proporcionar facilidade de
diagndstico, teraputica, reabilitagZo e integragao do doente, bem como
todo o apoio aos seus familiares".

£ dentro dessa linha de acc3o que vem propdr ao Ministério da SaGde um
projecto de rastreio experimental em 100.000 recem-nascidos, integrado

no Programa Naciomal de Diagnostico Precoce.

Proijecto de trabalho e respectiva justificac@o, médica, social e economica

A fibrose quistica e uma doenga hereditaria cronica, caracte-
rizada fundamentalmente por problemas respiratorios e digestives, graves
e frequentes, que habitualmente levam a morte da crianga antes da adoles-
céncia.

NZo ha ainda tratamento especifico para esta doenga embora no esquema
terapéutico das graves complicagoes pulmonares e digestivas se tenham
verificado ultimamente grandes progressos.

Estima-se que a sua frequdncia em Portugal seja de aproximadamente 1/3.000
o que significa que, em cada ano, nascem cerca de 50 criangas com esta
afeccao.

0 Diagnostico Precoce em sangue colhido sobre papel de filtro, e pessivel
nas 12s semanas de vida, e tem ja sido ensaiado em numerosos Paises, numa
tentativa de diminuir a taxa de hospitalizacao destas criangas, bem como
de aumentar a sua esperanga e qualidade de vida.

Ha actualmente todas as condigoes para que um estudo semelhante se efectue

em Portugal.
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Instituto de Genética Médica
Jacinto de Magalhges

As estruturas necessarias encontram-se ja montadas para o rastreio do
hipotiroidismo congénito e da fenilcetoniria. £ so aproveita-las.

Segundo estudos recentes (Wileken B. e Chalmus G., The Lancet, 1985),
o diagnéstico precoce efectuado a partir do rastreio, poupa cerca de 20
dias de hospitalizagao a cada doente nos primeiros 2 anos de vida.

Segundo estudo feito no Servigo de Pediatria do Hospital Sta. Maria, o
internamentoc duma crianga custa ao Hospital cerca de 18.000 escudos por
dia.

Estimando-se gque nascem anualmente 50 criangas com esta doenga, a institu-
cionalizagao do rastreio durante um ano, iria permitir poupar s0 em inter-
mamentos cerca de 18.000 contos (18.000 esc. x 20 x 50).

- O rastreio & feito pelo doseamento da tripsina-imuno reactiva por radio
imuno ensaio.
0 método, ja ensaiado no laboratorio de rastreios (IGM) e perfeitamente
compativel com o equipamento e automatizagao ja existente,
D preco dos reagentes por analise & de 150 escudos.

Um estudo feito durante um ano (cerca de 100.000 casos) custara portanto

Reagentes 15.000 contos

1 Preparadora 700 "

1 Operador de computador oo "
TOTAL 16.300 contos

Fstes numeros tao favoraveis, S0 sao possiveis pelo total aproveitamento
das estruturas ja montadas para o Programa Nacional de Diagnostico Preco-
CE.

H& ainda a acrescentar que a qualidade de vida destas criangas melhorara
consideravelmente, tudo levando a crer, que o estabelecimentc precoce
duma teraputica adequada aumente tambem significativamente a sua esperan-
ga de vida,
.Resta acrescentar que as familias atingidas poderao ser informadas, antes
do nascimento dum segundo filho das vantagens em recorrer a uma consulta

de aconselhamento genético e eventualmente de diagndstico pre-natal.



Insfituto de Genética Médica
Jacinto de Magalhges

Se o Ministerio decidir aspoiar este projecto, guer por subvengao directa,
quer através das A.R.S., poderemos iniciar o trabalho dentro de 2/3 meses.
Os resultados obtidos serao oportunamente publicados, @ semelhanga do que

aconteceu com o rastreioc experimental da Hiperplasia Congénita das Suprar-

renais.

