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1.  Nota Introdutória

O Programa Nacional de Rastreio Neonatal é hoje 

considerado uma das intervenções mais relevan-

tes em saúde pública pediátrica, tanto em Portu-

gal como no resto da Europa. A sua importância e 

evolução estão diretamente ligadas ao diagnósti-

co precoce e tratamento personalizado de deter-

minadas doenças raras, à igualdade no acesso 

aos cuidados e ao avanço tecnológico.

Em 2025, no dia 1 de abril deu-se início ao estudo- 

piloto do rastreio da Imunodeficiência Combinada 

Grave – SCID – que será efetuado em 100.000 

recém-nascidos, sendo desenvolvido num espaço 

temporal de dois anos, a sua implementação segue 

a tendência europeia de expansão dos rastreios 

neonatais para doenças imunológicas tratáveis, 

contribuindo para a redução da mortalidade infantil 

e melhoria do prognóstico.

O painel das doenças rastreadas integrado no 

Programa Nacional de Rastreio Neonatal, con-

templa atualmente o rastreio de 29 patologias 

(1 em estudo-piloto). No âmbito deste programa 

e considerando o período compreendido entre 

1979 e 2025, mais de 4 milhões e 397 mil recém- 

nascidos já foram rastreados, o que permitiu o 

diagnóstico de 2.926 doentes.              

Laura Vi lar inho

Paula Garcia

Paulo Pinho e Costa
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“No pezinho do bebé pode estar o seu futuro.”

Uma história com 47 Anos
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2.  Programa Nacional de Rastreio 
Neonatal

Na década de 60, o Professor Robert Guthrie 

desenvolveu, nos Estados Unidos, o método 

conhecido mundialmente como 'Teste do Pezinho'. 

Este procedimento, que se destaca pela simplici-

dade e pelo carácter minimamente invasivo, utiliza 

a colheita de sangue capilar em papel de filtro. A 

sua implementação representou um marco revolu-

cionário na medicina preventiva, viabilizando o ras-

treio sistemático de diversas patologias genéticas 

a uma escala global.

A Figura 1 ilustra, de forma cronológica, os princi-

pais marcos deste programa de saúde pública ini-

cialmente designado como Programa Nacional de 

Diagnóstico Precoce (PNDP). A estratégia para a 

implementação do rastreio neonatal teve início em 

1979, por iniciativa do Doutor Jacinto Magalhães, 

que delineou o PNDP no nosso país, começando 

pelo rastreio da Fenilcetonúria (PKU).

A primeira colheita foi efetuada a 14 de maio de 

1979, na Maternidade Júlio Dinis, no Porto. Dada a 

elevada adesão, o programa foi gradualmente alar-

gado a outras regiões, iniciando-se pelo norte do 

país. Simultaneamente, a estratégia logística foi 

otimizada, para garantir a realização da colheita 

entre o 4.º e o 7.º dia de vida dos recém-nascidos 

nos diferentes Centros de Saúde do país. 

8

Figura 1 – Desenvolvimento do Programa Nacional de 

     Rastreio Neonatal (1979-2025).
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A implementação do rastreio iniciou-se com uma 

fase de formação e capacitação nos centros de 

saúde, destinada a esclarecer os prof issionais 

sobre os procedimentos e a f inal idade dos tes-

tes. A cober tura geográf ica foi sendo alargada 

progressivamente, à medida que cada  centro de 

saúde era integrado no programa.

Em 13 de abril de 1981, um despacho ministerial 

formalizou a criação da Comissão Nacional para 

o Diagnóstico Precoce, sediada no Instituto de 

Genética Médica. Ainda nesse ano, deu-se início 

ao rastreio do Hipotiroidismo Congénito e foi esta-

belecido um segundo Centro Regional em Lisboa, 

visando alargar a área de influência ao sul do país. 

Contudo, no final de 1983, este centro foi encer-

rado e as colheitas do “Teste do Pezinho” foram 

centralizadas no Instituto de Genética Médica 

no Porto, consolidando um modelo organizativo 

semelhante ao atual. Este processo refletiu-se nos 

indicadores de adesão: a taxa de cobertura nacio-

nal, que se situava nos 70% em 1983, ascendeu 

aos 85% em 1986.

Após a implementação bem-sucedida dos rastreios 

da Fenilcetonúria (PKU) e do Hipotiroidismo Congé-

nito, foi realizado um estudo experimental para a 

Hiperplasia Congénita das Supra-renais entre 1986 

e 1987, abrangendo 100 000 recém-nascidos. Con-

tudo, a decisão de não institucionalizar este rastreio 

a nível nacional prendeu-se com o tempo médio 

para o início do tratamento (20 a 25 dias), consi-

derado demasiado elevado; estabeleceu-se que o 

programa só seria viável se fosse possível reduzir 

este intervalo para 10 a 12 dias.

Em 1988, um marco significativo no apoio às famí-

lias foi alcançado: o Ministério da Saúde passou a 

comparticipar produtos dietéticos hipoproteicos. 

Esta medida viabilizou o projeto "Escola de Cozi-

nha" e a publicação do primeiro livro de receitas 

especializado, facilitando significativamente a ges-

tão da dieta das crianças fenilcetonúricas.

Entre 1990 e 1992, procedeu-se ao rastreio-piloto 

da deficiência em Biotinidase, também em 100.000 

recém-nascidos. Dada a baixa incidência da pato-

logia (1 em 50.000), optou-se por não implementar 

o rastreio sistemático universal, privilegiando-se, 

em alternativa, o rastreio seletivo com base em 

sinais clínicos.

O ano de 1992 culminou com um marco histórico: 

atingiu-se o 1.º milhão de crianças rastreadas. 

Este período marcou igualmente o início do movi-

mento associativo, com a criação da Associação 

Portuguesa de Fenilcetonúria (APOFEN) e o esta-

belecimento de redes de colaboração entre pais e 

doentes portugueses com congéneres europeus, 

através da (ESPKU).

Entre 1992 e 1995, realizou-se um rastreio experi-

mental da Fibrose Quística nos distritos do Porto 

e de Coimbra, em colaboração com o Hospital 

de Crianças Maria Pia e o Hospital Pediátrico de 

Coimbra. Este projeto foi descontinuado devido 

a três fatores fundamentais: a ausência de trata-

mentos eficazes à época, a limitada especif ici-

dade do marcador de tripsina imunorreativa (IRT) 

— que apresentava cerca de 1% de falsos posi-

tivos — e a baixa frequência da mutação F508-

del na população portuguesa, cuja incidência se 

revelou inferior ao inicialmente previsto.

Com a implantação definitiva do rastreio a nível 

nacional e a estabilização da sua organização, foi 

possível direcionar esforços para a melhoria das 

componentes técnica e assistencial do programa. 

Nos anos que se seguiram, procedeu-se à revisão 

de indicadores-chave, como os valores de corte 

(cut-of fs), o que permitiu encurtar o tempo médio 

até ao início do tratamento. Paralelamente, foram 

9
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alcançados avanços signif icativos, incluindo o 

aumento da taxa de cobertura, a extensão da 

ação da APOFEN a outras doenças metabólicas, 

a diversif icação da ofer ta alimentar, a formação 

de dietistas para a Madeira e Açores e a reorgani-

zação global do rastreio nas Regiões Autónomas.

Em meados de 2002, procedeu-se à introdução da 

espectrometria de massa em tandem, uma tecno-

logia que permitiu, pela primeira vez, o diagnóstico 

de múltiplas doenças hereditárias do metabolismo 

a partir de uma única amostra. Durante o ano de 

2003, focou-se a atenção na operacionalização do 

sistema, etapa que compreendeu a montagem e 

calibração do equipamento, a formação especiali-

zada dos recursos humanos, a implementação do 

software de análise de resultados e a otimização 

dos protocolos para assegurar as condições analí-

ticas ideais.

Em 2004, em colaboração com a Universidade 

de Aveiro, foi desenvolvido um novo sof tware 

dedicado ao rastreio, permitindo a realização 

de ensaios comparativos para a PKU através do 

método clássico e da espectrometria de massa 

em tandem. Nesse mesmo ano, iniciou-se um 

estudo-piloto na região Norte, que se expandiu 

progressivamente para as regiões Centro e Sul. 

Em junho de 2006, a cobertura tornou-se nacio-

nal, permitindo o rastreio de 18 Doenças Here-

ditárias do Metabolismo. Em outubro de 2006, 

por decisão do Conselho de Ministros, o Insti-

tuto de Genética Médica Jacinto de Magalhães 

foi integrado no Instituto Nacional de Saúde Dou-

tor Ricardo Jorge (INSA), o que implicou, simulta-

neamente, a integração do Programa Nacional de 

Diagnóstico Precoce (PNDP) nesta instituição.

O processo de integração institucional desenca-

deou uma profunda reforma na estrutura PNDP. 

Foi estabelecida a Unidade de Rastreio Neonatal, 

Metabolismo e Genética, que passou a integrar 

o Laboratório Nacional de Rastreio e o respe-

tivo Secretariado. A governança do programa foi 

alterada com a substituição da Comissão Nacio-

nal pela Comissão Executiva. Adicionalmente, 

criou-se a Comissão Técnica Nacional, um órgão 

consultivo composto pela Comissão Executiva, 

especialistas de mérito científ ico e profissional 

reconhecido e, ocasionalmente, por representan-

tes de associações ou sociedades científ icas.

O espectro de Doenças Hereditár ias do Metabo-

l ismo rastreadas foi alargado para 24 patologias, 

mantendo-se o princípio fundamental de que o 

rastreio deve ser reservado a doenças passíveis 

de tratamento específ ico.

O enquadramento institucional deste rastreio 

neonatal foi formalizado através do Despacho 

n.º 752/2010, de 6 de janeiro, do Secretár io de 

Estado Adjunto e da Saúde. Este diploma apro-

vou o PNDP e confer iu a responsabil idade pela 

sua execução ao Instituto Nacional de Saúde 

Doutor Ricardo Jorge, I.P. (Anexo 1).

O rastreio da Fibrose Quística iniciou-se através 

de um projeto-piloto em finais de 2013, tendo sido 

integrado no painel oficial de rastreio neonatal em 

2018 (Anexo 2). 

Com o objetivo de assegurar o acompanhamento 

clínico especializado dos casos identificados, foram 

posteriormente estabelecidos Centros de Referên-

cia Nacionais de Tratamento: para as Doenças 

Hereditárias do Metabolismo, através do Despacho 

n.º 3653/2016, e para a Fibrose Quística, através do 

Despacho n.º 6669/2017 (Anexos 3 e 4).

10
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O Despacho n.º 7276/2019 procedeu à revisão 

do PNDP, renomeando-o para Programa Nacional 

de Rastreio Neonatal (PNRN). Esta atualização, 

que incluiu a reestruturação da Comissão Técnica 

Nacional, visou alinhar a designação e a orgânica 

do programa tanto ao âmbito das suas competên-

cias como à terminologia internacionalmente ado-

tada (Anexo 5 ).

No âmbito das comemorações do Dia Mundial da 

Saúde, a 5 de abril de 2019, o Ministério da Saúde 

distinguiu o programa — amplamente reconhecido 

como 'Teste do Pezinho' — através da atribuição 

da Medalha de Serviços Distintos do Ministério da 

Saúde (Grau Ouro) à Prof.ª Doutora Laura Vilarinho, 

em reconhecimento do seu trabalho e liderança no 

programa (Anexo 6).

No dia 14 de maio de 2019, o INSA realizou a ses-

são comemorativa dos 40 anos do PNRN na Biblio-

teca Almeida Garrett, no Porto (Anexo 7 ).

Em março de 2021, deu-se início a um estudo-piloto 

para o rastreio da Drepanocitose (Anemia de Célu-

las Falciformes), inicialmente nos distritos de Lisboa 

e Setúbal. A iniciativa foi rapidamente alargada a 

todo o território nacional em fevereiro de 2022, cul-

minando na integração desta patologia no painel de 

rastreio no ano seguinte (Anexo 8).

Posteriormente, em outubro de 2022, foi implemen-

tado o estudo-piloto para a Atrofia Muscular Espinal 

(AME), projeto que se manteve em fase de avalia-

ção até ao final de 2024 (Anexo 9).

Com o objetivo de assegurar a rastreabil idade 

das amostras do 'teste do pezinho' até à Unidade 

de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética 

do INSA, foi implementado, em 2022, o projeto-

-piloto da plataforma «Neocheck». Esta solução 

informática de redundância permite o registo de 

cada amostra no local da colheita e a sua valida-

ção à chegada ao laboratório, prevenindo assim 

eventuais extravios. O estudo-piloto integrou as 

seguintes unidades de saúde: Centro de Saúde 

São João (Porto), Centro Hospitalar Universitário 

de Santo António, Centro Hospitalar Universitário 

de São João e Centro Hospitalar de Vila Nova de 

Gaia/Espinho. Esta plataforma está em fase de 

avaliação pelos Serviços Parti lhados do Ministé-

rio da Saúde (SPMS).

As f ichas de recolha de amostras, conhecidas 

como cartões de Guthrie, têm evoluído ao longo 

dos anos para acompanhar as exigências técni-

cas e legais em vigor. O verso destas f ichas inclui 

as instruções detalhadas para a correta colheita 

e envio das amostras (Anexo 10).

Em 2024, a Assembleia da República aprovou a 

Resolução n.º 92/2024 (publicada no Diário da 

República, 1.ª série, n.º 211, de 30 de outubro), a 

qual recomenda ao Governo que, em ar ticulação 

com o Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo 

Jorge, avalie a viabil idade da implementação do 

rastreio da Imunodef iciência Combinada Grave 

(SCID) em todos os recém-nascidos em Portugal, 

ponderando, para o efeito, a cr iação de um 

projeto-piloto.

Em 1 de abril de 2025, deu-se início ao projeto-

-piloto que visa a inclusão da Imunodeficiência 

Combinada Grave no painel do PNRN. A imple-

mentação deste rastreio é de extrema importân-

cia, pois possibilita o diagnóstico precoce, previne 

a ocorrência de infeções potencialmente fatais, 

assegura uma gestão adequada da vacinação da 

BCG e garante o acesso atempado a tratamentos 

curativos.

No dia 1 de julho de 2025, a Biblioteca Almeida 

Garrett, no Porto acolheu a sessão comemorativa 

do Dia Internacional do Rastreio Neonatal, organi-

11
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zada pelo INSA (Anexo 11). O evento, dedicado 

ao PNRN, incluiu a apresentação do relatório de 

2024 e a ref lexão sobre as atividades desenvol-

vidas ao longo dos 45 anos da existência deste 

Programa. A sessão foi ainda marcada pela for-

malização de um protocolo de cooperação entre 

o INSA e a Associação Portuguesa de Neuromus-

culares (Anexo 12).

2.1.  Reunião Anual da Comissão 
Técnica Nacional

Anualmente a Comissão Técnica Nacional do Pro-

grama Nacional de Rastreio Neonatal reúne para 

avaliar o relatório de atividades do ano anterior e 

assuntos de índole geral e particular do PNRN.

Este ano registaram-se duas reuniões via Teams.

No dia 24 de janeiro de 2025 onde foram discuti-

dos principalmente os seguintes assuntos:

▪ Início do estudo-Piloto para o Rastreio Neo-

natal de SCID (Síndrome da Imunodeficiência 

Combinada Grave) – Resolução da Assembleia 

da República n.º 92/2024;

▪ Integração no painel das doenças rastreadas 

da Atrof ia Muscular Espinhal (após estudo- 

piloto de 187.691_RN); 

▪ Proposta de Rastreio Neonatal da Hiperplasia 

Congénita das Supra Renais, (parecer da endo-

crinologista pediátrica Dra. Rosa Arménia);

▪ Proposta para a colheita do “teste do pezinho” 

a partir das 36h de alimentação efetiva do RN 

de forma a possibilitar a realização do teste 

antes da alta hospitalar;

▪ Pedido de melhoria feito pelos pais  de forma 

a evitar a entrega dos car tões com o sangue 

aos pais, para estes enviarem pelo correio 

(procedimento não recomendável efetuado 

por alguns locais de colheita);

▪  Melhoria do microsite do PNRN.

No dia 10 de dezembro de 2025 a agenda da reu-

nião focou-se principalmente:

▪ Nos dados preliminares do estudo-piloto para 

rastreio neonatal da SCID; 

▪ Proposta de início do estudo-piloto para o 

rastreio da Hiperplasia Congénita das Supra 

Renais (HCSR) para 2026;

▪ Apresentação  do  algoritmo  a  uti l izar  no 

estudo-piloto de rastreio da HCSR e testes de 

2.ª l inha para diminuição dos falsos positivos 

nos RN pré-termo.

12
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2.2.  Órgãos de Coordenação

Os Órgãos de Coordenação do PNRN (Tabela 1) 

foram sendo objeto de vários despachos ao longo 

do tempo:

O Despacho n.º 752/2010 estabelece o primeiro 

regulamento do Programa e os Órgãos de Coor-

denação do PNDP, compostos por um Presidente 

(por inerência, Presidente do Conselho Diretivo 

do INSA I.P.), uma Comissão Executiva e uma 

Comissão Técnica Nacional. O Despacho n.º 

4502/2012 (Anexo 13), atualizado pelo Despacho 

n.º 7352/2015 (Anexo 14) nomeiam os Órgão de 

Coordenação. O Despacho n.º 7276/2019, revê o 

PNDP, renomeia-o de PNRN e atualiza a compo-

sição da Comissão Técnica Nacional. O Despa-

cho n.º 2419/2021 nomeou os atuais órgãos do 

PNRN (Anexo 15 ).
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Quadro 1 – Composição dos Órgãos do PNRN em 2025.

Presidente

Comissão Técnica 

Nacional

Comissão Executiva

Fernando de Almeida, MD 

Alber to Caldas Afonso, MD, PhD

Henrique de Barros, MD, PhD

Maria do Céu Machado, MD, PhD

Rosa Arménia Campos, MD

Rui Vaz Osório, MD

Sérgio Castedo, MD, PhD

Laura Vi lar inho, PhD

Paula Garcia, MD

Paulo Pinho e Costa, MD, PhD

A Unidade de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética (URN) é o laboratór io de referência do 

PNRN. Local izado no Centro de Saúde Pública Doutor Gonçalves Ferreira do Instituto Nacional de 

Saúde Doutor Ricardo Jorge, no Por to e está integrada no Depar tamento de Genética Humana do 

INSA. É composta pelo Laboratór io Nacional de Rastreios, Laboratór io de Bioquímica Genética, La-

boratór io de Cromatograf ia Gasosa acoplada a Espectrometr ia de Massa, Laboratór io de Doenças 

Lisossomais e o Laboratór io de Genética Molecular.

Nesta Unidade, para além do rastreio neonatal onde se efetuam o estudo de cerca de 350 recém-nas-

cidos/dia, ainda se procede à confirmação bioquímica/enzimática e molecular dos casos identif icados.

Concentra igualmente a investigação e diagnóstico, a nível nacional, de Doenças Raras, nomeadamen-

te mais de 800 Doenças Hereditárias do Metabolismo.

A Unidade de Investigação e Desenvolv imento (I&D) do Depar tamento de Genética Humana, que 

funciona neste Centro no Por to, desenvolve vár ios projetos em parcer ia com Centros de Referência 

nacionais e internacionais.
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2.3.  Painel das doenças rastreadas em 

As doenças sistematicamente rastreadas consti-

tuem um painel de 29 patologias: o Hipotiroidismo 

Congénito, a Fibrose Quística, a Drepanocitose, a 

Atrofia Muscular Espinal, a Imunodeficiência Com-

binada Grave (estudo-piloto) e 24 Doenças Heredi-

tárias do Metabolismo (Tabela 2).

Quadro 2 – Painel das doenças integradas no PNRN em 2025.

Fenilcetonúria (PKU)/Hiper fenilalaninemias (HPhe)

Tirosinemia tipo I

Tirosinemia tipo II/III

Leucinose (MSUD) 

Homocistinúria clássica (déf cistationina β-sintetase)

Hipermetioninemia (déf. MATI/III)

Citrulinemia tipo I

Acidúria Arginino-succínica

Hiperargininemia

Acidúria Propiónica (PA)

Acidúria Metilmalónica (déf. em metilmalonil CoA mutase/cobalaminas)

Acidúria Isovalérica (IVA)

Acidúria 3-Hidroxi-3-Metilglutárica (3-HMG)

Acidúria Glutárica tipo I (GA I)

3-Metilcrotonilgl icinúria (3-MCC)/déf ice múltiplo das carboxilases

Acidúria Malónica

Défice da desidrogenase de 3-hidroxi-acil CoA de cadeia curta (SCHAD)

Défice da desidrogenase dos ácidos gordos de cadeia média (MCAD)

Défice da desidrogenase de 3-hidroxi-acil CoA de cadeia longa (LCHAD/TFP)

Défice da desidrogenase dos ácidos gordos de cadeia muito longa (VLCAD)

Défice da carnitina-palmitoil transferase I (CPT I)

Déf ice da carnitina-palmitoil transferase II (CPT II/CACT)

Défice múltiplo das desidrogenases dos ácidos gordos (MADD/Acidúria glutárica tipo II)

Déf ice primário em carnitina (CUD)

I. Hipotiroidismo Congénito  

II. Fibrose Quística

III. Drepanocitose

IV.  Atrofia Muscular Espinal

V.   Imunodeficiência combinada grave (SCID) � estudo-piloto

VI.   Doenças Hereditárias do Metabolismo (24 patologias)

Aminoacidopatias

Doenças do Ciclo da Ureia

Acidúrias Orgânicas

Doenças da β-Oxidação Mitocondrial

dos  Ácidos Gordos
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2.4. Processo de acreditação de 
ensaios

A Unidade de Rastreio Neonatal opera em estrita 

observância da norma NP EN ISO 15189, con-

forme os requisitos para a acreditação de labora-

tórios clínicos. Através de um sistema robusto de 

gestão da qualidade, a Unidade assegura o con-

trolo rigoroso de processos e a melhoria contínua, 

garantindo a competência da sua equipa e a pre-

cisão dos resultados. Este processo, culminando 

na acreditação pelo Instituto Português da Acredi-

tação (IPAC), confere reconhecimento internacio-

nal à competência técnica na realização de testes 

genéticos, promovendo a confiança das partes 

interessadas e assegurando a fiabilidade, rastrea-

bilidade e reprodutibilidade dos dados.

O calendário de auditorias de 2025 compreendeu 

três momentos distintos. Em fevereiro, concretiza-

ram-se as avaliações internas: a técnica, no dia 5, 

a cargo da Dra. Cláudia Júlio, e a de gestão, no 

dia 24, pela Dra. Clarisse Dinis. Posteriormente, a 

13 de maio, realizou-se uma auditoria externa da 

responsabilidade do IPAC, conduzida pela Dra. 

Fátima Vale e Dra. Laura Carvalho.

A acreditação da Unidade de Rastreio Neonatal, 

inicialmente obtida em 2018 para o rastreio da 

Fibrose Quística (FQ), foi estendida e mantida para 

o rastreio do Hipotiroidismo Congénito (HC), con-

forme formalizado na edição n.º 4 de 29 de outu-

bro de 2019 (Anexo 16). Esta acreditação atesta a 

competência técnica da Unidade na execução de 

testes genéticos (Anexo Técnico de Acreditação 

n.º E0015_2 – Anexo 17). Adicionalmente, a qua-

lidade externa dos procedimentos, tanto qualitati-

vos como quantitativos, é assegurada através da 

avaliação contínua por entidades internacionais 

de referência (Tabela 3).
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Quadro 3 – Avaliação Externa da Qualidade com Instituições Internacionais. 

CDC – Newborn Screening Qual i ty Assurance Program – Proficiency testing

CDC – Newborn Screening Qual i ty Assurance Program – Control Quality

NEQAS – National External Qual i ty Assessment Scheme

ERNDIM – Qual i ty assurance in laboratory testing for IEM

Center for Disease Control and Prevention (USA)  

Center for Disease Control and Prevention (USA) 

The Uni ted K ingdom Nat ional Ex ternal Qual i ty 

Assessment Scheme – UK NEQAS.

European Research Network for Evaluat ion 

and Improvement of Screening Diagnosis and 

Treatment of Inborn Errors of Metabol ism

RfB Surveys for Laboratory Medicine

(PAP; 17-hydroxi-progesterone; TSH)

Programas Entidades promotoras

RFB – Reference Insti tute for Bioanaly t ics

SIMMESN – Inborn errors of metabol ism (IEM) and newborn screening
Società Ital iana per lo studio del le Malat t ie 

Metabol iche Ereditar ie e lo Screening Neonatale

r
    Rastreio Neonatal _ 2025
_Programa Nacional de



2.5. Novos testes e melhoria dos 
marcadores primários e secundários 

Em abril de 2021, a Unidade de Rastreio Neona-

tal, Metabolismo e Genética e a Unidade de Inves-

tigação e Desenvolvimento_LV deram início a um 

estudo prospetivo integrado no PNRN, centrado 

no Hipotiroidismo Congénito. O objetivo central 

consistiu na caracterização molecular da popula-

ção nacional diagnosticada e acompanhada pelos 

Centros de Tratamento, visando identificar varian-

tes genéticas associadas a casos familiares (disor-

monogénese). Para tal, recorreu-se à técnica de 

Sequenciação de Nova Geração (NGS), utilizando 

um painel que abrangeu 39 genes relacionados 

com esta patologia. Atendendo ao interesse de 

incluir o máximo de casos, só este ano este pro-

jeto foi concluído e os resultados deste estudo 

genético encontram-se atualmente em fase de 

redação para publicação.

Paralelamente, o rastreio neonatal tem sido objeto 

de otimização contínua, com a implementação da 

metodologia LC-MS/MS, a inclusão de novas pato-

logias e a revisão dos valores de corte (cut-off ) . A 

análise de marcadores de segundo nível - 2nd tier 

tests - (Tabela 4) tem como finalidade aumentar 

a especificidade do rastreio, reduzindo significati-

vamente a taxa de falsos positivos e, consequen-

temente, a necessidade de repetição de colheitas 

(recall rate).

No âmbito dos projetos de mestrado em Análises 

Clínicas e Saúde Pública, pela Escola Superior 

de Saúde do Porto de duas alunas (Ana Catarina 

Leal e da Raquel Santos) orientadas pelo Doutor 

Hugo Rocha foram implementados os marcado-

res primários e secundários do rastreio neonatal 

da Hiperplasia Congénita das Supra-Renais e da 

Def iciência da Descarboxilase de L-Aminoácidos 

Aromáticos (AADCD).
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Quadro 4 – Marcadores de segundo nível implementados no Rastreio Neonatal.

Doença Hereditária do Metabolismo Ano ImplementaçãoMarcador Pr imário Marcador Secundário

Tirosinemia t ipo 1

Acidurias Propiónica / Meti lmalónica 

Déf ices da síntese de Cobalaminas     

(Cbl C / D)

Homocist inuria Clássica

Aciduria Isovalér ica

Doenças do Ciclo da Ureia

Def ic iênc ia da Descarboxi lase de 

L-Aminoácidos Aromát icos (AADCD)

Hiperplasia Congénita das Supra  

Renais

2006

2017

2017

2017

2017

2021

2025

2025

Tirosina

Propioni lcarnit ina (C3)

Propioni lcarn i t ina (C3) 
Metionina

Metionina

Isovaler i l /
2-meti lbutir i lcarnit ina (C5)

Ci tru l ina, Ácido Argin ino 
sucín ico e Arg in ina

Tirosina

17-hidroxiprogesterona

Succini lacetona

Ácido Meti lmalónico; 
Ácido 3-hidroxi-propiónico;
Propioni lgl ic ina

Ácido Meti lmalónico;
Homocisteína total

Homocisteína total

Isovaler i lcarnit ina; 
2-meti lbutir i lcarnit ina;
Pivaloi lcarnit ina

Ácido Orótico

3-O-meti ldopa

Cor t iso l; 21-desox icor t iso l; 
11-desox icor t iso l; 
Androstenediona (A4); 
Testosterona
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2.6. Atividade de divulgação científica

A literacia e a formação técnica em Rastreio Neo-

natal constituem um dos pilares da Unidade de 

Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética. A Uni-

dade promove regularmente ações de formação, 

destacando-se o ciclo trianual/bianual “Um dia 

com o Diagnóstico Precoce”, decorridas em 17 

de abril, 15 de outubro e 12 de novembro, além 

de realizar visitas de estudo e palestras dedicadas 

a equipas multidisciplinares.

Em 1 de julho nas instalações da Biblioteca Muni-

cipal Almeida Garret no Porto organizou-se o 

evento “Dia Internacional do Rastreio Neonatal” 

que teve como objetivo a apresentação e discus-

são pública do relatório do PNRN de 2024 e a pro-

jeção de uma filme produzido por uma associação 

de doentes com Doenças Raras de Espanha intitu-

lado “ha Vida en uma Gota” dedicado ao impacto 

do rastreio neonatal. (Anexo 11).

Em 16 outubro, nas instalações do INSA em Lis-

boa, o Departamento de Genética Humana assina-

lou os 50 anos de existência com uma conferência 

comemorativa que englobou todos as Unidades 

do DGH.

No dia 17 de outubro registou-se a visita da Prof.ª 

Ana Povo, Secretária da Saúde ao CGF e à Unidade 

de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética.

Estágios

Durante este ano recebemos na URN vários médi-

cos do internato de Patologia Clínica e de Gené-

tica Médica e ainda os residentes farmacêuticos 

(Nayara Oliveira, Mafalda Grade, Cátia Custoias e 

Nuno Lopes) durante vários meses.

No âmbito do projeto Força Saúde Laura Vilari-

nho deslocou-se de 28 a 31 de outubro ao Insti-

tuto Nacional de Investigação em Saúde (INIS) em 

Luanda, Angola onde participou no 6.º Congresso 

de Controlo de Qualidade Laboratorial para países 

de língua portuguesa e proferiu a comunicação 

“Rastreio Neonatal”. Durante esse período ainda 

foram agendadas várias reunião com a direção do 

INIS e com as principais Maternidades para discu-

tir a possível organização e implementação do ras-

treio neonatal nesse país.

No âmbito do projeto Força Saúde recebemos 

estagiários dos PALOP (Países Africanos de Lín-

gua Oficial Portuguesa), de Cabo Verde (Silvânia 

Leal e Celivianne Ramos Sousa de 6 a 14 de outu-

bro), da Guiné-Bissau (Carla Elizabeth e Edna Cor-

reia de 14 a 21 de novembro) e de Moçambique 

(Aventina Macuacua e Armindo Maihite de 14-21 

novembro).

No âmbito deste projeto, Hugo Rocha fez uma 

apresentação por Teams sobre “Rastreio Neona-

tal” no dia 18 de fevereiro para a presidente do Ins-

tituto Nacional de Saúde Pública de Cabo Verde 

(Dra. Maria da Luz Lima) e posteriormente no dia 

3 de junho uma apresentação para os diretores do 

Instituto de Saúde de Timor. O Dr. Fernando de 

Almeida acompanhou estas sessões.
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2.7. Colaboração com Associações    
de Doentes 

Ana Marcão da URN do INSA colaborou com a 

APOFEN nas apresentações na Universidade Nova 

de Lisboa – Monte da Caparica, no dia 6 de junho.

Entre 28 e 30 de novembro, a APOFEN realizou a 

26.ª edição do seu Encontro Nacional, no Hotel 

Termas da Cúria. Estiveram presentes Laura Vila-

rinho, Ana Marcão e Hugo Rocha em representa-

ção do Programa Nacional de Rastreio Neonatal.

O compromisso do Programa com as Associações 

de Doentes que representam as patologias diag-

nosticadas pelo 'teste do pezinho' traduz-se num 

apoio técnico-científ ico permanente. Ao longo 

dos anos, esta articulação foi formalizada através 

de vários protocolos assinados pelo INSA: primei-

ramente com a APOFEN, por ocasião do 40.º ani-

versário do Programa (Anexo 18); posteriormente 

com a ANFQ e a APFQ em 2020 (Anexos 19 e 20); 

e, mais recentemente, com a Associação Portu-

guesa de Pais e Doentes com Hemoglobinopatias 

em 2024 (Anexo 21), e com a Associação Portu-

guesa de Neuromusculares em 2025 (Anexo 12).

São exemplo de Associações que tem colaborado 

com o Programa Nacional de Rastreio Neonatal:

■ Associação Portuguesa de Fenilcetonúria e 
outras Doenças Hereditárias do Metabolis-
mo Proteico (APOFEN)  www.apofen.pt

É uma Instituição Par ticular de Solidariedade 

Social (IPSS), de uti l idade pública, em que a mis-

são é estr itamente social. 

A APOFEN congrega doentes com doenças here-

ditárias do metabolismo das proteínas (sendo a 

grande maioria identif icados através do rastreio 

neonatal), familiares e amigos. Edita regularmente 

a revista Tribólicas.

■  Associação Portuguesa de Fibrose Quística 

(APFQ)  www.apfq.pt

A ANFQ é uma IPSS criada em 1996 com o obje-

tivo de apoiar os pacientes e suas famílias, assim 

como promover a divulgação dos sintomas e cui-

dados associados à Fibrose Quística (FQ).
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Associação Portuguesa
de Fenilcetonúria

e outras doenças metabólicas

Presidente da Direção – Dra. Elisabete Almeida

Presidente da Direção – Dr. Herculano Rocha
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■  Associação Portuguesa de Pais e Doentes 

com hemoglobinopatias (APPDH) 

    www.appdh.org.pt

É uma associação com caracterização jurídica 

de Instituição Particular de Solidariedade Social 

(IPSS), cujas vertentes principais são a saúde e a 

ação social.

■ Associação de Doenças Neuromusculares 

(APN)  www.apn.pt

A APN é uma IPSS e de Util idade Pública desde 5 

de fevereiro de 2000. Atualmente conta com mais 

de 1800 sócios dos diferentes horizontes ligados 

às doenças Neuromusculares – doentes, familia-

res, médicos e técnicos de saúde.

■ Grupo  Por tuguês  de  Imunodef ic iências 

Pr imár ias (GPIP)  www.spimunolog ia .org

É uma associação científ ica e médica dedicada 

ao estudo, investigação e tratamento das imuno-

deficiências primárias em Portugal. O GPIP reúne 

prof issionais de saúde, como médicos, investi-

gadores e outros especialistas. O GPIP está inte-

grado na Sociedade Portuguesa de Imunologia 

(SPI), que é a sociedade científ ica que reúne pro-

f issionais da área da imunologia em Portugal.

■ Associação Portuguesa de Doentes com 

Imunodeficiências Primárias (APDIP)  
www.apdip.pt

É uma Instituição Particular de Solidariedade 

Social (IPSS). Atua no apoio a pessoas com imu-

nodeficiências primárias, promovendo o bem-es-

tar social, a saúde e a inclusão dos pacientes em 

diversas áreas, incluindo o acesso a cuidados 

médicos e apoio psicológico.
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Presidente da Direção – Dr. Manuel Pratas 

Presidente da Direção – Eng.º Joaquim Brites 

Presidente da Direção – Dr. José Gonçalo Marques

Presidente da Direção – Sr. Ricardo Pereira

r
    Rastreio Neonatal _ 2025
_Programa Nacional de



r
    Rastreio Neonatal _ 2025
_Programa Nacional de



www.insa.pt www.insa.pt www.insa.pt www.insa.pt

 Centros de Referência

Centros Especializados para o Tratamento
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3. Centros de Referência Nacionais/ 
Centros Especializados para o 
Tratamento

Os Centros de Referência Nacionais estão sedia-

dos em hospitais ou departamentos hospitalares 

altamente especializados no tratamento de doen-

ças raras e complexas. Possuem equipamentos 

de ponta, tecnologia avançada e equipas multidis-

ciplinares com vasto conhecimento e experiência 

nessas patologias.

Os Centros de Referência para Doenças Heredi-

tár ias do Metabolismo (CR DHM) e para Fibrose 

Quística (CR FQ) foram estabelecidos em 2016 e 

2017, respetivamente. Para além destes, existem 

Centros Especial izados para o tratamento de 

Hipotiroidismo Congénito, Hemoglobinopatias, 

Doenças Neuromusculares e Imunodef iciências 

Primárias, reconhecidos pela excelência das 

suas consultas. Todos os centros responsáveis 

por acompanhar os doentes detetados pelo Pro-

grama Nacional de Rastreio Neonatal, encon-

tram-se descritos no quadro seguinte:

21

Centros de Referência (CR) / Centros Especializados para o Tratamento (CT)

Unidade Local de Saúde de São João, E.P.E.

Coordenador do CR DHM - Dra. Esmeralda Rodrigues; Coordenador do CR FQ - Prof.ª Doutora Inês 

Azevedo; CT Hipotiroidismo Congénito - Dra. Cíntia Correia; CT de Hemoglobinopatias - Dra. Fátima 

Ferreira; CT de Neuromusculares - Dra. Raquel Sousa; CT de Imunodeficiências - Dra. Margarida Tavares

Unidade Local de Saúde de Santo António, E.P.E.

Coordenador do CR DHM - Prof.ª Doutora Esmeralda Martins; Coordenador do CR FQ - Dra. Telma Barbosa; 

CT Hipotiroidismo Congénito - Dra. Teresa Borges; CT de Hemoglobinopatias - Dra. Emília Costa;   

CT de Neuromusculares - Dra. Cristina Garrido; CT de Imunodeficiências - Dra. Laura Marques

Unidade Local de Saúde de Coimbra, E.P.E.

Coordenador do CR DHM - Prof.ª Dra. Luísa Diogo; Coordenador do CR FQ - Dra. Fernanda Gamboa 

(responsável do pólo pediátrico, Dra. Teresa Reis Silva); CT Hipotiroidismo Congénito - Dra. Alice 

Mirante; CT de Hemoglobinopatias - Dra. Tabita Maia; CT de Neuromusculares - Dra. Joana Ribeiro; CT 

de Imunodeficiências - Dra. Sónia Lemos

Unidade Local de Saúde de Santa Maria, E.P.E.

Coordenador do CR DHM - Dra. Ana Gaspar; Coordenador do CR FQ - Dra. Luísa Pereira; CT 

Hipotiroidismo Congénito - Dra. Lurdes Sampaio; CT de Hemoglobinopatias - Dra. Anabela Ferrão; 

CT de Neuromusculares - Dra. Teresa Moreno; CT de Imunodeficiências - Dra. Isabel Esteves

CR – Centro de Referência; CT – Centro de Tratamento.

Unidade Local de Saúde de São José, E.P.E.

Coordenador do CR DHM - Dra. Ana Cristina Ferreira; Coordenador do CR FQ - Dra. Susana 

Castanhinha; CT de Hemoglobinopatias - Dra. Paula Kjollerstrom; CT de Neuromusculares - Dr. José 

Pedro Vieira; CT de Imunodeficiências - Dr. José Farela Neves

Unidade Local de Saúde Almada Seixal, E.P.E.

CT de Hemoglobinopatias - Dr. João Franco

Unidade Local de Saúde Amadora-Sintra, E.P.E.

CT de Hemoglobinopatias - Dra. Teresa Faria

Hospital do Divino Espírito Santo de Ponta Delgada, E.P.E.

Coordenador do CR DHM - Dra. Ana Luísa Rodrigues

Hospital Central do Funchal, E.P.E. 

Coordenador do CR DHM - Dra. Beatriz Câmara
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Sempre que viável, os casos com diagnóstico posi-

tivo ou suspeito são encaminhados para os Cen-

tros de Referência da sua zona de residência, onde 

equipas de saúde multidisciplinares procedem à 

confirmação do diagnóstico e ao início do trata-

mento. Importa sublinhar que os Centros Especiali-

zados, vocacionados para o rastreio e tratamento 

da Drepanocitose, da Atrofia Muscular Espinal, e 

das Imunodeficiências Primárias responsáveis pelo 

tratamento destas patologias foram definidos antes 

mesmo do início dos estudos-piloto.

3.1.  Reunião anual com os Centros de 
Referência /  Centros Especializados para 
o Tratamento

As reuniões anuais da Comissão Executiva do 

PNRN com os Centros de Referência/Centros 

Especializados para o Tratamento para discussão 

dos casos identif icados no rastreio neonatal no 

ano 2025, realizaram-se a 27 de março (Hipotiroi-

dismo Congénito) 8 de abril (Doenças Hereditárias 

do Metabolismo), 4 de junho e 10 de dezembro 

para a Imunodeficiência Combinada Grave e em 

15 de novembro (Fibrose Quística). Para os Cen-

tros de Tratamento da Drepanocitose os casos 

foram confirmados via comunicação eletrónica.

Durante o ano de 2025, foram rastreados 87.708 

recém-nascidos e diagnosticados e confirmados 

130 casos: 37 casos de Doenças Hereditárias 

do Metabolismo; 27 casos de Hipotiroidismo 

Congénito, 8 casos de Fibrose Quística, 47 

casos de Drepanocitose, 10 casos de Atrofia 

Muscular Espinal e 1 caso de Imunodeficiência 

Combinada Grave. Comparativamente ao ano 

anterior, foram rastreados mais 3.077 recém-nas-

cidos e no total diagnosticados mais 12 casos 

(118 versus 130). 

I – Doenças Hereditárias do Metabolismo

Procedeu-se à análise dos 37 casos conf irmados 

como Doenças Hereditárias do Metabolismo. 

Os Centros de Referência prestaram informa-

ção complementar, fornecendo os dados clíni-

cos, laboratoriais e a atualização do seguimento 

dos recém-nascidos. A validação diagnóstica de 

todos os casos foi conf irmada através de análi-

ses bioquímicas e genéticas de amostras de san-

gue e urina.

II – Hipotiroidismo Congénito

Foram inicialmente detetados 26 casos sugestivos 

de Hipotiroidismo Congénito. Após a notificação 

de um falso negativo, que não registou alterações 

ao rastreio (prematuro com síndrome de Down), o 

total de casos confirmados foi elevado para 27. O 

procedimento de seguimento integrou a confirma-

ção dos casos que necessitaram de terapêutica 

hormonal, a análise dos casos de natureza tran-

sitória e a avaliação clínica dos casos inconclusi-

vos, os quais ocorreram predominantemente em 

recém-nascidos pré-termo e de muito baixo peso 

ou com quadros clínicos graves.

III – Fibrose Quística

Foram orientados para os Centros de Referência 

para o Tratamento, 10 recém-nascidos com alte-

rações no rastreio da Fibrose Quística. Destes, 

foi conf irmado o diagnóstico de Fibrose Quística 

em 8 casos.