Porto, 1/6/89°
D Presidente da D Presidente da
Associagao Portuguesa de Comissa&o Nacional para o
Fibrose Quistica Diagnostico Precoce

Dr. Marques Pinto Dr. Vaz Osorio



Anexo 2
Instituto de Genética Médica
Jacinto de MagalhGes
Exma Senhora
O seu bebé fez diagndstico precoce. Nao foi
diagnosticada fenileetondria. Contudo os valores de

fenilalanina sdo ligeiramente superiores ao normal e
¢ necessario fazer outras analises.

E favor dirigir-se & Consulta de Doencas Metabdlicas

------------------------------------------------

ComissdHeo Nacional Para 0 Diagndsitico Precoce

Dr. Rui Vaz Osdrio
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Anexo 3

Instituto de Genético Médica
Jacinto de Magalhdes

Exm2 M3e demm-mmmmmmmm e e e o e e e

Responda, por favor, ac seguinte questionario e envie-o juntamente com a

ficha de colheita:

1) Tomou algum medicamento {(comprimidos ou xaropes) durante a gravidez ?

Se tomou, mencione os nomes e o més da gravidez em que os ingeriu.

2) Qual a data prevista pelo medico para o nascimento da crianca ? ————-

3) Sabe qual foi o desinfectante utilizado durante o trabalho de parto ?

4) Qual foi o liquido que utilizou para limpeza do cordao umbilical ?

5) No dia em que procedeu a primeira colheita a crianca tinha algum problema
de satude ?

Se sim especifique --

6) Sofre de alguma doenga da tircide?=-em-coccccmcccoo—cemean

Se sim especifiQue---cemc o e e e ee e ccmccaa
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Aneio 4

oy
Institulo de Genética Médica
Jacinto de Magathéies

Programa HELIOS

Pedido dn apoio para o projecto de alimentogao diversificoda para as crian-

gas deficientes por Fenilcetonuria.

As criancas fenilcetonUricas s3o actualmente rastreadas em todo o Pals
pelo Programa Nacional de Diagnostico Precoce.

Exislem em Portugal cerca de 60 criangas nestas condigoes, com idades
compreendidas enire poucos meses e us B/9 anos, e para os quais a prevengao
da deficiéncia depende estrictamente da dieta feita a base de produtos
com balxas concentragoes de fenilalanina.

No primeiro sno de vida, a dieta é feila a base de "leites" sem fenilalani-
ma, subsidiados a 100% pelo Estado.

A partir dal e perante a diversificag3o da alimentagao, comegam os proble-
mas dos pais, pois nao existem no nosso Pals, ao contrario do gue se passa
noutros paises das Europa,alimentos dietéticos com baixo teor de fenilalani-
na.

£ inteng3o do I.G.M. proceder a sua importagao, pondo-os a disposigao
dos doenles sem qualquer aumento de custos. _

Esta atitude insere-se num projecto mais ambicioso, que inclui a criagao
duma "Escola de cozinha" para as maes dos fenilcetonuricos.

Dispomos j» de uma nutricionista gque orientara estes cursos,’de uma cozinha
totalmente EQQipada e de alojamento gratuito para 2/3 maes, em cada CUTSO.
0 apoio economico de que necessitamos destina-se apenas ao pagamento dos
alimentos a importar, uma vez que o seu elevado prego vai tormar a aguisi-
¢do regular muito pesada para eslas familias. |

NSo podemos por enquanto proceder a um estudo economico pormenorizado deste
projecto, mas pensamos que, com um milhar de contos/ano podiamos reduzir
a comparticipagao das familias a cerca de 50% do custo total da dieta,

e oferecer a todas estas criangas uma muito melhor qualidade de vida.

0 DIRECTOR

T e

(Dr. Vaz Osorio)

Porto, 10.04.89
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DIAGNOSTICO DE DEFICIENCIA EM Anexo 5
TETRAHIDROBIOPTERINA
Concentragdo urindria Enzima
NOME (mmol/mol creat.) %B BNCR DHPR
N M IX B P [ mU/mg k)
_ —
Alvaro Manuel Cruz Lopes 3.74 _ 0.43 15.3 _ 80 1233 1.03
3B
100
] “.controlo
50
- Defd
- GTP-CH
0 Derd PPHAS
I L L I | LA ] ll[[ﬂiﬁﬂ 1 L
0.1 1 mmol B

thtno

Ao oo itk

mol creat.

VALORES NORMAIS

Concentragdo urindria
(mmol/mol creat.)

IDADE $B BNCR
N M_| IX | B P
2-12 meses 1.i-4.0 {0.05- —  |0.47-3.0]0.19-0.6| 18-63 9-176 -
-0.3

N: Neopterina, M: Monapterina, IX: Isoxantopterina, B: Biopterina, P: Pterima

%B8: (B/B+N)x100, BNCR: %Bx1000x{B/creat.)- "Biopterin,Neopterin,creatinine ratio"

Actividade enzimdtica (DHPR)

controlo diirio

3.75

mU/mg Hb

DHPR: Dihidropteridina redutase
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DIANOSTICO PRECOCE - 1989 Anexo 6

DISTRITOS R/N ESTUDADOS g 7
FVORA - 1 908 111.3
L15B0A 22 059 102.8
FARD 3 638 97.9
BRAGA 11 035 95,4
LEIRIA 4 546 93,8
PORTO 20 908 93.6
VIANA DO CASTELO 2 674 93.1
MADE IRA 3 458 92,1
AGORES 3693 89.6
VISEU 4 483 AR 4
CASTELO BRANGO 1 847 87.3
AVEIRO 7 140 86.3
SANTAREM 3 640 — 86. 1
COIMBRA ‘ 3 854 85,2
BEJA 1 463 83.9
VILA REAL 2 513 83.2
BRAGANGA | 1 533 79.7
GUARDA 1630 78.9
SETOBAL 6 107 78.8
PORTALEGRE 987 1 6.5
TOTAL 109 120 92,1

(*) N2s PROVISORIOS A CONFIRMAR QUANDO O INST. MACIONAL DE ESTATISTICA
FORNECER O N2 EXACTO DE NADOS-VIDOS EMT989.
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1 - INTRODUGAO

O Centro de Diagnostico Pre-natal, que resulta da excelente colaboraggb
existente entre o Instituto de Geneética Médica e o C. H. de Gaia, colabo-
racao essa que ultimamente se estendeu a Unidade de Cardiologia Pediatrica
do H. de S. Joao, tem continuado a desempenhar com toda a eficacia as

funcoes que presidiram a sua criagao:

Cobertura da regiao norte do pais em termos de gestagoes de risco previsi-
vel,

A concentracao de todos os exames (consulta, ecografia, amniocentese,
bidopsia do corion e analises) no mesmo local, confere-lhe uma eficacia
que tem levado doentes de outras regioes do pais a procurarem os seus

servigos.

Um casal que recorre ao diagnostico pre-natal & um casal angustiado,
e o facto de se sentir apoiado por uma equipa em vez de andar a bater
a varias portas que possam eventualmente contribuir para a resolugao
do seu problema, confere-lhe um sentimento de confianca que, no minimo,

podera ajudar a combater essa mesma angustia.

E assim que compreendemos o funcionamento dum Centro de Diagnostico Pre-

-natal, e assim planeamos o seu desenvolvimento.
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2 - ACTIVIDADE ASSISTENCIAL

2.1 — Consultas

Durante o ano de 1989 efectuaram—se 386 consultas, o que representa um

aumento de 56% em relagao ao ano anterior, e 100% em relagao a 1987.
2.2 - Amniocenteses

Realizaram-se 304 amniocenteses precoces, o que traduz um aumento de

257 em relacao ao ano anterior. (Fig. 1)
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Fig. 1

— 24 destas amniocenteses foram realizadas antes da 152 semana de gestagao

— amniocenteses ultra precoces.
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As indicagoes para as amniocenteses foram as seguintes:

— Idade materna avangada - 237 - (77,9%)
- Antecedentes de anomalias cromossomicas - 22 - (7,3%)
~ Deficiéncia do tubo neural e outras,

associadas a a-fetoproteina elevada. - 10 - (3,3%)
- Pais portadores de anomalias cromossomicas - 7 - (2,3%)
— Ansiedade materna - 15 - (4,9%)
- Doencas metabolicas _ - 6 - (2,0%)
- Doengas ligadas ao cromossoma X - 2 - (0.7%)
- Gravidez de evolugao anormal - 5 - (1.6%)

Em todas as amostras, para la das indicagoes especificas, foi feita

a analise cromossomica e o doseamento da a-fetoproteina.
Resultados obtidos:

Amniocenteses normais - 299

it anormais - 5

Discriminagao das amniocenteses anormais:

Trissomia 21 - 4

Sindrome de Klinefelter - 1

Abortos imputéveis a amniocentese, ou seja, ocorridos dentro das 2 sema-

nas apos o teste — 3 (1%)

Alem das colheitas de liquido amniotico realizadas no IGM pelos Drs.
Tiago Delgado e Serafim Gomes, foram ainda estudados 95 liquidos amnioti-

cos provenientes de outros servigos, sendo:

78 da Maternidade Alfredo da Costa e Hospital de St8 Maria — Lisboa
15 do Hospital Egas Moniz — Lisboa
2 do Hospital de St? Antonio - Porto



As indicacoes para as amniocenteses foram as seguintes:

1

Idade materna avancada . - 78

Antecedentes de anomalia cromossomica -

1

Deficiéncia do tubo neural -

Ansiedade materna -

Doenga metabolica ' -

oo~ W W B

Gravidez de evolugao anormal -

Resultados obtidosf

Amniocenteses normais - 89

i anormais - 6

Discriminacao das amniocenteses anormais:

Trissomia 21 . -
Sindrome de Klinefelter
XYY -
46,XX/47 XX, +mar -

Sindrome de Morquio -

[ T e A |

(diagnostico feito igualmente em Franga)
2.3 — Bidpsias do corion

Efectuaram—se 17 bidpsias do coérion, (aumento de 21% em relagao a

1988), com as seguintes indicagoes:

1

Idade materna avangada - 12

Doenga metabolica - 3

Mae portadora de anomalia cromossomica -

Feto malformado - 1



Resultados obtidos:
Biopsias normais - 13
Sindrome de Edward's -
Sem resultados - 3
- Nao se verificaram abortos atribuiveis a colheita.

2.4 - Exames ecograficos

Foram feitos 688 exames ecograficos, tendo sido detectadas as seguintes

anomalias:
Anencefalia - 3
Exonfalo - 1
Hidrocefalia - 5
Feto polimalformado - 1

- Realizaram-se a titulo experimental 4 cordocenteses, em fetos com
anomalias detectadas ecograficamente e em que o casal ja tinha optado
vela interrupgac da gravidez, tendo-se obtido sangue fetal num dos

casos.

Em todos os casos em que foram detectadas anomalias, o casal optou

pela interrupcao da gravidez.

A partir do més de Dezembro, o Centro passou a ter o apoio do Dr. J.
Carlos Areias para o estudo ecocardiografico nos casos de gravidez

de risco para cardiopatias congenitas.

Esta em curso o estabelecimento dum protocolo entre o IGM e a Unidade
de Cardiologia Pediatrica do Hospital de S. Joao, que ira permitir
a continuidade dessa colaboracao, e assim contribuir para um inegével
enriquecimento cientifico e assistencial do Centro de Diagnostico Pre-

-natal.
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~ DIVULGAGAO E ENSINO

Durante o ano de 1989 estagiaram no Centro de Diagnostico Pré-natal

consulta de obstetricia - o Dr. Francisco Valente e a Dr2 Helena

Boneco.