IV- Drepanocitose

No decurso do ano, foram orientados para os 

Centros especializados para o Tratamento, 47 

recém-nascidos com alterações nos perfis de 

hemoglobina, tendo sido confirmados os 47 casos 

enviados.
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V – Atrofia Muscular Espinal

O rastreio da Atrof ia Muscular Espinal, foi inte-

grado no Programa Nacional de Rastreio Neona-

tal em janeiro de 2025, tendo sido rastreados 

durante o projeto-piloto, de 27 outubro de 2022 a 

31 dezembro de 2024,  186.718 recém-nascidos.

Neste ano, foram orientados para Centro Especia-

lizado para tratamento 10 recém-nascidos com 

alteração no rastreio da Atrofia Muscular Espinal, 

obtendo a confirmação do total dos 10 casos.

VI – Imunodeficiência Combinada Grave

O estudo-piloto sobre a Imunodef iciência Com-

binada Grave teve início a 1 de abri l de 2025, a 

nível nacional, tendo sido rastreados em 2025, 

67.450 recém-nascidos.  Foram orientados para 

Centro Especial izado para o Tratamento, 5 casos 

com alterações no rastreio da Imunodef iciência 

Combinada Grave, sendo conf irmado o diagnós-

tico em 1 caso e nos outros casos foram conf ir-

mados como l infopenias isoladas.
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4. Resultados

4.1.  Rastreio neonatal

No contexto do PNRN, procedeu-se ao estudo de 

87.708 recém-nascidos na Unidade de Rastreio 

Neonatal, estando a respetiva distribuição tempo-

ral e regional descrita na Tabela 5.

No âmbito de parcerias estabelecidas de presta-

ção de serviços com centros médicos de países 

africanos, nomeadamente  Angola e Moçambique 

foram igualmente realizados estudos em recém-

-nascidos provenientes destes, abrangendo um 

total de 2.625 bebés.

Em 2025, segundo dados do INE, nasceram em 

Portugal 87.764 bebés, o valor mais alto da última 

década e foram realizados 87.708 "testes do pezi-

nho", mais 3.077 do que em 2024. Em média regis-

taram-se 7.309 nascimentos por mês. A taxa de 

cobertura foi de 99,94%.

O distrito de Lisboa concentrou o maior número 

de nascimentos, com 26.595 recém-nascidos, 

correspondendo a 30,3% do total de recém-nas-

cidos rastreados. Seguiram-se Porto, com 15.656 

nascimentos, 17,9%, e Setúbal, com 7.013, repre-

sentando 7,9% do total, contribuindo estes três 

distritos com 56,2% do total de nascimentos.

Madeira e Santarém foram as únicas regiões 

do país que registaram menos nascimentos 

em 2025, em comparação com o ano anter ior, 

respetivamente com 1.704 e 2.852 testes em 

recém-nascidos.
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Tabela 1 – Distribuição dos recém-nascidos estudados por distrito e por mês em 2025.

Aveiro

Beja

Braga

Bragança

Caste lo Branco

Coimbra

Évora

Faro

Guarda

Leir ia

L isboa

Por ta legre

Por to

Madeira

Açores

Santarém

Setúbal

V iana do Caste lo

V i la Real

V iseu

Total

357

87

603

45

99

333

103

411

64

305

2 327

51

1 276

163

191

226

620

149

79

181

7 670

306

77

448

44

76

261

97

329

43

243

1 965

52

1 100

141

137

194

505

114

73

166

6 371

326

110

471

35

90

269

78

379

57

218

2 138

40

1 191

124

140

215

515

110

76

159

6 741

308

79

519

42

88

291

82

354

48

276

2 198

42

1 274

131

149

226

567

120

74

175

7 043

350

95

555

53

81

305

97

349

61

280

2 228

44

1 367

131

135

251

578

130

85

174

7 349

317

90

579

41

91

313

88

352

53

247

2 151

49

1 224

145

178

237

544

113

87

177

7 076

390

86

615

71

101

351

96

397

50

331

2 418

66

1 499

118

143

272

662

138

104

210

8 118

329

92

548

40

89

318

93

355

67

256

2 098

42

1 289

149

176

245

591

94

84

201

7 156

375

97

542

49

90

363

84

384

46

319

2 368

54

1 430

160

162

251

647

156

103

206

7 886

399

82

651

65

112

304

81

491

53

302

2 481

51

1 371

155

162

262

648

148

95

191

8 104

325

83

465

53

103

296

88

385

65

232

2 066

48

1 260

155

149

245

532

117

79

164

6 910

356

70

538

49

76

328

97

337

65

273

2 157

35

1 375

132

170

228

604

131

96

167

7 284

4 138

1 048

6 534

587

1 096

3 732

1 084

4 523

672

3 282

26 595

574

15 656

1 704

1 892

2 852

7 013

1 520

1 035

2 171

87 708

Distrito Jan Fev Mar Abr Mai Jun Jul Ago Set Out Nov Dez Total
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Já o menor número de rastreios realizou-se nos dis-

tritos de Portalegre (574), Bragança (587) e Guarda 

(672), embora tenham registado um aumento no 

número de testes em relação a 2024. São os distri-

tos com menor número de nascimentos (menos de 

1000 por ano).

Adicionalmente, às amostras iniciais de rastreio neo-

natal, foram ainda recebidas 759 amostras, corres-

pondentes a segundas colheitas solicitadas pelos 

motivos descritos na Figura 2.

As repetições adicionais foram efetuadas nos 

casos em que os resultados do rastreio evidencia-

ram pequenas alterações nos valores obtidos, o 

que levou à necessidade de recolher uma segunda 

amostra para validação do resultado inicial do bio-

marcador associado à doença em estudo. Quanto 

às amostras não conformes, estas referem-se às 

situações em que a quantidade de sangue recolhida 

foi insuficiente para a análise ou em que ocorreram 

alterações relacionadas com as condições de acon-

dicionamento ou de transporte até à sua receção 

na Unidade de Rastreio Neonatal. As amostras não 

conformes corresponderam a cerca de metade do 

total dos pedidos de repetição do rastreio (47,4%).

4.2.  Doenças Hereditárias do 
Metabolismo

A metodologia laboratorial, assim como os cut-offs 

dos biomarcadores e critérios bioquímicos, para o 

rastreio das Doenças Hereditárias do Metabolismo 

rastreadas estão definidos na Tabela 6 e podem 

ser consultados no artigo publicado em 2024:  

Gonçalves MM, Marcão A, Sousa C, Nogueira 

C, Fonseca H, Rocha H, Vilarinho L. Portuguese 

Neonatal Screening Program: A Cohort Study of 18 

Years Using MS/MS. Int J Neonatal Screen. 2024 

Mar 20;10(1):25. doi: 10.3390/ijns10010025.

Registou-se 37 diagnósticos de Doenças Heredi-

tárias do Metabolismo, detalhados na Tabela 7. 

Esta tabela especif ica ainda a distribuição destes 

casos por distrito e o respetivo Centro de Refe-

rência de acompanhamento.
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RN Rastreados  87.708

Total de Amostras Analisadas  88.467 

Al te ração 

B iomarcadores 

Hipot i ro id ismo 

Congéni to 

(prematur idade)

(n)

143

Al te ração 

B iomarcadores 

24 Doenças 

Hered i tá r ias do 

Metabo l ismo 

(n)

58

Al te ração 

B iomarcadores 

F ibrose 

Quíst ica 

(n)

96

Al te ração 

B iomarcadores 

Drepanoc i tose 

( t ransfusão 

sanguinea)

(n)

57

Al te ração 

B iomarcadores 

Atrof ia 

Muscu lar 

Esp ina l 

(n) 

2

Al te ração 

B iomarcadores 

Imunodef ic iênc ia 

Combinada Grave 

(prematur idade)

(n) 

43

Amostras 

Inadequadas, 

sangue 

insuf ic iente ou 

molhadas 

(n)

360

Figura 2 – Total de testes de rastreio e de repetições realizadas.
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Tabela 2 – Cut-of f e ratios dos biomarcadores, uti l izados no rastreio neonatal das 

Doenças Hereditárias do Metabolismo.

Aminoacidopatias

Doenças 
do Cic lo da Ure ia

Déf ices da 
β-ox idação 
Mitocondr ia l dos 
Ácidos Gordos

Acidúr ias 
Orgânicas

Doenças Rastreadas Cut-of f e rat ios dos b iomarcadores Teste de segunda l inha

Feni lcetonúr ia (PKU)/Hiper fen i la lan inemia (HPhe)

Leucinose (MSUD)

T i ros inemia T ipo I ( T YR 1)

T i ros inemia T ipo I I ( T YR 2)

T i ros inemia T ipo I I I ( T YR 3)

Homocist inúr ia Cláss ica (Hcy)

Def ic iênc ia em metion ina 
adenosinatransferase I I / I I I  (MAT I I / I I I )

3-Meti lcrotoni lg l ic inúr ia (3-MCC)/Def ic iência 
em Holocarbox i lases s intetase (Def. HCS)

Acidúr ia Isova lér ica ( IVA)

Acidúr ia Propiónica (PA)

Acidúr ia Glutár ica T ipo I

Acidúr ia 3-h idrox i-3-meti lg lutár ica (3-HMG)

Acidúr ia Malónica (MA)

Acidúr ia meti lmalónica t ipo mut - (MMA mut-/mut0)/
Déf ices do metabol ismo das Cobalaminas

Def ic iência da Desidrogenase dos Ácidos Gordos 
de Cadeia Média (MCAD)

Def ic iência Múl t ip la das Aci l-CoA 
Desidrogenases dos Ácidos Gordos (MADD)

Def ic iência da Desidrogenase dos 
Ácidos Gordos de Cadeia Mui to Longa (VLCAD)

Def ic iência da Desidrogenase de 
3-Hidrox i-Aci l-CoA de Cadeia Longa (LCHAD)/
Def ic iênc ia Prote ína Tr i func ional ( TFP)

Def ic iênc ia Pr imár ia em Carn i t ina (CUD)

Def ic iência da Carn i t ina-Palmito i l 
Transferase I (CPT I )

Def ic iência da Desidrogenase de 3-Hidrox i-Aci l-
CoA de Cadeia Cur ta (SCHAD)

Def ic iência da Carn i t ina-Palmito i l Transferase I I 
(CPT I I ) /Def ic iência da Carn i t ina-ac i lcarn i t ina 
trans locase (CACT )

Ci tru l inemia t ipo I (Ci t I )

Ac idúr ia Arg in inosuccin ica (A AS)

Arg in inemia (ARG)

Phe (>150 µM) e Phe/Tyr (>1,5)

Tyr (> 210 µM)

XLeu (>270 µM) e Va l (>285 µM) Va l /Phe>4, X leu/Phe>5

-

-

-

-

-

-

-

-

-

-

-

-

-

-

-

-

Succin i lacetona

Tyr (> 500 µM)

Tyr (> 500 µM)

Met (>45 µM)

Met (>45 µM)

Ci t (>200 µM)

ASA (> 1 µM)

Arg (>50 µM) and Arg/Orn (>1)

C5OH (>1,0 µM)

C5 (>1,0 µM) 

C3 (>5,25 µM) e C3/C2 (>0,2)  

C3 (>5,25 µM) e C3/C2 (>0,2)   

C5DC (>0,2 µM)   

C5OH (>1,0 µM) e C6DC (>0,07 µM)   

C3DC (>0,35 µM)   

C8 (>0,3 µM) e C8/C10 (>2,5)  

Va lores e levados de Aci l carn i t inas de C4 a C18  

C0 (<6,8 µM)  

C14:1 (>0,46 µM), C14:2 (>0,17 µM) e C14:1/C12:1 (>6,0) 

C0/(C16+C18) (>30) 

C0/(C16+C18) (<3,0)

C4OH (>0,95 µM)

C16OH (>0,10 µM), C18:1OH (>0,07 µM), 
C18OH (>0,06 µM) e C16OH/C16 (>0,04)  

Homociste ína tota l

Homociste ína tota l

Ácido Orót ico

Ácido Orót ico

Ácido Orót ico

C5 e ISO-C5

MMA, 3OH-prop, PropGly

MMA, 3OH-prop, PropGly

Phe - fen i la lan ina; Tyr - t i ros ina; X leu - leuc ina / iso leucina /a lo- iso leucina; Va l - va l ina; CoA - coenzima A; Met - met ion ina; C0 - carn i t ina l iv re; C2 - acet i lcarn i t ina; C3 - propioni lcarn i t ina;   

C3DC - maloni lcarn i t ina;C4-but i r i lcarn i t ina;C4OH-3-hidrox ibut i r i lcarn i t ina;C5 isova ler i lcarn i t ina /2-meti lbut i r i lcarn i t ina;C5OH-3-hidrox i isova ler i lcarn i t ina /2-meti l -3-h idrox i-but i r i lcarn i t ina; 

C8 - octanoi lcarn i t ina; C10 - decanoi lcarn i t ina; C5DC - g lutar i lcarn i t ina /3-h idrox idecanoi lcarn i t ina; C14:1 - tetradecenoi lcarn i t ina; C16 - pa lmito lcarn i t ina; C16OH - 3-h idrox i-pa lmito i lcarn i t ina;  

C18 - estearo i lcarn i t ina; C18:1OH - 3-h idrox i-o le i lcarn i t ina; C18OH - 3-h idrox i-estearo i lcarn i t ina; C6DC - adipoi l /met i lg lutar i lcarn i t ina; MMA - ác ido meti lmalónico; PropGly - propioni lg l ic ina;  

2TT - Teste de segundo n íve l.
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Tabela 3 – Doenças Hereditárias do Metabolismo identif icadas no rastreio neonatal em 2025.

ULSSA: Unidade Local de Saúde de Santo António; ULSC: Unidade Local de Saúde de Coimbra; ULSS João;: Unidade Local de Saúde de São João; ULSS José: Unidade Local de Saúde de São José; 

ULSSM: Unidade Local de Saúde de Santa Mar ia;

Data
Nasc imento

Obser vaçõesSexo
In íc io 

Tratamento
Centro de 

Tratamento
Pato log ia D is t r i to

N.º
Doente

Def ic iênc ia da Des idrogenase dos Ácidos Gordos de 
Cadeia Mui to Longa (VLCAD)

Def ic iênc ia da Des idrogenase dos Ácidos Gordos de 
Cadeia Média (MCAD)

Def ic iênc ia da Des idrogenase dos Ácidos Gordos de 
Cadeia Média (MCAD)

Def ic iênc ia da Des idrogenase dos Ácidos Gordos de 
Cadeia Média (MCAD)

Def ic iênc ia da Des idrogenase dos Ácidos Gordos de 
Cadeia Média (MCAD)

Def ic iênc ia da Des idrogenase dos Ácidos Gordos de 
Cadeia Média (MCAD)

Hiper fen i la lan inemia

Acidúr ia Met i lmalón ica t ipo mut- (MMA mut º )

Def ic iênc ia da Des idrogenase dos Ácidos Gordos de 
Cadeia Média (MCAD)

Feni lcetonúr ia (PKU)

Def ic iênc ia da Des idrogenase dos Ácidos Gordos de 
Cadeia Média (MCAD)

Acidúr ia Arg in inosuccín ica (A AS)

Def ic iênc ia da Des idrogenase dos Ácidos Gordos de 
Cadeia Média (MCAD)

Leucinose c láss ica

Acidúr ia Met i lmalón ica com Déf ice do Metabol ismo das 
Cobalaminas - CblA

Def ic iênc ia da Des idrogenase dos Ácidos Gordos de 
Cadeia Média (MCAD)

Acidúr ia 3-Hidrox i-3-Met i lg lutár ica (3-HMG)

Def ic iênc ia pr imár ia em Carn i t ina (CUD)

Def ic iênc ia da Des idrogenase dos Ácidos Gordos de 
Cadeia Média (MCAD)

T i ros inemia t ipo I I / I I I ( Tyr I I / I I I )

H iper fen i la lan inemia

Hiper fen i la lan inemia

Def ic iênc ia pr imár ia em Carn i t ina (CUD)

Feni lcetonúr ia (PKU)

3-Meti lcroton i lg l ic inúr ia (3 - MCC)

Arg in inemia (Arg)

Def ic iênc ia da Des idrogenase dos Ácidos Gordos de 
Cadeia Média (MCAD)

Def ic iênc ia da Des idrogenase dos Ácidos Gordos de 
Cadeia Média (MCAD)

Acidúr ia Met i lmalón ica t ipo mut- (MMA mutase)

Acidúr ia Met i lmalón ica déf ice do Metabol ismo das 
Cobalaminas (CblC)

Arg in inemia (Arg)

Def ic iênc ia da Des idrogenase de 3 - Hidrox i-Ac i l -CoA de 
Cadeia Longa (LCHAD)

Feni lcetonúr ia (PKU)

Def ic iênc ia da Des idrogenase dos Ácidos Gordos de 
Cadeia Média (MCAD)

Def ic iênc ia da Des idrogenase dos Ácidos Gordos de 
Cadeia Média (MCAD)

Def ic iênc ia da Des idrogenase dos Ácidos Gordos de 
Cadeia Média (MCAD)

3-Meti lcroton i lg l ic inúr ia (3 - MCC)

37

36

35

34

33

32

31

30

29

28

27

26

25

24

23

22

21

20

19

18

17

16

15

14

13

12

11

10

9

8

7

6

5

4

3

2

1

Lisboa

Ave i ro

Setúbal

Be ja

Setúbal

Be ja

Santarém

Setúbal

Coimbra

Funchal

Be ja

Faro

Por ta legre

Por to

L isboa

Ave i ro

Caldas da Rainha

L isboa

Por ta legre

Braga

Por to

Por to

Açores

Guarda

L isboa

Por to

Ave i ro

Setúbal

L isboa

Setúbal

Le i r ia

Santarém

Funchal

Le i r ia

Le i r ia

Setúbal

L isboa

ULSSM

ULSC

ULSSM

ULSSM

ULSS José

ULSSM

ULSSM

ULSSM

ULSC

H. Funchal

ULSSM

ULSSM

ULSSM

ULSSA

ULSSM

ULSC

ULSSM

ULSSM

ULSSM

ULSS João

ULSSA

ULSS João

H. Fa ia l

ULSC

ULSS José

ULSSA

ULSC

ULSSM

ULSSM

ULSS José

ULSSM

ULSSM

H.Funchal

ULSC

ULSC

ULSSM

ULSSM

10d

12d

20d

4d

10d

4d

2x

7d

7d

14d

4d

9d

10d

6d

13d

10d

7d

2x

9d

2x

2x

2x

2x

13d

2x

21d3x

5d

10d

7d

10d

5d

9d

12d

10d

13d

15d

2x

M

F

M

F

F

F

F

M

F

M

M

M

F

F

F

M

F

F

F

F

F

M

F

M

M

M

M

F

F

M

F

M

M

M

F

M

M

12/12/2025

10/12/2025

06/12/2025

14/11/2025

08/11/2025

08/11/2025

06/11/2025

05/11/2025

05/11/2025

04/11/2025

26/10/2025

22/10/2025

18/10/2025

04/10/2025

11/09/2025

15/08/2025

14/08/2025

10/08/2025

15/07/2025

07/07/2025

18/06/2025

22/05/2025

21/04/2025

19/04/2025

04/04/2025

26/03/2025

21/03/2025

15/03/2025

12/03/2025

09/02/2025

07/02/2025

27/01/2025

25/01/2025

21/01/2025

20/12/2024

18/12/2024

14/12/2024

 -

 -

 -

 -

 -

 -

 -

Fa leceu ao 5.ºd 
de v ida 

- 

 -

 -

 Mãe com A AS

 -

 -

 -

 -

 -

 -

 -

 -

 -

 -

 -

 -

 -

 -

Mãe com MCAD 

 -

internada

 -

 -

 -

2.º gémeo 

 -

 -

 -

 -
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A prevalência ao nascimento das 37 Doenças Here-

ditárias do Metabolismo (DHM) rastreadas foi de 

1:2.370. 

O tempo de referenciação demonstrou eficácia 

na celeridade da intervenção: a comunicação dos 

resultados aos Centros de Referência ocorreu, em 

média, aos 9,8 dias de vida, permitindo o início 

do tratamento no próprio dia da referenciação ou 

no dia subsequente. 

Dos 56 casos identif icados inicialmente por alte-

rações no rastreio neonatal, verif icou-se que 9 

casos eram de etiologia materna: cinco casos 

devido a def iciência de vitamina B12 secundá-

rias à dieta vegetariana que as respetivas mães 

f izeram durante a gravidez, dois casos de 3-        

Metilcrotonilglicinúria (3-MCC), um caso de Aci-

duria Glutárica tipo I e um caso de Deficiência 

Primária de Carnitina (CUD). Os restantes 10 

casos foram situações transitórias devido a dife-

rentes apresentações clínicas do RN, nomeada-

mente: prematuridade, colestase, sepsis,  atresia 

esofágica com alimentação comprometida, ou 

formula mal preparada pelos pais.

Relativamente às patologias identificadas, a defi-

ciência de MCAD, uma alteração da β-oxidação 

mitocondrial dos ácidos gordos, manteve-se como 

a condição mais prevalente, correspondendo a 

40,5% dos casos positivos. A HPhe moderada ao 

rastreio referido na Tabela 7 (casos n.ºs 16, 17, e 

31) e posteriormente na amostra de confirmação 

revelou valores de fenilalanina  ≥150 µM e <360 

µM, assim como, uma razão de fenilalanina/tiro-

sina superior a 1,5, os são enviados aos respeti-

vos Centros de Referência para avaliação. Se nos 

controlos periódicos e após a diversificação ali-

mentar, com consequente aumento do aporte pro-

teico, se verificar que os valores de fenilalanina 

são superiores a 360 µM (6 mg/dL), estes bebés 

são considerados Fenilcetonúricos e iniciam trata-

mento dietético com restrição em fenilalanina. O 1.º 

gémeo do caso n.º 5 (PKU) ao rastreio não apre-

sentou alterações, mas nos posteriores doseamen-

tos da fenilalanina revelou alterações compatíveis 

com uma hiperfenilalaninemia.

O caso n.º 26 de Aciduria Argininosuccínica é filho 

de uma mãe com a mesma doença.

Foi ainda observado que 27% dos casos detetados 

de Doenças Hereditárias do Metabolismo.

Durante o ano em análise, foi reportado um óbito 

numa criança identif icada ao 5.º dia de vida com 

Doença Hereditária do Metabolismo (caso n.º 30) 

devido a  Aciduria Metilmalónica por deficiência 

da enzima metilmalonil CoA mutase.
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4.3.  Hipotiroidismo Congénito 

O protocolo atual de rastreio neonatal para o 

Hipotiroidismo Congénito baseia-se na determina-

ção da TSH como marcador primário. Esta meto-

dologia não abrange o Hipotiroidismo Central, 

uma vez que a sua deteção exigiria a medição da 

T4 total como marcador primário. O algoritmo uti-

lizado neste procedimento encontra-se ilustrado 

na Figura 3.

Durante o presente ano, existiram 26 casos orien-

tados para Centro de Tratamento. Todos os casos 

confirmaram Hipotiroidismo Congénito. Para além 

destes, houve 1 caso falso negativo, apresentando 

ao rastreio inicial um valor normal da TSH, reali-

zada ao quinto dia após nascimento, tendo sido 

diagnosticado com Trissomia 21. Os detalhes rela-

tivos à distribuição geográfica, centros de trata-

mento e aos valores de TSH e T4 total ao rastreio 

encontram-se apresentados na Tabela 8.

30

Figura 3 – Algoritmo util izado no rastreio neonatal do Hipotiroidismo Congénito.
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Determinação TSH

Determinação

T4 total

Pedido nova

amostra para TSH

Centro

Tratamento

<10 mU/L 10-20 mU/L >40 mU/L

> 10 mU/L

< 10 mU/L

20-40 mU/L

Normal

Normal

Normal

µM/dL>9,5 µM/dL<9,5
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Os casos com resultados positivos no rastreio 

foram encaminhados para o Centro de Tratamento 

mais próximo da área de residência. A comunica-

ção destes resultados ocorreu, em média, aos 10,0 

dias de vida.

O início da terapêutica com L-tiroxina em oito 

recém-nascidos pré-termo ocorreu apenas após a 

confirmação, realizada através de uma segunda e 

terceira colheita para doseamento da TSH e avalia-

ção da T4 total. Registou-se o óbito de um recém-

-nascido grande prematuro (caso n.º 19). 

Os casos listados na Tabela 8 encontram-se sob 

tratamento, tendo a prevalência anual da patologia 

sido de 1:3.248. 

2x – doentes que in ic iaram terapêut ica só após uma 2.ª co lhe i ta; 3x grande prematuro - doentes que in ic iaram terapêut ica só após uma 3.ª co lhe i ta (protocolo dos grandes prematuros), 

4x grande prematuro - doentes que in ic iaram terapêut ica só após uma 4.ª co lhe i ta (protocolo dos grandes prematuros).   ULSSA: Unidade Local de Saúde de Santo António; ULSC: 

Unidade Local de Saúde de Coimbra; ULSS João: Unidade Local de Saúde de São João; ULSSM: Unidade Local de Saúde de Santa Mar ia; HSE – Hospi ta l Santo Espir i to Açores.

Tabela 4 – Casos de Hipotiroidismo Congénito rastreados em 2025.

Data
Nasc imento

Sexo Obser vações
TSH (mU/L)

(Marcador pr imár io)
T4 (µg/dL)

(Marcador Secundár io)

Centro de 
TratamentoD istr i to

27

26

25

24

23

22

21

20

19

18

17

16

15

14

13

12

11

10

9

8

7

6

5

4

3

2

1

F

F

F

F

M

M

M

M

F

F

F

F

F

F

F

F

M

F

M

F

F

F

M

F

F

F

F

Hipot i ro id ismo 

fami l ia r 

 -

 -

 -

 -

 -

 -

 -

2.º gémeo 

 -

Hipot i ro id ismo 

fami l ia r 

 -

 -

 -

 -

l in fopenia 

 -

 -

 -

 -

 -

1.º gémeo 

S. D iGeorge 

 -

 -

 -

Tr issomia 21

N.º
Doente

ULSC

ULSSM

ULSC

ULSSM

ULSSM

ULSC

ULSSM

ULSSM

ULSSM

ULSSM

ULSSM

ULSC

ULSSM

ULSSM

ULSC

ULSSM

ULSSM

ULSSJ

HSE 

ULSSM

ULSSJ

ULSSM

ULSC

ULSSJ

ULSSM

ULSSJ

ULSSM

15d

10d

2x

11d

2x

2x

2x

8d

4x

11d

8d

3x

9d

16d

7d

6d

10d

11d

15d

10d

5d

9d

8d

2x

11d

2x

 -

Sangue insuf ic iente

2,7

12,5/10,7

6,3

8,7/3,7

7,6/3,4

7,7/2,4

6,5

1,8/4,0/3,6/3,6

5,0

6,8

2,4/5,2/2,1

7,4

3,1

2,1

1,6

2,6

2,0

4,0

2,4

1,8

2,6

6,9

12,3/5,8

5,6

10,5/5,8

11,0

77,2

172,1

24,1/32,9

278,7

10,0/45,2

22,1/69,2

12,0/60,2

80,2

0,7/8,2/14,2/31,3

93,6

189,3

1,1/6,1/129,1

145,7

238,0

183,4

159,6

333,3

294,4

45,8

306,3

285,9

210,7

327,3

24,3/102,4

160,3

20,7/40,2

13,2

15/12/2025

01/12/2025

19/11/2025

16/11/2025

01/11/2025

10/10/2025

02/10/2025

22/09/2025

10/09/2025

30/08/2025

26/08/2025

15/08/2025

20/07/2025

09/07/2025

08/07/2025

04/07/2025

27/06/2025

09/06/2025

01/06/2025

01/06/2025

31/05/2025

19/05/2025

31/03/2025

13/03/2025

06/03/2025

04/02/2025

26/01/2025

Ave i ro

L isboa

Le i r ia

L isboa

L isboa

Ave i ro

Santarém

Lisboa

Setúbal

L isboa

L isboa

Coimbra

L isboa

Setúbal

Guarda

L isboa

L isboa

Por to

Açores

L isboa

Por to

L isboa

Coimbra

Por to

L isboa

Braga

L isboa

In íc io 
Tratamento
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Para os recém-nascidos pré-termo e baixo peso 

(idade gestacional <32S e ou peso <1500 gr), apli-

ca-se um protocolo específico de rastreio neona-

tal para o Hipotiroidismo Congénito.

Aproximadamente 10% dos casos de Hipotiroi-

dismo Congénito apresentam malformações 

associadas, durante este ano, foram registados 

dois recém-nascidos com síndromes específ icas: 

Trissomia 21 (caso n.º 1) e Síndrome de DiGeorge 

(caso n.º 5). Paralelamente, identif icaram-se dois 

recém-nascidos com antecedentes familiares 

desta patologia (casos n.ºs 17 e 27). De salientar 

que as etiologias de origem genética correspon-

dem a 10-15% dos quadros de Hipotiroidismo 

Congénito permanente. É ainda relevante notar 

que, no momento em que o diagnóstico foi comu-

nicado, a vasta maioria dos bebés não apresen-

tava qualquer sintomatologia.

A Figura 4 mostra a evolução do número de casos 

de Hipotiroidismo Congénito entre 2015 e 2025, 

que sugere uma tendência recente de diminui-

ção dos casos, possivelmente associada a melho-

rias nos cuidados de saúde e prevenção, melhor 

acompanhamento pré-natal, suplementação ade-

quada de iodo durante a gestação e maior con-

trolo de doenças da tiroide durante a gravidez.

32

Figura 4 – Número de casos de Hipotiroidismo Congénito (2015-2025).

Para todos os recém nascidos pré-termo referidos: 

No caso de recém-nascidos  < 27 semanas:

1.ª amostra, entre 3.º e 6.º dia de vida;

2.ª amostra, 2 semanas após nascimento 
(entre o 14.º dia e o 15.º dia) 

3.ª amostra, à 4 semana (entre o 28.º e 30.º dia) 

4.ª amostra, às 32 semanas idade gestacional

5.ª amostra, às 36 semanas de idade gestacional ou 

no momento de alta (o que ocorrer primeiro)

No caso de recém-nascidos  ≥ 27 e ≤ 30 semanas idade gestacional: 

3.ª amostra, à 4 semana ( entre o 28.º e 30.º dia )

4.ª amostra, às 36 semanas de idade gestacional ou 
no momento da alta (o que ocorrer primeiro)

No caso de recém-nascidos  30 e ≤ 32 semanas idade gestacional: 

3.ª amostra, às 36 semanas de idade gestacional ou 
no momento da alta (o que ocorrer primeiro)
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4.4.  Fibrose Quística 

No final de 2018 a Fibrose Quística foi oficialmente 

incluída no Programa Nacional de Rastreio Neo-

natal, após o estudo-piloto realizado (2013-2018) 

e publicado por: Marcão A, Barreto C, Pereira L, 

Vaz LG, Cavaco J, Casimiro A, Félix M, Silva TR, 

Barbosa T, Freitas C, Nunes S, Felício V, Lopes 

L, Amaral M, Vilarinho L. Cystic Fibrosis Newborn 

Screening in Portugal: PAP Value in Populations 

with Stringent Rules for Genetic Studies. Int J Neo-

natal Screen. 2018 Jun 29;4(3):22. doi: 10.3390/i-

jns4030022.

No início de 2024 foi novamente ajustado o algo-

ritmo nacional para o rastreio da Fibrose Quística 

(Figura 5 ), com o objetivo de redução de casos 

falsos positivos, e consequente diminuição da 

ansiedade dos pais, assim como redução dos 

custos.

É efetuada a determinação da tripsina imuno-rea-

tiva (IRT) numa primeira análise. Nas amostras 

em que este parâmetro é superior a 65 ng/mL, a 

determinação da PAP (proteína associada à pan-

creatite) é utilizada como biomarcador secundário. 

Caso a PAP apresente valores >1,8 ng/mL, efetua-

-se a análise genética do CFTR gene (kit Devyser 

CFTR68), para pesquisa de 68 mutações. Se não 

apresentar nenhuma dessas mutações é solicitada 

uma nova amostra, e efetuada nova determinação 

da tripsina imuno-reativa, (nas amostras em que o 

valor de IRT>150 ng/mL). Se nessa segunda amos-

tra o IRT>50 ng/mL, o recém-nascido é enviado 

para Centro de Referência para o Tratamento para 

avaliação. Nos casos em que se identifica uma 

única mutação, é solicitada uma nova amostra, se 

a IRT apresenta valores >35 ng/mL, o recém-nas-

cido é enviado para Centro de Referência para o  

Tratamento. 

Nos casos em que se identifica duas mutações 

patogénicas o recém-nascido é enviado para Cen-

tro de Referência para o Tratamento já com diag-

nóstico confirmado. Os casos enviados para os 

Centros de Referência para o Tratamento, após 

uma avaliação clínica, estes recém-nascidos efe-

tuaram prova de suor.

Foram enviados para os Centros de Referência para 

o Tratamento de Fibrose Quística oito recém-nas-

cidos com alterações no rastreio. Assim, este ano 

foram diagnosticados oito casos de Fibrose Quís-

tica, sendo a prevalência ao nascimento encon-

trada para esta patologia de 1:10.964 (Tabela 9).

A possibilidade de resultados falsos-negativos no 

rastreio neonatal pode existir em situações de íleus 

meconial, pois os níveis de IRT podem situar-se 

abaixo do cut-off estabelecido (<65 ng/mL). No que 

diz respeito ao perfil genético, a variante p.Phe508-

del mantém-se como a mais prevalente na popu-

lação portuguesa, à semelhança do observado 

noutras populações caucasianas, tendo sido iden-

tificada em cinco casos no presente ano. Importa 

notar que não se registaram casos de homozigotia 

para esta variante, tipicamente associada a fenóti-

pos de maior gravidade. A Tabela 9 ilustra a hete-

rogeneidade das variantes do gene CFTR detetadas 

este ano.
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34

IRT-Tr ips ina imunorreat iva; PAP-Prote ína associada à pancreat i te; ULSS José: Unidade Local de Saúde de São José; ULSS João: Unidade Local de Saúde de São João; ULSSM: Unidade 

Local de Saúde de Santa Mar ia; ULSSA: Unidade Local de Saúde de Santo António; HCF: Hospi ta l Centra l do Funchal; HDES: Hospi ta l D iv ino Espir i to Santo, Açores;

Figura 5 – Algoritmo util izado no rastreio neonatal da Fibrose Quística em Portugal.

Amostra de
Rastreio

Doseamento
da IRT

Doseamento
da PAP

Análise Genética
(Devyser CFTR68)

Pedido de
2ª amostra

Pedido de
2ª amostra

Doseamento
da IRT

Doseamento
da IRT

Rastreio
negativo

NÃO 

Rastreio
negativo

NÃO

SIM

SIM

Rastreio
positivo

Rastreio
positivo

Rastreio
negativo

NÃO

NÃO

SIM

SIM

IRT ≥65
ng/ml?

IRT ≥35
ng/ml?

IRT ≥50
ng/ml?

IRT ≥150
ng/ml?

PAP ≥1,8
ng/ml?

2
mut SIM

1
mut

0
mut

Tabela 5 – Casos de Fibrose Quística enviados para Centro de Referência em 2025.

Distr i to Data de nascimento Anál ise genética
Rastre io

IRT 
(ng/mL)

Rastre io 
PAP 

(ng/ml )

Repetição
IRT 

(ng/mL)
Centro tratamento

8

7

6

5

4

3

2

1

L isboa

Coimbra

Coimbra

Açores

L isboa

Açores

L isboa

Por to

ULSS José

ULSC

ULSC

HDES

ULSSM

ULSSM

ULSS José

ULSSA

p.Cys343*/p.Arg.1162*

p.Phe508de l /3171de lC(=3039de lC)

p.Phe508de l /G ly542*

p.Phe508de l /p.Phe508de l

2988+1G>A /2739T>A

c.[(2731_274-1)_(1584-1_1588-1)]de l /

c.[(2731_274-1)_(1584-1_1588-1)]de l

p.Phe508de l /c.(164+1_165-1)_(273+

1_274-1)de l

p.Phe508de l /p.Leu1227Pro

200

37,3

118,0

296,0

209,0

160,0

157,0

142,0

>8,8

12,8

2,8

>8,8

3,7

>8,8

8,6

1,8

78,5

─
─
─

277,0

─

142,0

41,0

28/11/2025

26/08/2025

12/06/2025

05/03/2025

25/02/2025

26/01/2025
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N.º
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4.5. Drepanocitose

Em 2023, o rastreio da drepanocitose foi integrado 

no Programa Nacional de Rastreio Neonatal, após 

um estudo-piloto iniciado em 2021. 

Iniciado nos distritos de Lisboa e Setúbal, foi alar-

gado a todo o país em 2022, abrangendo 100.000 

recém-nascidos. O estudo determinou uma preva-

lência nacional de 1:2.299 (mais elevada em Lis-

boa e Setúbal: 1:978) e confirmou a necessidade 

de incluir este rastreio no programa, dado que 

a doença representa um problema crescente de 

saúde pública em Portugal e beneficia de diagnós-

tico precoce. 

Rodrigues D, Marcão A, Lopes L, Ventura A, Faria 

T, Ferrão A, Gonçalves C, Kjöllerström P, Castro 

A, Fraga S, Almeida M, Maia T, Gomes J, Lachado 

A, Guerra I, Ferreira F, Trigo F, Bento C, Vilarinho 

L. Newborn Screening for Sickle Cell Disease: 

Results from a Pilot Study in the Portuguese Popu-

lation. Int J Neonatal Screen. 2025 Jan 27;11(1):10. 

doi: 10.3390/ijns11010010.

Conforme detalhado na Tabela 10, foram iden-

tif icados 47 casos de drepanocitose (42 FS e 5 

FSC), todos devidamente confirmados. O enca-

minhamento para Centros Especializados de Tra-

tamento baseou-se na presença de hemoglobina 

S na amostra de rastreio. Adicionalmente, quatro 

recém-nascidos foram referenciados para inves-

tigação de outras hemoglobinopatias (três casos 

de hemoglobina E, e uma β-Talassémia). A distr i-

buição geográf ica indica uma maior incidência 

nas regiões de Lisboa e Setúbal, que concentram 

29 dos casos diagnosticados, 61,7% do total. 

A prevalência ao nascimento desta patologia 

f ixou-se em 1:1.866.

35

r
    Rastreio Neonatal _ 2025
_Programa Nacional de



36

ULSA Sintra: Unidade Local de Saúde Amadora-Sintra; ULSA Seixa l: Unidade Local de Saúde A lmada-Seixa l; ULSC: Unidade Local de Saúde de Coimbra; 

ULSS João: Unidade Local de Saúde de São João; ULSS José: Unidade Local de Saúde de São José; ULSSM: Unidade Local de Saúde de Santa Mar ia.

Tabela 6 – Casos de Drepanocitose enviados para Centro de Tratamento em 2025.
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F
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F
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F
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F
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F
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F
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F
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Lisboa
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4.6. Atrofia Muscular Espinal

O projeto-piloto de âmbito nacional para o rastreio 

neonatal da Atrofia Muscular Espinal teve início a 

27 de outubro de 2022. Até dezembro de 2023, 

o estudo já abrangia 100.000 recém-nascidos, 

permitindo apurar uma prevalência da doença de 

1:14.286 nascimentos.

Com a colaboração da Associação Portuguesa de 

Neuromusculares (APN), produziu-se um folheto 

informativo destinado aos pais (Figura 6). Este 

documento é disponibilizado nas consultas de 

vigilância da gravidez e no momento que antecede 

a realização do rastreio neonatal.

A Atrofia Muscular Espinal foi oficialmente inte-

grada no painel de doenças do Programa Nacio-

nal de Rastreio Neonatal, em janeiro de 2025. A 

inclusão no rastreio neonatal é crucial porque per-

mite identif icar a doença antes do aparecimento 

dos primeiros sintomas. Os tratamentos inovado-

res disponíveis atualmente (como terapias génicas 

ou modificadoras) têm uma eficácia muito superior 

quando administrados nas primeiras semanas de 

vida, prevenindo alterações motoras irreversíveis.

Com esta atualização, o Programa Nacional de 

Rastreio Neonatal  reforçou o seu compromisso 

na deteção precoce de doenças raras, permitindo 

que os recém-nascidos afetados tenham acesso 

a cuidados especializados desde o nascimento.

Em 2025 foram diagnosticados 10 recém-nasci-

dos com Atrofia Muscular Espinal, com uma idade 

média de referenciação de 9,7 dias (Tabela 11). 

A análise das cópias do gene SMN2 revelou que 

40% dos casos possuem 3 cópias, seguidos de 

30% com 2 cópias. Os restantes casos dividem-

-se entre 20% com 4 a 5 cópias — tipicamente 

associadas a quadros de menor gravidade — e 

10% com apenas 1 cópia. Este ano para a Atrofia 

Muscular Espinal, a prevalência ao nascimento foi 

de 1:8.771.
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Figura 6 – Folheto informativo para os pais do rastreio da Atrof ia Muscular Espinal.
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4.7. Imunodeficiência Combinada 
Grave – estudo-piloto 

A 1 de abril de 2025, foi iniciado, o estudo-piloto para 

o rastreio Neonatal da Imunodeficiência Combinada 

Grave (SCID - Severe Combined Immunodeficiency), 

a nível nacional.  

O rastreio da SCID baseia-se na quantif icação 

dos Círculos de Excisão do Recetor de Células 

T (TREC), fragmentos de DNA gerados durante a 

maturação dos linfócitos T no timo. A ausência ou 

redução grave destes marcadores é um indicador 

da patologia. A análise é realizada através da téc-

nica de PCR em tempo real (qPCR) multiplex, uti-

l izando amostras de sangue colhidas no cartão 

de Guthrie no âmbito do rastreio neonatal.

A SCID é uma condição genética rara e potencial-

mente fatal, caracterizada pela disfunção grave dos 

linfócitos T e B. Em Portugal, estima-se uma inci-

dência de 1 caso por cada 48.000 nascimentos.

Embora a sintomatologia seja variável, a susce-

tibil idade a infeções é o denominador comum, 

surgindo habitualmente nos primeiros meses de 

vida, embora casos com manifestação tardia (se-

gundo ou terceiro ano) possam ocorrer.

Atualmente, o transplante de células estaminais 

hematopoiéticas representa a pr incipal aborda-

gem terapêutica, apresentando taxas de sobre-

v ivência super iores a 94% quando real izado 

antes dos 3,5 meses de idade, o que subl inha 

a impor tância cr í t ica do diagnóstico precoce. 