Na Consulta de Aconselhamento Genético continuou o seu estagio o Dr.

Antonio Tadeu, no dmbito do Ciclo de Estudos Especiais de Citogenéetica.

Os Drs. Tiago Delgado e Serafim Gomes, apresentaram comunicagoes

. o . [
nas segulntes reunioes cientificas:

Reuniao do Servico de Obstetricia do Centro Hospitalar de Gaia.

"Actividade do Centro de Diagnostico Pré-natal em 1988".

IV Jornadas Pediatricas do Servigo de Pediatria do Hospital Distrital
de Viseu. '

"Experiéncia da Consulta de Diagnostico Pré-natal - CHG/IGM"

Viseu, 23 de Junho

A Dr? Maximina Pinto apresentou comunica¢oes nas seguintes reunioes

cientificas:

II Congresso Nacional de Pediatria.
"Prevencao da Doenga genética - O diagnostico pre-natal
Porto, 18 de Abril

IX Jornadas Internacionais de Estudos da Reprodugao.
"Aspectos cromossomicos do Diagnostico Prée-natal"

Figueira da Foz, Qutubro

Os Drs. Tiago Delgado e Serafim Gomes iniciaram os trabalhos de
- a . .
organizacao das "1 S Jornadas de Diagnostico Pre-natal" a efectuar

em Espinho em 1990.
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A primeira conclusao a tirar da leitura deste relatorio e que o Centro
de Diagnostico Pré-natal continua em fase de grande expansao, nao se
prevendo alias qualquer abrandamento nessa expansac para OS anos mais

proximos.

Entretanto, e especialmente em relagﬁo ao laboratorio de citogenética,
& de louvar o esfor¢o que todo o pessoal tem desenvolvido uma vez que
todo este volume de trabalho se tem processado sem que o numero de

técnicos tenha sofrido qualquer alteragao.

Fazendo um balanco da actividade do Centro desde a sua criacao (1985)

até ao fim de 1989 encontramos os seguintes numeros acumulados:

Consultas - 862
Amniocenteses - 690
Normais - 653
Revelando anomalias - 22
Biopsias do corion - 36
Normais - 32
Revelando anomalias - 1
Sem resultados - 3
Abortos imputaveis a amniocentese - 4 (0,6%)
" & a biopsia do corion - 2 (5,6%)
Ecografias - 1. 528
Anomalias reveladas - 25
Cordocenteses experimentais - 4

A analise destes numeros deve, a nosso ver, ser acompanhada de alguns

comentarios elucidativos.
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Assim, verifica-se que, apesar de em todos os casos de anomalias detec-

tadas por meios invasivos o casal ter optado pela interrupgao da gravi-

*)

96,8% dos casos a gravidez evoluiu normalmente atée final.

dez,( so em 3,2% dos casos essa interrupgéo se verificou, e que em
Como esse e ©O objectivo fundamental do Diagnéstico Pre-natal, entende-

mos que este aspecto deve ser devidamente realgado nas conclusoes.

Outro ponto muito importante € o da frequéncia dos abortos imputaveis

as tecnicas utilizadas.

Em relacao as amniocenteses os numeros sao ja suficientemente baixos
para poderem ser comparadas com qualquer outro centro europeu de meri-
tos reconhecidos, e em relagcao as biopsias do corion a medida que

a casuistica aumenta, vamos caminhando no mesmo sentido.

Estes dados reflectem indiscutivelmente o apuro técnico e a capacidade

profissional dos obstetras responsaveis pela sua execugao.

. ) r ' .
Finalmente, gostariamos de deixar aqui bem expressa a nossa confianca
no futuro do Centro e na sua capacidade para resolver os problemas
cada vez mais numerosos e complexos com que vai ser seguramente confron

tade nos proximos anos.

R. Vaz Osorio

Maximina Pinto

(*) Excepto num caso de S. Klinefelterem mosaico (Relatorio de 1987).
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