Parale lamente, as terapias genéticas têm reve-

lado resultados promissores. 

Com o apoio da Associação Por tuguesa de 

Doentes com Imunodef iciência Primária (APDIP), 

foi desenvolvido material informativo (Figura 7 ), 

a ser distr ibuído nas consultas de vigi lância da 

gravidez e no momento da colheita para o ras-

treio neonatal.
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ULSC – Unidade Local de Saúde de Coimbra; ULSSM – Unidade Local de Saúde de Santa Mar ia; ULSS José – Unidade Local de Saúde de São José; 

ULSSA – Unidade Local de Saúde de Santo António. 

Tabela 7 – Casos de Atrof ia Muscular Espinal, enviados para Centro de Tratamento em 2025.

Data
nascimentoSexoN.º

Idade à 
referenciação 

para CT

N.º Cópias gene 
SMN2

Idade RN à 
colhe i ta

Idade do RN à 
Receção ( INSA)Distr i to Centro tratamento
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Évora

Por to

Setúbal

ULSSA

ULSC

ULSS José
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ULSS José
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ULSSM

08/10/2025

03/09/2025

28/08/2025
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30/03/2025

11/03/2025

2D

6D

5D

4D

1D

3D

6D

3D
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3

5

3

1

3

2

3

2

2

M

M

M

F

M

M

M

M

F
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Este estudo-piloto tem como objetivo: avaliar a 

exequibilidade técnica e organizacional do rastreio 

da SCID em Portugal; determinar o seu impacto 

em termos de saúde pública; avaliar a viabilidade 

da integração deste teste no Programa Nacional 

de Rastreio Neonatal, para além de rastrear os 

doentes com SCID. 

Desde o início do estudo-piloto, foram orienta-

dos para Centro Especializado para o Tratamento 

cinco casos, quatro dos quais correspondentes a 

linfopenias e foi diagnosticado um recém-nascido 

(Tabela 12) com SCID. Com uma prevalência ao 

nascimento de 1:67.450. 
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Figura 7 – Folheto informativo para os pais do rastreio da Imunodeficiência Combinada Grave.

Figura 8 – Algoritmo util izado no rastreio neonatal da Imunodeficiência Combinada Grave.
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4.8. Apreciação global

O número de casos confirmados em 2025, assim 

como os respetivos Centros de Referência/Centros 

Especializados para o Tratamento para o qual 

foram enviados, estão referidos na Tabela 13 e a 

respetiva prevalência ao nascimento na Tabela 14. 
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Tabela 8 – Caso de Imunodeficiência Combinada Grave, enviado para Centro de Tratamento em 2025.

Data
nascimentoSexoN.º

Idade à 
referenc iação 

para CT

Rastre io
VR: TREC >15 

(cópias/µ l )

Idade RN à 
co lhe i ta

Idade do RN à 
receção ( INSA)Distr i to

Conf i rmação
VR: TREC >15 

(cópias/µ l )
Centro tratamento

1 Por to ULSSJ 13/04/2025 2D 6D 7D 13 <  5M

Tabela 9 – Distribuição global dos casos rastreados em 2025 por local de tratamento.

Tabela 10 – Prevalência ao nascimento em 2025 das doenças rastreadas.

Doenças Rastreadas

Hipot i ro id ismo Congéni to 27

37

8

47

10

0

Fibrose Quíst ica

Drepanoci tose

Atrof ia Muscular Espina l

Imunodef ic iência Combinada 
Grave

Tota l 130

17

22

3

35

5

1

82

4

5

1

6

2

0

19

5

7

2

6

3

0

23

1

1

2

0

0

0

4

0

2

0

0

0

0

2

Doenças Heredi tár ias do 
Metabol ismo

Lisboa Por to Coimbra

Centro de Tratamento

Açores MadeiraN.º de casos

Hipot i ro id ismo Congéni to87 708 27 1:3.248

37 1:2.370

8 1:10.964

47 1:1.866

10 1:8.771

1 1:67.450

87 708

87 708

87 708

87 708

67 450*

Fibrose Quíst ica

Drepanoci tose

Atrof ia Muscular Espina l

Imunodef ic iência Combinada Grave

Doenças Heredi tár ias do Metabol ismo

N.º de casos Preva lênciaDoença
Recém-nascidos 

estudados

* in íc io do rastre io em abr i l , pro jeto-pi loto.
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A idade do recém-nascido no início do trata-

mento encontra-se diretamente associada à idade 

aquando da colheita da amostra de sangue, bem 

como à eficiência do rastreio, constituindo, por 

isso, um indicador fundamental nos programas de 

rastreio neonatal (Figura 9).

Tendo em conta que a colheita deve ocorrer entre 

o 3.º e o 6.º dia de vida, observa-se que, na maio-

ria das situações, este procedimento foi realizado 

dentro do intervalo recomendado, correspon-

dendo a 85,9% das amostras. Verif icou-se ainda 

um ligeiro aumento no número de colheitas efe-

tuadas após o 9.º e 10.º dia, comparativamente 

ao ano anterior. Idealmente, a colheita deverá 

ser realizada no 3.º dia de vida, de modo a possi-

bil itar um diagnóstico o mais precoce possível. 

Contudo, esta recomendação nem sempre pode 

ser cumprida, uma vez que depende de diversos 

fatores, nomeadamente a idade gestacional do 

recém-nascido, o tipo de parto e o estado clínico 

da mãe e do bebé, entre outros.
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Figura 9 – Idade do recém-nascido na altura da colheita (2015-2025).
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A Figura 10 apresenta a distribuição do número 

de dias decorridos entre a colheita das amostras 

e a receção das respetivas fichas no secretariado 

da Unidade de Rastreio. Nos últimos anos, tem-se 

observado um aumento do número de amostras 

rececionadas até ao 3.º dia. Contudo, permanece 

relevante a proporção de amostras cuja receção 

ocorre após esse período. Este ano observou-se 

um aumento de amostras rececionadas ao 7.º, 8.º 

e 10.º dia, comparativamente com o ano anterior. 

Este intervalo continua a suscitar preocupação e 

atenção, uma vez que é influenciado por diversos 

fatores, nomeadamente a ausência de envio diário 

das amostras por parte dos locais de colheita e 

o facto de alguns centros não assegurarem esse 

envio, f icando o mesmo sob responsabilidade dos 

pais.
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Figura 10 – Número de dias decorridos desde a colheita até à receção no secretariado da Unidade de 

Rastreio Neonatal (2015-2025).
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Até 2004, o período recomendado para a colheita 

de sangue situava-se entre o 4.º e o 7.º dia de 

vida. Com a alargamento do rastreio neonatal para 

abranger outras Doenças Hereditárias do Metabo-

lismo, esse intervalo foi alterado para entre o 3.º 

e o 6.º dia. Esta alteração permitiu reduzir a idade 

média do recém-nascido no momento da comuni-

cação dos resultados aos Centros de Tratamento. 

Este indicador tem-se mantido relativamente está-

vel ao longo do tempo, tendo sido registada, no 

presente ano, uma média de 9,9 dias (Figura 11).
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Figura 11 – Média da idade do recém-nascido na altura da comunicação de resultados positivos (1983-2025).
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Apresentação oral   ou em forma de póster em 

reuniões:

■ No dia 7 de fevereiro nas Conferências do 

Hospital Tâmega e Sousa, Laura Vilarinho foi 

convidada para apresentar uma comunicação 

na mesa “Rastreios Neonatais” intitulada 

“Atualidade e futuro do rastreio metabólico”



■ No dia 24 de abr i l, Laura Vi lar inho e Ana 

Marcão foram convidadas para par tic ipar no 

42.º aniversário da Unidade de Cuidados 

Intensivos Neonatais (UCIN) do Hospital 

Dona Estefânia (HDE), L isboa onde 

profer iram a palestra “Rastre io Neonatal da 

Fibrose Quíst ica”.

■ De 19 a 21 de junho, Laura Vi lar inho 

par tic ipou no Centro de Convenções 

Centro Sul em Flor ianopol is, Rio Grande 

do Sul, Brasi l a convite da presidente da 

Sociedade Brasi le ira de Tr iagem Neonatal 

(Prof ª Carol ina Fischinger) no Congresso da 

Sociedade Brasileira de Triagem Neonatal 

e Erros Inatos do Metabolismo (SBTEIM ) 

onde efetuou três palestras “Doenças do 

Metabol ismo da Creatina”, “Visão Crít ica da 

Tr iagem Genómica pelo Mundo”, “Estratégias 

para identi f icar os casos falsos negativos ou 

não rastreados”.
 

■ Em 1 de julho, nas instalações da Biblioteca 

Municipal Almeida Garret no Porto no evento 

“Dia Internacional do Rastreio Neonatal” 

Laura Vilarinho, Paula Garcia e Paulo Pinho e 

Costa (Comissão Executiva do PNRN) fizeram 

a apresentação pública dos resultados do 

PNRN de 2024. Na mesa redonda de discus-

são das atividades do Programa Nacional de 

Rastreio Neonatal participaram  os seguintes 

convidados: a pediatra Esmeralda Rodrigues - 

Centro de Referência para as Doenças Heredi-

tárias do Metabolismo - ULS São João, Porto; 

a endocrinologista Alice Mirante - Centro de 

Tratamento para o Hipotiroidismo Congénito 

do Hospital Pediátrico - ULS de Coimbra e a 

neuropediatra Teresa Moreno - Centro de Tra-

tamento para a Atrofia Espinhal do Hospital 

de Santa Maria - ULS Santa Maria. Na mesa 

de discussão das Doenças Raras participaram 

o médico de saúde pública Fernando de Al-

meida - Presidente do PNRN e Presidente do 

Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo 

Jorge - INSA, Laura Vilarinho - Coordenadora 

da Comissão Executiva do PNRN, a pediatra 

e Prof.ª Maria do Céu Machado - Coordenado-

ra do Grupo de Trabalho Intersectorial para as 

Doenças Raras, a psicóloga Elisabete Almeida 

- Presidente da Associação Portuguesa de 

Fenilcetonúria e Outras Doenças Metabólicas 

- APOFEN e a pediatra Laura Marques - Res-

ponsável pela Unidade de Infeciologia e Imu-

nodeficiências - ULS Santo António, Porto.

■ No dia 8 de outubro, Laura Vilarinho 

deslocou-se ao Instituto Politécnico da Guarda 

a convite das Prof.as Sandra Ventura e Fátima 

Roque onde fez uma apresentação sobre o 

Programa Nacional do Rastreio Neonatal.

■ Em 16 outubro, nas instalações do INSA 

em Lisboa, o Depar tamento de Genética 

Humana assinalou os 50 anos de existência 

com uma conferência comemorativa que 

englobou todos as Unidades do DGH. 
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■ Em 15 de novembro, Ana Marcão e Laura 

Vilarinho participaram nas 6.as Jornadas 

Nacionais de Fibrose Quística. Organizado 

pela Sociedade Portuguesa de Pediatria (SPP), 

o evento teve como objetivo a divulgação e 

atualização de informação e conhecimento 

na área da Fibrose Quística. Laura Vilarinho 

e Ana Marcão, da fizeram parte do painel de 

discussão “A Genética na Fibrose Quística”, 

onde apresentaram os resultados mais 

recentes do rastreio neonatal para a Fibrose 

Quística. A iniciativa decorreu no Auditório 

João Lobo Antunes (Edifício Egas Moniz), 

da Faculdade de Medicina da Universidade 

de Lisboa, e contou com a participação de 

profissionais de saúde que desenvolvem 

atividade em centros de referência para a 

Fibrose Quística. 

 

r
    Rastreio Neonatal _ 2025
_Programa Nacional de



www.insa.pt www.insa.pt www.insa.pt www.insa.pt

Conclusões



r
    Rastreio Neonatal _ 2025
_Programa Nacional de



5. Conclusões

5.1  Eficácia e evolução dos Indicadores 
do Programa

Um dos principais indicadores de um Programa de 

Rastreio Neonatal é a sua taxa de cobertura, que 

idealmente deve ser universal e o mais próxima pos-

sível dos 100%. O Programa Nacional de Rastreio 

Neonatal alcançou rapidamente esse objetivo, no 

final da década de 80, atingindo uma taxa de cober-

tura situava-se acima dos 90%, tendo durante os 

anos 90, aproximando-se da sua universalidade. 

Nas últimas duas décadas e meia este indicador 

mantém-se estável, tendo abrangido mais de 99% 

dos recém-nascidos em Portugal (Figura 12).

Em 2025, a taxa de cobertura nacional foi de 99,9%, 

constituindo um forte indicador da elevada ade-

são da população a este programa de saúde públi-

ca, apesar de não ser obrigatório. De acordo com 

dados do Instituto Nacional de Estatística (INE), 

registaram-se 87 764 nascimentos. A pequena dife-

rença entre este valor e o número de bebés rastrea-

dos (87 708) é esperada, resultando em parte de 

fatores como o momento da colheita, que não coin-

cide necessariamente com o nascimento. No final 

de cada ano verifica-se ainda um desfasamento, 

uma vez que a estatística considera os bebés anali-

sados até ao término do ano civil. Assim, os recém-

-nascidos nos últimos dias do ano acabam por ser 

rastreados no início de janeiro do ano seguinte.

A maioria das colheitas do “Teste do Pezinho” é 

realizada nas Unidades Locais de Saúde, nomea-

damente nos Cuidados de Saúde Primários e nos 

Cuidados Hospitalares Públicos, representando 

86,6% do total das amostras. O número de colhei-

tas nos Hospitais Privados tem vindo a aumen-

tar nos últimos 3 anos, tal como evidenciado na 

Figura 13.
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Figura 12 – Número de nascimentos versus recém-nascidos estudados desde o início do Programa (1981-2025).
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Na Tabela 15 estão referidos vários indicadores do 

Programa Nacional de Rastreio Neonatal. Podemos 

concluir que o indicador que tem revelado mais efi-

cácia é o tempo médio de início de tratamento como 

já foi relatado anteriormente.
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Figura 13 – Número de colheitas do teste do pezinho efetuadas nos Hospitais privados (2015-2025).
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Tabela 11 – Indicadores do Programa entre 2015-2025.

Ind icadores

RN
estudados por ano 

Recém-nasc idos estudados por ano 

Ind icadores

RN
reg is tados ( INE )

Taxa de cober tura (%)

Taxa de cober tura 

Ind icador

Casos pos i t i vos

Casos detetados 

Ind icador

Percentagem de f ichas 
co lh idas ao 3.º d ia de v ida 

Percentagem de amostras co lh idas ao 3.º d ia de v ida 

Ind icador

Tempo médio de in íc io 
de t ratamento  
(d ias após o nasc imento)

Tempo médio de comunicação do resu l tado / in íc io de t ratamento (d ias)

 

83.436

 

85.764 84.631 87.708

  

83.100

 

85.058

 

87.577

 

86.180

 

86.827

 

87.364

 

85.456

2023

2023

2024  20252014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021  

79.217

2022

2024 20252014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021  2022

2023 2024 20252014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022

2023 2024 20252014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022

2023 2024 20252014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022

83.671

99,7

85.699

100,01

84.642

99,9

87.764

99,9

82.367

100,89

85.500

99,48

87.093

100,56

86.156

100,0

86.973

99,8

86.579

100,9

84.426

101,1

79.582

  99,5

129 136 118 13083 55 84 91 68 85 92

24% 24% 25% 23%17% 17% 19% 20% 20% 21% 25%

10,3 9,6 9,5 9,99,9 9,9 9,8 10,2 9,9 10,3 10,9

82

23%

 9,3
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Outro indicador significativo é a taxa de pedido de 

segundas amostras (recall-rate) (Tabela 16), que 

se encontra dentro dos limites internacionalmen-

te reconhecidos para o rastreio neonatal das 29 

doenças. Relativamente à Fibrose Quística, esta 

taxa de repetição tem-se mantido reduzida desde 

2023, como consequência da revisão do algoritmo 

de decisão, que passou a integrar o estudo genéti-

co do CFTR — incluindo a análise de 68 mutações, 

entre as quais as mais prevalentes na população 

europeia, antes do encaminhamento para um Cen-

tro de Referência para Tratamento.

A taxa de pedido de repetição para as Doenças 

Hereditárias do Metabolismo tem-se mantido 

baixa desde 2017, após a introdução dos testes 

de segundo nível “second-tier tests”, e a do Hipo-

tiroidismo Congénito com o protocolo dos prema-

turos, considerando ainda que, a Drepanocitose, 

a Atrofia Muscular Espinal e a Imunodeficiência 

Combinada Grave apresentam uma taxa bastante 

reduzida. 

Em 2014, foi cr iado um car taz com o objetivo 

de, nos Centros de Saúde e Unidades de Saúde 

Famil iar, promover o acesso dos pais à Internet, 

permitindo a consulta dos resultados do “Teste 

do Pezinho” através do website https://resulta-

dos-dp-insa.min-saude.pt. Neste ano, regista-

ram-se 60.662 visual izações para um total de 

87.708 recém-nascidos analisados, o que indica 

um aumento signif icativo deste meio de informa-

ção, cerca de 70% dos pais optaram por este 

meio de comunicação, conforme apresentado na 

Figura 14.

Na Figura 15 é apresentado a página onde os 

pais podem consultar a receção e o resultado do 

“Teste do Pezinho”, assim como descarregar o 

relatór io do rastreio neonatal do recém-nascido.

50

Tabela 12 – Taxa de pedido de segundas amostras ao longo dos últimos anos (recall-rate). 

Taxa de pedido de segundas amostras (recal l-rate) 

 Ano
RN 

rastreados
24 Doenças Heredi tár ias 

do Metabol ismo
Hipot i ro id ismo 

Congéni to
F ibrose 
Quíst ica

Drepanoci tose
Atrof ia Muscular 

Espina l

Imunodef ic iênc ia 
Combinada 

Grave

2015

2016

2017

2018

2019

2020

2021

2022

2023

2024

2025

85.058

87.577

86.180

86.827

86.364

85.456

79.217

83.436

85.764

84.631

87.708

0,24%

0,23%

0,11%

0,10%

0,09%

0,09%

0,11%

0,11%

0,11%

0,13%

0,11%

0,06%

0,15%

0,11%

0,09%

0,08%

0,04%

0,08%

0,10%

0,09%

0,07%

0,16%

0,32%

0,34%

0,28%

0,29%

0,30%

0,31%

0,27%

0,29%

0,08%

0,08%

0,11%

—

—

—

—

—

—

—

—

0,02%

0,04%

0,06%

0,62%

0,72%

0,50%

0,48%

0,47%

0,44%

0,46%

0,50%

0,32%

0,34%

0,50%

—

—

—

—

—

—

—

—

0,02%

0,02%

0,01%

—

—

—

—

—

—

—

—

—

—

0,05%

Tota l pato log ias

28+1 estudo-pi loto
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Figura 14 – Número de visualizações de resultados do rastreio neonatal na Internet.

Figura 15 – Página para visualização online dos resultados no website do INSA. 
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5.2  Avaliação do PNRN em 2025 

através do website

Para saber a opinião dos pais que consultaram 

o website do PNRN foi inserida uma questão no 

âmbito da qualidade: Qual a sua opinião global 

sobre o Programa Nacional de Diagnóstico Pre-

coce “Teste do Pezinho”?

A opinião global dos pais (80,77%) ao PNRN 

“Teste do Pezinho” é Muito Satisfeito”.
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Figura 16 – Avaliação do grau de satisfação dos util izadores do PNRN 2025.
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Da análise relativa aos comentários feitos pelos 

pais destacam-se as seguintes sugestões:

■ Resultado mais detalhado

■ Aler ta de resultados disponíveis, por 

SMS ou e-mail

■ Site desatualizado

■ Possibi l idade de visual ização na APP do 

SNS 24

■ Registo no E-vacinas

■ Envio do teste, pelos pais, em envelope 

RSF

Sugestões: 
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5.3  Prevalência das doenças 

rastreadas

O número de recém-nascidos rastreados varia 

entre os diferentes grupos de patologias incluídos 

no painel do Programa Nacional de Rastreio Neo-

natal, uma vez que a introdução do rastreio das 

diferentes doenças ocorreu em momentos distin-

tos. Assim, a Fenilcetonúria (PKU) começou a ser 

rastreada em 1979, o Hipotiroidismo Congénito 

em 1981, o alargamento às Doenças Hereditárias 

do Metabolismo ocorreu no final de 2004, a Fibro-

se Quística foi incluída em 2013, a Drepanocitose 

nos distritos de Lisboa e Setúbal em maio de 2021 

e a nível nacional em fevereiro de 2022, a Atrofia 

Muscular Espinal em outubro de 2022 e a Imuno-

deficiência Combinada Grave em abril de 2025. 

A Tabela 17 apresenta o total de casos positivos 

identif icados no rastreio neonatal, bem como a 

respetiva prevalência ao nascimento.

Até final de 2025 foram rastreados 4.396.889* 

recém-nascidos para a Fenilcetonúria, 4.364.747*** 

para o Hipotiroidismo Congénito, 1.842.751** para 

as 24 Doenças Hereditárias do Metabolismo (após 

alargamento em 2004)  1.037.332**** para a FQ, 

363.270***** para a Drepanocitose e 273.942****** 

para a Atrofia Muscular Espinal e 67.450******* para 

a Imunodeficiência Combinada Grave.

Ao analisar a Tabela 17, constata-se que a doen-

ça mais frequentemente identif icada é a deficiên-

cia de MCAD (doença da β-oxidação mitocondrial 

dos ácidos gordos), seguida da Fenilcetonúria 

(aminoacidopatia), o que está de acordo com os 

dados epidemiológicos disponíveis de alguns paí-

ses. As 24 Doenças Hereditárias do Metabolismo 

são doenças raras, mas no seu conjunto têm uma 

prevalência ao nascimento de 1: 2.231. 

Desde o início do Programa foram diagnostica-

dos 2.926 doentes. 

Se considerarmos as 29 doenças rastreadas no 

nosso país encontramos uma prevalência ao 

nascimento global de 1:680 recém-nascidos.
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Tabela 13 – Prevalência ao nascimento global das doenças rastreadas.

Patologias Rastreadas Positivos Prevalência

Aminoacidopatias

Fenilcetonúria (PKU)*

Hiperfenilalaninemia/DHPR **

Leucinose (MSUD) **

Tirosinemia tipo I (Tyr I) **

Tirosinemia tipo II/III (Tyr II/III) **

Homocistinúria clássica (Hcy) **

Deficiência em Metionina Adenosiltransferase II/III (MAT II/III) **

Doenças do Ciclo da Ureia

Citrulinemia tipo I (Cit I) **

Acidúria Argininosuccínica (AAS) **

Argininemia (Arg) **

Acidúrias Orgânicas

3-Metilcrotonilglicinúria (3-MCC)/Deficiência em Holocarboxilase Sintetase (Def. HCS) **

Acidúria Isovalérica (IVA) **

Acidúria Propiónica (PA) **

Acidúria Metilmalónica tipo mut- (MMA  mut-)/Défices do Metabolismo das Cobalaminas **

Acidúria Glutárica tipo I **

Acidúria 3-Hidroxi-3-Metilglutárica  (3-HMG) **

Acidúria Malónica (MA) **

Défices da β-Oxidação Mitocondrial dos Ácidos Gordos

Deficiência da Desidrogenase dos Ácidos Gordos de Cadeia Média (MCAD) **

Deficiência da Desidrogenase de 3- Hidroxi-Acil-CoA de Cadeia Longa (LCHAD)/  

Deficiência da Proteína Tifuncional Mitocondrial (TFP) **

Deficiência Múltipla das Acil-CoA Desidrogenases dos Ácidos Gordos (MADD) **

Deficiência primária em carnitina (CUD) **

Deficiência da Desidrogenase dos Ácidos Gordos de Cadeia Muito Longa (VLCAD) **

Deficiência da Carnitina-Palmitoil Transferase I (CPT I) **

Deficiência da Carnitina-Palmitoil Transferase I (CPT II)/Deficiência da Carnitina-acilcarnitina 

translocase (CACT) **

Deficiência da Desidrogenase de 3- Hidroxi-Acil-CoA de Cadeia Curta (SCHAD) **

Total Doenças Hereditárias do Metabolismo **

Hipotiroidismo Congénito ***

Fibrose Quística ****

Total

 

517

379

48

23

6

10

7

44

32

12

10

10

134

45

9

5

39

21

11

3

363

288

19

13

17

15

4

5

2

1.046

1.581

100 

2.926

1: 6.208

1: 11.601

1: 38 391

1: 80 120

1: 307 125

1: 184 275

1: 263 250

1: 41 881

1: 52 586

1: 153 563

1: 184 275

1: 184 275

1: 13 752 

1: 40 950 

1: 204 275

1: 368 550

1: 47 250 

1: 87 750

1: 153 563

1: 614 250

1: 5 076

1: 6 398

1: 96 987

1: 141 750

1: 108 397

1: 122 850

1: 460 688

1: 368 550

1: 921 376

1: 2 231

1: 2 761

1: 10 373

Drepanocitose  ***** 176 1: 2 064 

Atrofia muscular espinal

Imunodeficiência Combinada Grave (estudo-piloto)*******

 ****** 22 1: 12 452 

1 1: 67 450 

1: 680
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6.  Nota final

Os programas de rastreio neonatal têm um papel 

central nos sistemas de saúde em vários países, 

sendo considerados uma das intervenções mais 

ef icazes em saúde pública.

A sua principal importância reside na deteção pre-

coce de doenças raras e potencialmente graves — 

muitas vezes antes do aparecimento de sintomas. 

Com o rastreio neonatal, é possível iniciar trata-

mento nas primeiras semanas de vida, prevenindo 

complicações irreversíveis. A nível internacional, a 

evolução destes programas tem sido marcada pelo 

alargamento progressivo do número de doenças 

rastreadas, impulsionado por avanços tecnológi-

cos (como a espectrometria de massa em tandem 

e os testes genéticos). 

O Programa Nacional de Rastreio Neonatal (PNRN) 

constitui uma das mais importantes medidas de 

saúde pública em Portugal, permitindo a identi-

f icação precoce de doenças congénitas graves 

ainda antes do aparecimento de sintomas. Atra-

vés do conhecido “teste do pezinho”, realizado 

nos primeiros dias de vida, é possível diagnosticar 

um conjunto alargado de patologias metabólicas, 

endócrinas e, mais recentemente, outras doenças 

genéticas, possibil itando uma intervenção atem-

pada e eficaz.

Entre as principais mais-valias do programa desta-

ca-se a sua elevada cobertura populacional cerca 

99,6%, próxima da universalidade, destaca-se 

ainda o tempo médio de início do tratamento, que 

ronda os 9,9 dias, bem como a colaboração essen-

cial de todas as estruturas associadas às Unidades 

Locais de Saúde, nos cuidados de saúde primários 

e nos cuidados hospitalares.  Garantindo igualdade 

no acesso ao diagnóstico precoce em todo o terri-

tório nacional. Este facto traduz-se numa redução 

significativa da morbilidade, mortalidade e seque-

las associadas às doenças rastreadas, contribuindo 

para ganhos relevantes em saúde e qualidade de 

vida. Acresce ainda que o programa apresenta uma 

boa relação custo-benefício, ao evitar encargos 

futuros associados a doenças não diagnosticadas 

precocemente.

Contudo, o PNRN não está isento de desafios. A 

expansão do painel de doenças rastreadas tem 

sido relativamente gradual, quando comparada 

com outros países europeus, refletindo a neces-

sidade de avaliação rigorosa de critérios clínicos, 

éticos e económicos antes da inclusão de novas 

patologias. Por outro lado, o avanço das tecnolo-

gias, nomeadamente na área da genómica, levanta 

novas questões relacionadas com o rastreio de 

doenças raras, a gestão de informação genética e 

o consentimento informado. Importa também asse-

gurar que o rastreio é acompanhado por estruturas 

eficazes de confirmação de diagnóstico, tratamento 

e seguimento, condição essencial para que o pro-

grama cumpra plenamente os seus objetivos.

Atualmente, o PNRN encontra-se em evolução, com 

a introdução progressiva de novas doenças, como 

a Imunodeficiência Combinada Grave (SCID), refle-

tindo uma adaptação às tendências internacionais 

e aos avanços científicos. Assim, pode considerar-

-se que este programa é um modelo de sucesso 

em saúde pública, mas que exige atualização con-

tínua, investimento e harmonização com as melho-

res práticas europeias, de forma a maximizar o seu 

impacto na saúde infantil.

Os doentes e as suas famílias estarão reconheci-

das a todos os profissionais de saúde dos Centros 

de Colheita e dos Centros de Tratamento Especia-

lizado pelo profissionalismo, dedicação e empenho 

inestimáveis com que contribuem diariamente para 

o sucesso deste Programa Nacional.
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A Comissão Executiva do Programa
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Anexo 1 – Despacho n.º 752/2010, de 12 de janeiro. Aprovação do Programa Nacional de 
Diagnóstico Precoce

MINISTÉRIO DA SAÚDE

Gabinete do Secretário de Estado Adjunto e da Saúde

Despacho n.º 752/2010 1

O Programa Nacional de Diagnóstico Precoce é um programa que tem por objectivo diagnosticar, nas 

primeiras semanas de vida, doenças que, uma vez identif icadas, permitam o tratamento precoce que evite 

a ocorrência de atraso mental, doença grave irreversível ou a morte da criança. A cobertura do Programa, 

que teve o seu início em 1979, é hoje superior a 99 % dos recém-nascidos, sendo o seu sucesso indiscu-

tível.

Importa, contudo, reformular o Programa, ajustando-o aos desafios do Plano Nacional de Saúde e dotan-

do-o de uma estrutura de coordenação que assegure a sua sustentabilidade na próxima década.

O Programa agora proposto pelo INSA, I. P., consolida de forma adequada os resultados muito positivos 

já alcançados neste domínio no nosso País e define com adequado rigor novos objectivos e uma estrutura 

de governação para os alcançar.

Assim, nos termos e ao abrigo do disposto no n.º 2 do artigo 1.º e na alínea b) do n.º 4 do artigo 3.º do 

Decreto-Lei n.º 271/2007, de 26 de Julho, determino:

1 — É aprovado o Programa Nacional de Diagnóstico Precoce, constante do anexo ao presente 

despacho, do qual faz par te integrante.

2 — O Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P., deve proceder à implementação do 

Programa agora aprovado.

6 de Janeiro de 2010. — O Secretário de Estado Adjunto e da Saúde, Manuel Francisco Pizarro Sampaio e 

Castro.

Programa Nacional de Diagnóstico Precoce

I — Introdução

O Programa Nacional de Diagnóstico Precoce (PNDP) é um Programa Nacional de Saúde Pública, cuja 

componente laboratorial está centralizada num único laboratório nacional: a Unidade de Rastreio Neonatal. 

Está sediado no Centro de Genética Médica Jacinto de Magalhães (CGMJM) no Porto e depende hierarqui-

camente do presidente do Conselho Directivo do Instituto Nacional de Saúde Dr. Ricardo Jorge, I. P. (INSA).

1  Publicado no Diário da República, 2.ª sér ie — N.º 78 — 12 de janeiro de 2010, pp. 1434-1437.
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Os programas de rastreio neonatal são integrados, incluindo quer uma componente clínica quer uma com-

ponente laboratorial. Têm por objectivo o diagnóstico nas primeiras semanas de vida de doenças que, uma 

vez identificadas, permitam o tratamento precoce que evite a ocorrência de atraso mental, doença grave irre-

versível ou a morte da criança. São assim programas clínicos que incluem prevenção secundária (diagnósti-

co precoce), terciária (reduzir sequelas) e também primária, pelo aconselhamento genético.

Os programas têm maior sucesso e eficiência quando é obtida uma boa colaboração entre as equipas de 

coordenação, as estruturas laboratoriais, os profissionais de saúde nos diferentes níveis de cuidados e são 

bem compreendidos e aceites pela opinião pública e pelos doentes. Devem estar articulados com os orga-

nismos públicos com responsabilidades na prestação de cuidados à criança, seja no que se refere aos ras-

treios (por exemplo, os rastreios auditivo e do citomegalovírus), seja no âmbito do planeamento em Saúde.

A amplitude do rastreio neonatal, o seu conteúdo, estrutura orgânica e governação, variam entre os di-

ferentes países e, mesmo dentro do mesmo país, de acordo com a estrutura política nacional (por exemplo, 

quando estão organizados politicamente por estados, regiões ou províncias). A identif icação das doenças 

a rastrear em cada Programa é definida por vários critérios, incluindo critérios de natureza científ ica da evi-

dência existente, avaliação do custo/benefício e opções de Saúde Pública. A identif icação das doenças tem 

que ter em conta as tecnologias disponíveis, mas não pode apenas depender deste critério.

Os cr itér ios a que as estruturas públ icas de planeamento recorrem, para def inir a l ista das doenças 

rastreadas nessa comunidade, baseiam-se essencialmente em (adaptado do Washington State Depar t-

ment of Health):

a) Razoabilidade médica e potencial de prevenção: há uma evidente vantagem para a criança;

b) Terapêutica disponível: existente e disponível no sistema de saúde;

c) Razoabil idade de Saúde Pública: a natureza da doença e a prevalência justif icam o rastreio popula-

cional e não o rastreio baseado no risco;

d) Tecnologia disponível: acessível de modo a ser aplicado a um rastreio populacional;

e) Custo/benefício e custo/eficiência: os benefícios são evidentes para a comunidade.

II — Contexto em Portugal

Pelo Despacho Ministerial de 13 de Abri l de 1981, foi criado no Instituto de Genética Médica a Comis-

são Nacional para o Diagnóstico Precoce.

O PNDP teve um enorme sucesso e tem revelado uma elevada qualidade, que é bem patente na sua 

taxa de cober tura superior a 99 % dos recém-nascidos e pelo seu tempo médio de intervenção terapêuti-

ca — 11/12 dias. Dir igido inicialmente à feni lcetonúria e ao hipotiroidismo, duas doenças que, na criança, 

quando não tratadas acarretam atraso mental, foi alargado mais tarde em 2004 na Região Nor te e com 

âmbito nacional em 2006, a mais 23 doenças hereditár ias do metabolismo. Este alargamento da amplitu-

de deve-se à ti l ização da tecnologia MS/MS, que permite o diagnóstico de doenças hereditár ias do me-

tabolismo numa única amostra de sangue. Outras doenças como a f ibrose quística, hiperplasia congéni-

ta da supra-renal e def iciência da biotinidase foram rastreadas em estudos-piloto e poderão futuramente 

vir a ser incluídas no Programa Nacional.
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O rastreio e a confirmação do diagnóstico permitem o encaminhamento dos doentes para a rede de Cen-

tros de Tratamento, sediados em instituições hospitalares de referência. A última actualização da lista foi efec-

tuada pelo Despacho Ministerial n.º 4326/2008, de 23 de Janeiro. Para permitir de maneira eficaz que os do-

entes identificados pelo PNDP tenham acesso a produtos alimentares adequados à sua doença, o despacho 

n.º 14319/2005, de 2 de Junho, estabelece os mecanismos necessários, de acordo com a prescrição num 

Centro de Tratamento.

O PNDP foi-se expandindo face aos desafios encontrados no seu desenvolvimento graças ao empenho 

e dinamismo dos membros da Comissão Nacional e do seu presidente, Dr. Rui Vaz Osório. Porém, não ficou 

identificado na lista dos Programas Nacionais do Programa para o Plano Nacional de Saúde, nem foi actua-

lizada a sua composição.

O Decreto-Lei n.º 212/2006, de 27 de Outubro, estabeleceu as novas competências do INSA, I. P., des-

critas no Decreto-Lei n.º 271/2007, de 26 de Julho, tendo passado a ter a responsabil idade de «planear e 

executar o programa nacional de rastreio neonatal de diagnóstico precoce». Foi assim criada a oportuni-

dade para reformular o PNDP, ajustando-o aos desafios do Plano Nacional de Saúde e dotando-o de uma 

estrutura de coordenação que assegure a sua sustentabil idade na próxima década.

Por outro lado, a publicação, em 7 de Abril de 2009, do regulamento de organização e funcionamento do 

INSA, I. P., cria a Unidade de Rastreio Neonatal, atribuindo-lhe a competência de «realização de exames labo-

ratoriais de rastreio em amostras de sangue em recém-nascido», criando assim, formalmente, a unidade de 

suporte operacional à actividade do PNDP.

III — Objectivos

O Programa Nacional de Diagnóstico Precoce visa, com a sua actividade, responder aos seguintes 

objectivos:

Geral:

Assegurar o rastreio e diagnóstico neonatal, universal e que inclua o maior número possível de doenças 

hereditárias ou não, de acordo com os recursos disponíveis, e promover respostas de qualidade às ne-

cessidades dos doentes.

Específ icos:

1 — Rastrear e diagnosticar precocemente, na criança, doenças hereditárias ou não, cujo tratamento 

evite atraso mental, doença f ísica irreversível ou a morte;
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2 — Encaminhar os doentes identif icados para os Centros de Tratamento da rede nacional;

3 — Contribuir para a gestão integrada dos cuidados e a resposta às necessidades desses doentes e 

das suas famílias;

4 — Promover a investigação nessas doenças e a disseminação do conhecimento;

5 — Desenvolver intervenções que melhorem o conhecimento das doenças identif icadas pelo rastreio 

na comunidade e entre os profissionais de saúde.

IV — População –alvo

A população-alvo abrangida pelo PNDP é a das crianças nascidas em Portugal independentemente da 

sua nacionalidade.

V — Horizonte temporal

O PNDP é parte integrante do Plano Nacional de Saúde (PNS), cujo limite temporal é 2010. Deste modo, 

o PNDP passa a integrar desde já a lista dos Programas Nacionais do PNS e será tido em conta nas inicia-

tivas que se realizem para elaborar o novo PNS, com o limite temporal que for estabelecido.

VI — Estratégias

As estratégias para a implementação do PNDP, desdobram-se em:

1) Estratégias de intervenção;

2) Estratégias de formação; e

3) Estratégias de colheita e análise da informação.

1 — Estratégias de intervenção

E1 — Identif icar as doenças hereditárias ou não, incluídas no rastreio neonatal, de acordo com os es-

tudos de custo/ef iciência, a evidência científ ica e os recursos disponíveis.

E2 — Assegurar a realização do rastreio neonatal, recorrendo aos procedimentos laboratoriais de maior 

qualidade para cada doença em particular.

E3 — Definir critérios para a confirmação do diagnóstico dos casos identif icados pelo rastreio, de acordo 

com a melhor evidência científ ica.

E4 — Estruturar a rede nacional de centros de tratamento, que assegure a universalidade do acesso e 

a mais elevada qualidade dos cuidados prestados em todo o ciclo de vida.

E5 — Encaminhar precocemente e de forma adequada os doentes para os centros de tratamento da 

rede nacional.

E6 — Promover a elaboração e difusão pelos centros de tratamentos e outros serviços de saúde de 

protocolos e or ientações técnicas de boa prática prof issional, para o acompanhamento cl ínico 

dos doentes.
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E7 — Identif icar de forma sistemática as necessidades de saúde não satisfeitas dos doentes identif ica-

dos pelo rastreio, ao longo do seu ciclo de vida.

E8 — Promover e colaborar na monitorização dos ganhos em saúde dos doentes diagnosticados pelo 

PNDP e seguidos nos centros de tratamento da rede nacional.

E9 — Propor a inclusão nos contratos-programa com os hospitais, de f inanciamento específ ico para 

os centros de tratamento da rede nacional.

E10 — Divulgar os apoios sociais e os recursos existentes de que possam beneficiar os doentes segui-

dos nos centros de tratamento da rede nacional.

E11 — Facil i tar a ar ticulação com as associações de doentes nesta área, de modo a manter a escuta 

e colaboração permanente no interesse dos doentes.

E12 — Colaborar na divulgação dos projectos de investigação e desenvolvimento (I&D) relativos às do-

enças identif icadas pelo rastreio neonatal.

E13 — Par ticipar na divulgação dos programas de f inanciamento de I&D junto da comunidade cientí-

f ica, no âmbito das doenças abrangidas pelo PNDP.

E14 — Promover e colaborar em iniciativas que visem facilitar o acesso a novos medicamentos para as 

doenças diagnosticadas pelo rastreio neonatal.

E15 — Divulgar de forma activa junto dos centros de tratamento, serviços de saúde e comunidade, os 

recursos existentes em Portugal e na União Europeia na prevenção, tratamento e investigação 

nas doenças abrangidas pelo PNDP.

E16 — Procurar participar nas iniciativas que decorrem a nível europeu no âmbito do rastreio neonatal, 

quer se relacionem com aspectos científ icos, normativos ou outros.

2 — Estratégias de formação

E17 — Desenvolver iniciativas que visem reformular os programas curriculares no ensino pré-graduado 

das ciências da saúde, para melhorar o conhecimento das doenças abrangidas pelo PNDP.

E18 — Promover iniciativas que visem a formação de competências específ icas nestas doenças, dir i-

gidas a médicos e outros prof issionais incluindo enfermeiros, carreiras técnicas e pessoal au-

xi l iar.

E19 — Elaborar e divulgar documentos e outros materiais pedagógicos para profissionais de saúde em 

exercício.

E20 — Elaborar e divulgar às equipas de saúde escolar e aos agentes educativos or ientações técni-

cas sobre o apoio na escola a estes doentes.

E21 — Promover e colaborar em iniciativas nos meios de comunicação social, cujo objectivo seja me-

lhorar o conhecimento, a inclusão e a não discriminação dos doentes e dos seus familiares.

71

r
    Rastreio Neonatal _ 2025

_Programa Nacional de



3 — Estratégias de colheita e análise de informação 

E22 — Inventariar as bases de dados existentes sobre as doenças do PNDP, incluindo das associações 

de doentes e da indústria farmacêutica, e estudar mecanismos de compatibilidade.

E23 — Adoptar a nomenclatura e a classif icação das doenças que vier a ser uti l izada pelo Programa 

Nacional das Doenças Raras, se esta tiver apl icação.

E24 — Colaborar com o Observatório Nacional de Doenças Raras, quando este for implementado.

E25 — Colaborar e participar em iniciativas de vigilância epidemiológica no âmbito destas doenças.

VII — Estrutura

O PNDP estrutura-se de acordo com os seguintes órgãos, a quem são atr ibuídos um conjunto espe-

cíf ico de funções. Para desenvolver a sua activ idade, ar ticula-se também com um conjunto de estrutu-

ras, adiante melhor descr itas.

1 — Órgãos de coordenação

São órgãos de coordenação do PNDP, os seguintes:

a) Presidente

b) Comissão Técnica Nacional

c) Comissão Executiva

1.1 — Composição dos órgãos

A composição dos órgãos de coordenação é a seguinte:

a) Presidente: é o presidente do Conselho Directivo do INSA, podendo delegar numa personalidade de 

reconhecido mérito científ ico;

b) Comissão Técnica Nacional: terá sete a nove membros, incluindo os três membros da comissão exe-

cutiva. Inclui profissionais de saúde e de outras áreas de reconhecido mérito profissional e científ ico 

e representantes de associações ou sociedades científ icas. A Comissão terá um regulamento interno, 

que definirá o modo de participação de peritos, representantes dos doentes e outros intervenientes, 

quando tal for considerado necessário. A composição nominal da Comissão é aprovada pelo Conse-

lho Directivo do INSA, cabendo, quando for o caso às sociedades ou associações indicarem os seus 

representantes;

c) Comissão Executiva: composta por três membros designados pelo Conselho Directivo do INSA que 

designará também o coordenador.

Inclui um médico e por inerência o responsável pela Unidade de Rastreio Neonatal.
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1.2 — Funções dos órgãos

As funções dos órgãos são as seguintes:

a) Presidente

Compete ao Presidente, genericamente:

1 — Assegurar a gestão estratégica do PNDP, tendo em conta o Plano Nacional de Saúde e as priori-

dades e políticas em Saúde, bem como as opções estratégicas do INSA;

2 — Assegurar a l igação do PNDP aos diferentes organismos do Ministério da Saúde.

b) Comissão Técnica Nacional Compete à Comissão Técnica Nacional, genericamente:

1 — Acompanhar de forma permanente o desenvolvimento do PNDP;

2 — Estudar e apresentar propostas de melhoria, incluindo o alargamento do âmbito do programa ou 

das tecnologias existentes e a sua ar ticulação com os Centros de Tratamento;

3 — Propor e realizar estudos de custo/benefício e custo/efectividade;

4 — Propor e dinamizar actividades de investigação, nomeadamente de tipo epidemiológico;

5 — Contribuir para divulgar o PNDP na comunidade científ ica e na sociedade civil.

c) Comissão Executiva

Compete à Comissão Executiva, genericamente:

1 — Assegurar o funcionamento integrado do PNDP;

2 — Articular as actividades com os responsáveis das diferentes estruturas;

3 — Avaliar e desenvolver a ar ticulação com a rede de centros de tratamento e o controle de qualida-

de da Unidade de Rastreio Neonatal;

4 — Assegurar a ligação da Comissão Executiva com o presidente do INSA, o director do CGMJM e os 

coordenadores dos centros de tratamento;

5 — Faci l i tar e promover o diálogo com os doentes, acolhendo e apoiando a resolução das suas ne-

cessidades.

2 — Estruturas associadas

O desenvolvimento harmonioso do Programa pressupõe a ar ticulação ef icaz com um conjunto de es-

truturas.

2.1 — Estruturas associadas

a) Unidade de Rastreio Neonatal;

b) Área de Produtos Dietéticos Hipoproteicos;

c) Base de dados das f ichas;

d) Website do INSA.
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2.2 — Articulação

a) Unidade de Rastreio Neonatal

Esta Unidade é composta por um laboratório de prestação de serviços, que se dedica à realização de 

exames laboratoriais de rastreio em amostras de sangue de recém-nascidos, e pelo Secretariado da Uni-

dade, que assegura o bom funcionamento do sistema de recepção e registo das f ichas de rastreio. Dispõe 

de recursos tecnológicos próprios, para desempenhar esta actividade, e articula-se com outros laborató-

rios do INSA, em complementaridade, nomeadamente para confirmação de diagnósticos e investigação de 

novas tecnologias.

b) Área de Produtos Dietéticos Hipoproteicos

Esta área do CGMJM assegura a aquisição dos produtos dietéticos hipoproteicos prescritos nos centros 

de tratamento e a sua distribuição pelos doentes, de maneira eficiente e tanto quanto possível, de proximi-

dade. Esta área articula-se de forma estreita com a Comissão Executiva do Programa.

c) Base de dados das f ichas

As fichas são armazenadas de acordo com a lei e tendo em conta as orientações que vierem a ser defi-

nidas pela Comissão de Ética do INSA, tendo em atenção as disposições actuais no período de transição.

d) Website do INSA

A informação do PNDP ocupará um espaço específ ico no site do INSA e deverá manter as funciona-

l idades actualmente existentes, nomeadamente no que toca à divulgação de resultados aos pais dos re-

cém-nascidos e de outras informações de interesse relativas à sua activ idade.

VIII — Acompanhamento e avaliação

O PNDP será acompanhado e avaliado periodicamente pelo Conselho Directivo do INSA e prestará a 

informação que lhe for solicitada pelas diferentes estruturas do Ministério da Saúde de acordo com as suas 

competências. Sempre que for considerado adequado, será avaliado por entidades externas. A avaliação 

periódica realiza –se com base em indicadores que serão desenvolvidos pela Comissão Técnica Nacional.
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1  Publicado no Diár io da Repúbl ica, 2.ª sér ie � N.º 50 � 11 de março de 2016, p. 8724.

MINISTÉRIO DA SAÚDE

Gabinete do Ministro

Despacho n.º 3653/2016 1

O XXI Governo Constitucional, no seu programa para a saúde, estabelece, como prioridades, melhorar a 

governação do Serviço Nacional de Saúde (SNS), através de um melhor planeamento dos recursos baseado 

nas necessidades dos cidadãos e do aperfeiçoamento do atual modelo de contratualização, introduzindo 

incentivos associados à melhoria da qualidade e da eficiência dos serviços.

A Lei n.º 52/2014, de 25 de agosto, que transpõe para ordem jurídica interna a Diretiva n.º 2011/24/UE, do 

Parlamento Europeu e do Conselho, de 9 de março de 2011, relativa ao exercício dos direitos dos doentes em 

matéria de cuidados de saúde transfronteiriços, consagra a competência do Ministério da Saúde para iden-

tif icar, aprovar e reconhecer oficialmente centros de referência nacionais, designadamente para diagnóstico 

e tratamento de doenças raras, assim como promover a participação e integração de centros de referência 

nacionais que voluntariamente pretendam integrar as Redes Europeias de Referência.

Neste sentido, a Portaria n.º 194/2014, de 30 de setembro, veio estabelecer o conceito, processo de iden-

tif icação, aprovação e reconhecimento dos Centros de Referência Nacionais para a prestação de cuidados 

de saúde.

A referida Portaria dispõe que são definidas anualmente, por despacho do membro do Governo respon-

sável pela área da Saúde, as áreas de intervenção prioritárias em que devem ser reconhecidos Centros de 

Referência. Neste sentido, o Despacho n.º 235 -A/2015, publicado no Diário da República, 2.ª série, de 8 de 

janeiro de 2015, e o Despacho n.º 2999/2015, publicado no Diário da República, 2.ª série, de 24 de março 

de 2015, vieram definir as áreas de intervenção prioritárias em que devem ser reconhecidos Centros de 

Referência em 2015, nos termos do disposto no artigo 2.º do Regulamento do processo de candidatura ao 

reconhecimento de Centros de Referência (Regulamento), publicado em anexo à Portaria n.º 194/2014, de 

30 de setembro.

Em conformidade com os n.os 3 e 4 do artigo 3.º do referido Regulamento, foi iniciado em julho de 2015, 

o processo de reconhecimento pelo Ministério da Saúde de Centros de Referência através da publicação no 

Diário da República, pela Direção-Geral da Saúde, de avisos para apresentação de candidaturas, os quais 

f ixam os critérios especiais, as condições e termos em que podem ser apresentadas as respetivas candi-

daturas.

Anexo 3 – Despacho n.º 3653/2016, 7 de março. Centros de Referência para o Tratamento das 
Doenças Hereditárias do Metabolismo 
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Das áreas de intervenção prior itár ias def inidas para 2015, o Despacho n.º 11297/2015, publicado no 

Diár io da República, 2.ª sér ie, de 8 de outubro de 2015, reconheceu os Centros de Referência para as 

áreas da Epilepsia Refratár ia, da Onco-Of talmologia, da Paramiloidose Famil iar, do Transplante Pulmonar, 

do Transplante do Pâncreas e do Transplante Hepático. 

Importa agora decidir o reconhecimento de Centros de Referência nas restantes áreas identif icadas como 

prioritárias, dando um novo impulso a um processo que se reveste da mais elevada importância, tanto a nível 

nacional como europeu, para a prestação de cuidados de saúde de qualidade e para o prestígio e competiti-

vidade do sistema de saúde português face aos demais sistemas de saúde na União Europeia, posicionando 

os prestadores nacionais, potencialmente interessados, para as Redes Europeias de Referência que vierem 

a ser criadas. 

As refer idas Redes Europeias de Referência ajudam ao reconhecimento das qual i f icações e compe-

tências no contexto europeu, melhorando os processos de difusão da inovação da ciência médica e das 

tecnologias de saúde, trazendo benef ícios para os doentes e para os sistemas de saúde, para além de 

promoverem a qual idade dos cuidados.

As Redes Europeias de Referência, visando a cooperação entre os Estados-Membros nas áreas especí-

ficas em que as economias de escala, fruto de ação coordenada, podem trazer um significativo valor acres-

centado aos sistemas de saúde nacionais, visam, ainda, a prestação de cuidados de saúde custo-efetivos e 

de elevada qualidade aos doentes com patologias que exigem uma particular concentração de recursos ou de 

conhecimento, sendo pontos focais para a formação e investigação médicas na sua área clínica de atuação.

Assim,

Considerando que nenhum prestador de cuidados de saúde localizado num Estado-Membro se pode 

candidatar a integrar uma Rede Europeia de Referência sem ser reconhecido oficialmente como Centro de 

Referência no seu Estado-Membro de origem, competindo, nos termos do artigo 4.º do Regulamento, à 

Comissão Nacional para os Centros de Referência (Comissão), designada pelo Despacho n.º 13163-C/2014, 

publicado no Diário da República, 2.ª série, de 29 de outubro de 2014, a avaliação técnica das candidaturas 

para o reconhecimento de Centro de Referência em Portugal; Considerando o Relatório Final da Comissão 

sobre as candidaturas, elaborado com base em requisitos gerais e específ icos que foram tornados públicos 

através dos avisos da Direção-Geral da Saúde n.os 9764/2015, 9657/2015, 9658/2015, 8402 -D/2015, 8402 

-F/2015, 8402-G/2015, 840-H/2015, 8402-I/2015, 8402-J/2015, 8402-P/2015, 8402-L/2015, 8402-O/2015 e 

8402-N/2015;

Considerando a proposta da Comissão para o reconhecimento de Centros de Referência nas áreas da 

Cardiologia de Intervenção Estrutural, Cardiopatias Congénitas, Doenças Hereditár ias do Metabol ismo, 

Epi lepsia Refratár ia, Oncologia de Adultos – Cancro do Esófago, Oncologia de Adultos – Cancro do Testí-

culo, Oncologia de Adultos – Sarcomas das Par tes Moles e Ósseos, Oncologia de Adultos – Cancro do 

Reto, Oncologia de Adultos – Cancro Hepatobi l io – Pancreático, Oncologia Pediátr ica, Transplantação 

Renal Pediátr ica, Transplante de Coração, Transplante Rim – Adultos; 
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Determino:

1 — Nos termos e ao abrigo do disposto no n.º 1 do artigo 7.º da Portaria n.º 194/2014, de 30 setembro, 

são reconhecidos oficialmente pelo Ministério da Saúde, como Centro de Referência, as seguintes entidades 

prestadoras de cuidados de saúde: 

a) Na área de Cardiologia de Intervenção Estrutural: o Centro Hospitalar de São João, E. P. E., o Centro Hos-

pitalar de Vila Nova de Gaia/ Espinho, E. P. E., o Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra, E. P. E., o 

Centro Hospitalar Lisboa Norte, E. P. E., o Centro Hospitalar de Lisboa Central, E. P. E., e o Centro Hospi-

talar de Lisboa Ocidental, E. P. E.;

b) Na área de Cardiopatias Congénitas: o Centro Hospitalar de São João, E. P. E., o Centro Hospitalar e 

Universitár io de Coimbra, E. P. E., o Centro Hospitalar de Lisboa Central, E. P. E., e o Centro Hospitalar 

de Lisboa Ocidental, E. P. E., em colaboração inter institucional com o Centro Hospitalar Lisboa Nor te, 

E. P. E., e em colaboração inter institucional com o Hospital da Cruz Vermelha Por tuguesa; 

c) Na área de Doenças Hereditár ias do Metabolismo: o Centro Hospitalar de São João, E. P. E., o Centro 

Hospitalar do Por to, E. P. E., o Centro Hospitalar e Universitár io de Coimbra, E. P. E. e o Centro Hospi-

talar Lisboa Nor te, E. P. E.;

d ) Na área de Epilepsia Refratária: o Centro Hospitalar de São João, E. P. E.;

e) Na área de Oncologia de Adultos — Cancro do Esófago: Centro Hospitalar de São João, E. P. E., o Ins-

tituto Por tuguês de Oncologia do Por to, Francisco Genti l, E. P. E., o Centro Hospitalar e Universitár io 

de Coimbra, E. P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Nor te, E. P. E., e o Instituto Por tuguês de Oncologia de 

Lisboa, Francisco Genti l, E. P. E.;

f ) Na área de Oncologia de Adultos — Cancro do Testículo: o Centro Hospitalar de São João, E. P. E., o Ins-

tituto Português de Oncologia do Porto, Francisco Gentil, E. P. E. em colaboração interinstitucional com o 

Centro Hospitalar do Porto, E. P. E., o Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra, E. P. E., e o Instituto 

Português de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil, E. P. E.;

g) Na área de Oncologia de Adultos — Sarcomas das Partes Moles e Ósseos: o Centro Hospitalar do Porto, 

E. P. E., o Instituto Português de Oncologia do Porto, Francisco Gentil, E. P. E., o Centro Hospitalar e Uni-

versitário de Coimbra, E. P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Norte, E. P. E., e o Instituto Português de Onco-

logia de Lisboa, Francisco Gentil, E. P. E.;

h) Na área de Oncologia de Adultos — Cancro do Reto: o Hospital de Braga, o Centro Hospitalar de São 

João, E. P. E., o Centro Hospitalar do Por to, E. P. E., o Instituto Por tuguês de Oncologia do Por to, Fran-

cisco Genti l, E. P. E., o Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho, E. P. E., o Centro Hospitalar e 

Universitár io de Coimbra, E. P. E., o Instituto Por tuguês de Oncologia de Lisboa, Francisco Genti l, E. P. 

E., o Centro Hospitalar Lisboa Nor te, E. P. E., o Centro Hospitalar de Lisboa Central, E. P. E., o Centro 

Hospitalar de Lisboa Ocidental, E. P. E., o Hospital da Luz, S. A., o Hospital Prof. Doutor Fernando Fon-

seca, E. P. E., Centro Integrado dos Hospitais Cuf Lisboa (Hospital Cuf Infante Santo S. A. e Hospital 

Cuf Descober tas S. A.), a Sociedade Gestora do Hospital de Loures, S. A. — Hospital Beatr iz Ângelo e 

o Centro Hospitalar do Algarve, E. P. E.;
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i ) Na área de Oncologia de Adultos — Cancro Hepatobilio-Pancreático: o Centro Hospitalar de São João, E. 

P. E., o Centro Hospitalar do Porto, E. P. E., o Instituto Português de Oncologia do Porto, Francisco Gentil, 

E. P. E., o Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra, E. P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Norte, E. P. E., 

o Centro Hospitalar de Lisboa Central, E. P. E.;

j ) Na área de Oncologia Pediátrica: o Instituto Português de Oncologia do Porto, Francisco Gentil, E. P. E. em 

colaboração interinstitucional com o Centro Hospitalar S. João, E. P. E., o Centro Hospitalar e Universitário 

de Coimbra, E. P. E., e o Instituto Português de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil, E. P. E., em colabo-

ração interinstitucional com o Centro Hospitalar Lisboa Central, E. P. E., e com o Centro Hospitalar Lisboa 

Norte, E. P. E., na área dos Tumores do Sistema Nervoso Central;

k) Na área de Transplantação Renal Pediátrica: o Centro Hospitalar do Porto, E. P. E., e o Centro Hospitalar 

Lisboa Norte, E. P. E.;

l ) Na área de Transplante de Coração: o Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra, E. P. E.;

m) Na área de Transplante Rim — Adultos: o Centro Hospitalar de São João, E. P. E., o Centro Hospitalar do 

Porto, E. P. E., o Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra, E. P. E., o Centro Hospitalar de Lisboa Cen-

tral, E. P. E., e o Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, E. P. E.

2 — O presente despacho produz efeitos desde a data da sua assinatura.

7 de março de 2016. — O Ministro da Saúde, Adalberto Campos Fernandes.
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Anexo 4 – Despacho n.º 6669/2017, 27 de julho. Centros de Referência para o Tratamento da  
Fibrose Quística

MINISTÉRIO DA SAÚDE

Gabinete do Secretário de Estado Adjunto e da Saúde

Despacho n.º 6669/2017 1

O XXI Governo Constitucional, no seu programa para a saúde, estabelece como prioridades, melhorar a 

governação do Serviço Nacional de Saúde, através de um melhor planeamento dos recursos, introduzindo 

incentivos associados à melhoria da qualidade e da eficiência dos serviços.

O Despacho n.º 9415/2016, publicado no Diário da República, 2.ª série, n.º 140, de 22 de julho de 2016, 

define as áreas de intervenção prioritárias em que devem ser reconhecidos novos Centros de Referência, nos 

termos do disposto no artigo 2.º do anexo à Portaria n.º 194/2014, de 30 de setembro, alterada pelas Porta-

rias n.os 195/2016, de 19 de julho, e 52/2017, de 2 de fevereiro.

Nesse sentido, foi iniciado em dezembro de 2016 o processo de reconhecimento pelo Ministério da Saúde 

de Centros de Referência nestas novas áreas de intervenção prioritárias através da publicação no Diário da Re-

pública, de 22 de dezembro, pela Direção-Geral da Saúde, dos avisos para apresentação de candidaturas n.os 

15955-F/2016, 15955-H/2016, 15955-E/2016, 15955-G/2016, 15955-D/2016, os quais fixam os critérios espe-

ciais, as condições e termos em que podem ser apresentadas as respetivas candidaturas, nos termos dos n.os 

3 e 4 do artigo 3.º do anexo à Portaria n.º 194/2014, de 30 de setembro, alterada pelas Portarias n.os 195/2016, 

de 19 de julho, e 52/2017, de 2 de fevereiro.

Nos termos do disposto no artigo 4.º do anexo à Portaria n.º 194/2014, de 30 de setembro, alterada pelas 

Portarias n.os 195/2016, de 19 de julho, e 52/2017, de 2 de fevereiro, compete à Comissão Nacional para os 

Centros de Referência, designada pelo Despacho n.º 11648-B/2016, publicado no Diário da República, 2.ª 

série, de 29 de setembro de 2016, a avaliação das candidaturas para o reconhecimento de Centro de Refe-

rência, devendo a Comissão elaborar um Relatório f inal sobre as candidaturas para efeitos da alínea c) do 

artigo 8.º da referida Portaria.

Neste sentido, e sob proposta da Comissão Nacional para os Centros de Referência, importa decidir sobre 

o reconhecimento de Centros de Referência para as áreas da fibrose quística, neurorradiologia de intervenção 

na doença cerebrovascular, coagulopatias congénitas, implantes cocleares e ECMO - oxigenação por membra-

na extracorporal.

Assim:

1 — Nos termos e ao abrigo do disposto no n.º 1 do artigo 7.º da Portaria n.º 194/2014, de 30 de setem-

bro, alterada pelas Portarias n.os 195/2016, de 19 de julho, e 52/2017, de 2 de fevereiro, são reconhecidos

1  Publicado no Diário da República, 2.ª sér ie — N.º 148— 2 de agosto de 2017, pp. 16069-70.
�
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pelo Ministério da Saúde como Centro de Referência as seguintes entidades prestadoras de cuidados de 

saúde:

a) Na área da f ibrose quística: o Centro Hospitalar do Porto, E. P. E., o Centro Hospitalar Universitário 

de Coimbra, E. P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Central, E. P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Norte, 

E. P. E., e o Centro Hospitalar de São João, E. P. E.;

b) Na área da neurorradiologia de intervenção na doença cerebrovascular: o Centro Hospitalar Lisboa 

Norte, E. P. E., o Centro Hospitalar do Porto, E. P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Central, E. P. E., o 

Centro Hospitalar Universitário de Coimbra, E. P. E., o Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espi-

nho, E. P. E., e o Centro Hospitalar Lisboa Ocidental, E. P. E.;

c) Na área das coagulopatias congénitas: o Centro Hospitalar Lisboa Central, E. P. E., o Centro Hospi-

talar de São João, E. P. E., o Centro Hospitalar do Porto, E. P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Norte, 

E. P. E., e o Centro Hospitalar Universitário de Coimbra, E. P. E.;

d) Na área dos implantes cocleares: o Centro Hospitalar Universitário de Coimbra, E. P. E., conjuntamente 

com o Centro Hospitalar do Porto, E. P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Norte, E. P. E., e o Centro Hos-

pitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho, E. P. E., e o Centro Hospitalar Lisboa Ocidental, E. P. E., conjun-

tamente com o Centro Hospitalar Lisboa Central, E. P. E., e o Hospital CUF Infante Santo;

e) Na área do ECMO - oxigenação por membrana extracorporal: o Centro Hospitalar Lisboa Central, E. 

P. E., o Centro Hospitalar Lisboa Norte, E. P. E., e o Centro Hospitalar de São João, E. P. E.

2 — O presente despacho entra em vigor no dia seguinte ao da sua publicação.

27 de julho de 2017. - O Secretário de Estado Adjunto e da Saúde, Fernando Manuel Ferreira Araújo.
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1  Publ icado no Diár io da Repúbl ica,  2.ª sér ie (Par te c) — N.º 156 — 16 de agosto de 2019, pp. 141-147. 

ht tps://dre.pt /appl icat ion/conteudo/124006819 

MINISTÉRIO DA SAÚDE

Gabinete da Secretária de Estado da Saúde

Despacho n.º 7276/2019 1

Sumário: Aprova o Programa Nacional do Rastreio Neonatal (PNRN) e determina a sua implementação 

pelo Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P.

O Programa Nacional do Rastreio Neonatal (PNRN), anteriormente designado Programa Nacional de Diag-

nóstico Precoce (PNDP), criado por Despacho de Sua Exa. o Secretário de Estado Adjunto e da Saúde, de 

6 de janeiro de 2010 — Despacho n.º 752/2010, publicado no Diário da República, 2.ª série, n.º 7, de 12 de 

janeiro de 2010 tem por objetivo diagnosticar, nas primeiras semanas de vida, doenças que, uma vez iden-

tif icadas, permitem o seu tratamento precoce evitando a ocorrência de atraso mental, doença grave irrever-

sível ou a morte da criança.

O Programa Nacional de Rastreio Neonatal (PNRN) é um Programa Nacional de Saúde Pública, sediado 

no Porto e integrado organicamente no Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P. (INSA, I. P.), 

que tem por missão planear, implementar e avaliar o rastreio neonatal metabólico de recém-nascidos.

O presente programa dá continuidade ao PNDP, através da realização de testes de rastreio de várias 

doenças graves, quase todas genéticas, oferecidos a todos os recém-nascidos, sendo também conhecidos 

como o «teste do pezinho», permitindo identif icar crianças que sofrem de doenças, que podem beneficiar 

de intervenção terapêutica precoce.

O rastreio neonatal mantém -se um programa nacional de sucesso e tem revelado uma elevada quali-

dade, que é bem patente na atual taxa de cobertura, superior a 99 % de todos os recém-nascidos, e pelo 

seu tempo médio de início de intervenção terapêutica de 10 dias.

Decorridos nove anos sobre a aprovação do Programa, importa proceder à sua atualização.

Assim, nos termos e ao abrigo do disposto na alínea g ) do n.º 2 do artigo 3.º do Decreto-Lei n.º 27/2012, 

de 8 de fevereiro, determino:

1 — É aprovado Programa Nacional do Rastreio Neonatal (PNRN), que consta do anexo ao presente 

despacho, e do qual faz par te integrante.

2 — O Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P., deve proceder à implementação do 

Programa agora aprovado.

6 de agosto de 2019. — A Secretária de Estado da Saúde, Raque l de Almeida Ferre i ra Duar te Bessa 

de Melo.

Anexo 5 – Despacho n.º 7276/2019, de 6 de agosto.  Aprovação do Programa Nacional de Rastreio Neonatal
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ANEXO

Programa Nacional do Rastreio Neonatal

1 — Introdução

O Programa Nacional de Rastreio Neonatal (PNRN) é um Programa Nacional de Saúde Pública, sediado 

no Porto e integrado organicamente no Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P. (INSA, I. P.), 

que tem por missão planear, implementar e avaliar o rastreio neonatal metabólico de recém-nascidos.

O rastreio neonatal metabólico iniciou -se em 1979, por iniciativa do então Instituto de Genética Médica 

(IGM), incluindo inicialmente apenas o rastreio da Fenilcetonuria (PKU). Atualmente, realizam -se testes 

de rastreio de várias doenças graves, quase todas genéticas, oferecidos a todos os recém-nascidos. 

Estes testes, também conhecidos como o «teste do pezinho», permitem identif icar crianças que sofrem de 

doenças, como a fenilcetonúria ou o hipotiroidismo congénito, que podem beneficiar de intervenção tera-

pêutica precoce.

Os programas de rastreio neonatal são programas integrados, incluindo componentes clínica, laborato-

rial e psicossocial. Têm por objetivo o diagnóstico, nas primeiras semanas de vida, de doenças que, uma vez 

identif icadas, permitam o tratamento precoce evitando a ocorrência de atraso mental, doença grave irrever-

sível ou a morte da criança. São assim programas clínicos que incluem prevenção secundária (diagnóstico 

precoce), terciária (redução de sequelas) e também primária (objeto de aconselhamento genético familiar).

Estes programas têm maior sucesso e ef iciência quando existe uma estratégia concer tada e ef icaz 

entre as equipas de coordenação, as estruturas laborator iais, os prof issionais de saúde nos diferentes 

níveis de cuidados, e quando são bem compreendidos e aceites pela opinião públ ica e pelos doentes. 

Devem estar ar ticulados com os organismos com responsabil idades na prestação de cuidados à cr iança, 

a todos os níveis, incluindo o do planeamento em Saúde.

A abrangência do rastreio neonatal, o seu conteúdo, estrutura orgânica e governação, assumem variadas 

formas em diferentes países e, mesmo dentro do mesmo país, de acordo com a estrutura política nacional 

(por exemplo, quando estão organizados politicamente por estados, regiões ou províncias). A identif icação 

das doenças a rastrear em cada Programa é definida por vários critérios, incluindo critérios de natureza cien-

tíf ica baseados na evidência existente, avaliação do custo/benefício e opções de Saúde Pública. A escolha 

das doenças a rastrear tem em conta as tecnologias disponíveis, mas não depende apenas deste critério.

Os critérios a que as estruturas públicas de planeamento recorrem, para definir a lista das doenças rastre-

adas numa comunidade, baseiam-se em recomendações da OMS, que correspondem sucintamente a:

Razoabil idade médica e potencial de prevenção: há uma evidente vantagem para a criança;

Existência de terapêutica ef icaz: disponível no sistema de saúde;

Razoabil idade na ótica da Saúde Pública: a natureza da doença e a prevalência justi f icam o rastreio 

populacional e não o rastreio baseado no r isco;

Tecnologia de rastreio disponível: acessível de modo a ser aplicado a um rastreio populacional;

Custo/benefício: os benefícios são evidentes para a comunidade, com custos proporcionais.
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2 — Contexto em Por tugal

Pelo Despacho Ministerial de 13 de abril de 1981, foi criado no Instituto de Genética Médica a Comissão 

Nacional para o Diagnóstico Precoce.

O rastreio neonatal, no seu início, apenas incluía o rastreio da Fenilcetonuria (PKU), tendo sido os distritos 

de Porto, Braga e Funchal os primeiros a apresentar taxas de cobertura significativas.

Dir igido inicialmente à feni lcetonúria e ao hipotiroidismo congénito, duas doenças que, na cr iança, 

quando não tratadas conduzem a atraso mental, foi alargado em 2004 na Região Nor te e em 2006 com 

âmbito nacional, a mais 24 doenças hereditár ias do metabolismo. Este alargamento deveu -se à uti l ização 

da tecnologia de espectrometr ia de massa em tandem (MS/MS), que permite o diagnóstico de doenças 

hereditár ias do metabolismo numa única amostra de sangue. Outras doenças como a hiperplasia congé-

nita da suprarrenal e def iciência da biotinidase foram rastreadas em estudos pi loto e poderão futuramente 

vir a ser incluídas no Programa Nacional se assim se justi f icar.

O rastreio neonatal mantém-se um programa nacional de sucesso e tem revelado uma elevada quali-

dade, que é bem patente na atual taxa de cober tura, superior a 99 % de todos os recém-nascidos, e pelo 

seu tempo médio de início de intervenção terapêutica de 10 dias.

Por despacho de 6 de janeiro de 2010 (Despacho n.º 752/2010) do Secretário de Estado Adjunto e da 

Saúde foi aprovado o Programa Nacional de Diagnóstico Precoce (PNDP), até aqui vigente, sob a respon-

sabil idade do Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P., para dar enquadramento institucional 

ao rastreio neonatal. O presente programa dá continuidade ao PNDP.

Em f inais de 2013 teve início um estudo pi loto alargado do rastreio da Fibrose Quística, que foi f inal i-

zado com sucesso em 2018, e que agora se integra no PNRN.

As doenças integradas no painel deste Programa são raras e, se inicialmente este era um fator de 

discussão ou de controvérsia, hoje em dia as doenças raras são uma das pr ior idades da Direção-Geral 

da Saúde no nosso país, tal como na Europa.

O rastreio neonatal permitiu que até final de 2018 fossem rastreados mais de 3.750.000 recém-nascidos 

e identif icados 2.125 casos de doenças raras, possibilitando que todos os doentes iniciassem de imediato 

um tratamento específico, evitando défice intelectual e outras alterações neurológicas ou extraneurológicas 

irreversíveis, com a consequente morbilidade ou mortalidade.

O rastreio e a conf irmação do diagnóstico permitem o encaminhamento dos doentes para a rede de 

Centros de Referência Nacionais para o Tratamento das Doenças Hereditár ias do Metabol ismo def inidos 

nos Despachos n.os 25 822/2005, 4326/2008 e 9414/2016, de 22 de julho.

O Despacho n.º 6669/2017 def ine a rede de Centros de Referência para o Tratamento da Fibrose 

Quística.

No ano de 2005, através dos Despachos n.os 14 319/2005, de 2 de junho, e 25 822/2005, de 15 de 

dezembro, foram determinadas as condições de compar ticipação, quando prescritos pelos Centros de 

Tratamento, dos produtos dietéticos que, com caráter terapêutico são indicados para satisfazer as neces-

sidades nutr icionais dos doentes afetados de erros congénitos do metabolismo e def ine que os produtos 

84

r
    Rastreio Neonatal _ 2025

_Programa Nacional de



dietéticos constem de uma lista atualizável pela Direção-Geral da Saúde (DGS), anualmente ou sempre que 

tal se justif ique, disponível no site da DGS.

Por sua vez, os medicamentos destinados ao tratamento da hiper fenilalaninemia (HFA) em doentes com 

fenilcetonúria (PKU) e em doentes com deficiência em tetrahidrobiopterina (BH4) beneficiam de um regime 

especial de comparticipação, conforme previsto no Despacho n.º 1261/2014, de S.E o Secretário de Estado 

da Saúde, desde que prescrito pelos Hospitais de Referência para Doenças Hereditárias do Metabolismo 

com Unidades de Doenças Metabólicas.

Desde a entrada em vigor do Decreto-Lei n.º 212/2006, de 27 de outubro, foram estabelecidas novas 

competências do INSA, I. P., passando este laboratór io do Estado a ter a responsabil idade de «planear e 

executar o programa nacional de rastreio neonatal de diagnóstico precoce». Foi assim cr iada a opor tuni-

dade para reformular o rastreio neonatal, ajustando -o aos desaf ios do Plano Nacional de Saúde e dotan-

do-o de uma estrutura de coordenação que assegure a sua sustentabi l idade na década seguinte.

As atribuições do INSA, I. P., decorrentes da sua atual lei orgânica, aprovada pelo Decreto-Lei n.º 27/2012 

de 8 de fevereiro, mantêm neste a atribuição de planear, executar e avaliar o programa nacional de rastreio 

neonatal.

Volv idos nove anos após a aprovação do PNDP, constata -se a necessidade de aprovar um novo 

Programa, atenta a experiência e evolução cientí f ica e tecnológica, entretanto ocorr ida.

A alteração de designação do nome de Programa Nacional de Diagnóstico Precoce (PNDP) para 

Programa Nacional do Rastreio Neonatal (PNRN) ref lete melhor o âmbito do Programa e a terminologia 

em uso no plano internacional.

3 — Objetivos do Programa

O PNRN visa, com a sua atividade, responder a objetivos gerais e específ icos 

São objetivos gerais do Programa:

Assegurar o rastreio e diagnóstico neonatal, universal e que inclua o maior número possível de doenças 

hereditárias ou não, de acordo com os recursos disponíveis, e promover respostas de qualidade às neces-

sidades dos doentes.

São objetivos específ icos do Programa:

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 identif icados 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 identif icadas pelo rastreio na 

comunidade e entre os profissionais de saúde.
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4 — População-alvo

A população -alvo abrangida pelo PNRN são as crianças nascidas em Portugal independentemente da 

sua nacionalidade.

O rastreio não é obrigatório, estando sempre dependente da vontade dos pais. Porém, dado que para 

todas as doenças abrangidas existe tratamento, as vantagens para o bebé e para todo o ambiente em que 

está inserido são claras e evidentes.

O rastreio é suportado pelo Serviço Nacional de Saúde (SNS), sendo gratuito para os pais.

5 — Horizonte temporal

O PNRN vigora por tempo indeterminado e integra o Plano Nacional de Saúde (PNS).

6 — Estratégias

As estratégias (E) para a implementação do PNRN desdobram-se em:

1) Estratégias de intervenção;

2) Estratégias de formação;

3) Estratégias de avaliação e planeamento;

São estratégias de intervenção do Programa:

E1 — Identi f icar as doenças hereditár ias ou não, incluídas no rastreio neonatal, de acordo com os 

estudos de custo/ef iciência, a evidência cientí f ica e os recursos disponíveis.

E2 — Assegurar a realização do rastreio neonatal, recorrendo aos procedimentos laboratoriais de maior 

qualidade para cada doença em particular.

E3 — Definir critérios para a confirmação do diagnóstico dos casos identif icados pelo rastreio, de acordo 

com a melhor evidência científ ica.

E4 — Promover na estruturação da rede nacional de Centros de Tratamento, a garantia da universal i-

dade do acesso e a mais elevada qualidade dos cuidados prestados em todo o ciclo de vida.

E5 — Encaminhar precocemente e de forma adequada os doentes para os Centros de Tratamento da 

rede nacional.

E6 — Promover a elaboração e difusão pelos Centros de Tratamentos e outros serviços de saúde de 

protocolos e orientações técnicas de boa prática profissional, para o acompanhamento clínico dos doentes.

E7 — Identi f icar as necessidades de saúde dos doentes identi f icados pelo rastreio, ao longo do seu 

ciclo de vida.

E8 — Promover e colaborar na monitorização dos ganhos em saúde dos doentes diagnosticados pelo 

Programa e seguidos nos centros de tratamento da rede nacional.
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E9 — Propor a inclusão nos contratos-programa dos hospitais, de f inanciamento específ ico para os 

Centros de Tratamento da rede nacional.

E10 — Divulgar os apoios sociais e os recursos existentes de que possam beneficiar os doentes seguidos 

nos centros de tratamento da rede nacional.

E11 — Facil i tar a ar ticulação com as associações de doentes nesta área, de modo a manter a escuta 

e colaboração permanente no interesse dos doentes.

E12 — Colaborar na divulgação dos projetos de investigação e desenvolv imento (I&D) relativos às 

doenças identi f icadas pelo rastreio neonatal.

E13 — Par ticipar na divulgação dos programas de f inanciamento de I&D junto da comunidade cientí-

f ica, no âmbito das doenças abrangidas pelo Programa.

E14 — Promover e colaborar em iniciativas que visem facilitar o acesso a novos medicamentos para as 

doenças diagnosticadas pelo rastreio neonatal.

E15 — Divulgar de forma ativa junto dos centros de tratamento, serviços de saúde e comunidade, os 

recursos existentes em Portugal e na União Europeia na prevenção, tratamento e investigação nas doenças 

abrangidas pelo Programa.

E16 — Participar nas iniciativas que decorrem a nível europeu no âmbito do rastreio neonatal, quer se 

relacionem com aspetos científ icos, normativos ou outros.

São estratégias de formação

E17 — Desenvolver iniciativas que visem reformular os programas curriculares no ensino pré-graduado 

das ciências da saúde, para melhorar o conhecimento das doenças abrangidas pelo Programa.

E18 — Promover iniciativas que visem a formação de competências específ icas nestas doenças, dir i-

gidas a médicos e outros prof issionais, incluindo enfermeiros, carreiras técnicas e pessoal auxi l iar.

E19 — Elaborar e divulgar documentos e outros materiais pedagógicos para profissionais de saúde em 

exercício.

E20 — Elaborar e divulgar às equipas de saúde escolar e aos agentes educativos orientações técnicas 

sobre o apoio na escola a estes doentes.

E21 — Promover e colaborar em iniciativas nos meios de comunicação social, cujo objetivo seja melhorar 

o conhecimento, a inclusão e a não discriminação dos doentes e dos seus familiares.

São estratégias de avaliação e planeamento;

E22 — Inventariar as bases de dados existentes sobre as doenças do Programa, incluindo as das asso-

ciações de doentes e da indústria farmacêutica, e estudar mecanismos de compatibilidade.

E23 — Adotar a nomenclatura e a classif icação das doenças que vier a ser uti l izada pelo Programa 

Nacional das Doenças Raras, se esta tiver apl icação.

E24 — Colaborar com o Observatório Nacional de Doenças Raras, quando este for implementado.

E25 — Colaborar e participar em iniciativas de vigilância epidemiológica no âmbito destas doenças.
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7 — Órgãos do Programa

O PNRN estrutura -se de acordo com os seguintes órgãos:

a ) Presidente;

b) Comissão Técnica Nacional;

c ) Comissão Executiva;

7.1 — Composição dos órgãos

7.1.1 — Presidente do Programa

O Presidente do PNRN é, por inerência, o presidente do Conselho Diretivo do INSA, I. P.;

7.1.2 — Comissão Técnica Nacional

A Comissão Técnica Nacional é composta por nove a onze membros, para além do Presidente, incluindo 

os três membros da Comissão Executiva. Inclui profissionais de saúde e de outras áreas de reconhecido 

mérito profissional e científ ico e representantes de Associações ou Sociedades científ icas.

As normas de funcionamento da Comissão Técnica Nacional constam de regulamento interno a elaborar 

e aprovar pelos seus membros, que igualmente definirá o modo de participação de peritos, representantes 

dos doentes e outros intervenientes, quando tal for considerado necessário.

A composição nominal da Comissão Técnica Nacional é aprovada por del iberação do Conselho Dire-

tivo do INSA, I. P., cabendo, quando for o caso, às Sociedades ou Associações indicarem os seus repre-

sentantes.

7.1.3 — Comissão Executiva

A Comissão Executiva é composta por três membros designados pelo Conselho Diretivo do INSA, I. P., 

devendo ter na sua composição, necessariamente, um médico e por inerência o responsável pela Unidade 

de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética.

A Comissão Executiva é coordenada pelo responsável pela Unidade de Rastreio Neonatal, Metabolismo 

e Genética.

As normas de funcionamento da Comissão Executiva constam de regulamento interno a elaborar e 

aprovar pelos seus membros.

7.2 — Competências dos órgãos

7.2.1 — Presidente do Programa

Compete ao Presidente do Programa:

a) Assegurar a gestão estratégica do Programa, tendo em conta o Plano Nacional de Saúde e as prio-

ridades e políticas em Saúde, bem como as opções estratégicas do INSA, I. P.;

b) Assegurar a l igação do Programa aos diferentes organismos do Ministério da Saúde.

c) Assegurar o funcionamento integrado do Programa;
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7.2.2 — Comissão Técnica Nacional

Compete à Comissão Técnica Nacional

a ) Definir as orientações estratégicas do Programa;

b ) Pronunciar -se, a título consultivo, sobre o plano e o relatório de atividades do PNRN, a apresentar 

pela Comissão Executiva;

c ) Pronunciar -se sobre todas as questões que lhe sejam submetidas pelo Presidente do Programa;

d ) Contribuir para divulgar o Programa na comunidade científ ica e na sociedade civil.

7.2.3 — Comissão Executiva

Compete à Comissão Executiva:

a ) Ar ticular as atividades com os responsáveis das diferentes estruturas;

b) Avaliar e desenvolver a ar ticulação com a rede de Centros de Tratamento;

c ) Acompanhar a atividade da Unidade de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética do INSA;

d ) Assegurar a ligação do Programa e seus órgãos com os coordenadores dos Centros de Tratamento;

e) Facilitar e promover o diálogo com os doentes, acolhendo e apoiando a resolução das suas necessi-

dades;

f ) Apresentar, ao Presidente do Programa, propostas de melhoria, incluindo o alargamento do âmbito 

do Programa ou das tecnologias existentes e a sua ar ticulação com os Centros de Tratamento.

8 — Recursos associados

O desenvolvimento harmonioso do Programa pressupõe a ar ticulação ef icaz com/entre as seguintes 

estruturas:

a) Unidade de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética;

b) Base de dados;

c) Website;

d) Centros de Saúde ou outros locais de colheitas nacionais;

e) Centros de Tratamento.

8.1 — Unidade de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética

Esta Unidade é composta por um laboratór io de prestação de serviços, que se dedica à real ização 

de exames laborator iais de rastreio em amostras de sangue de recém-nascidos, e pelo Secretar iado da 

Unidade, que assegura o bom funcionamento do sistema de receção e registo das f ichas de rastreio.

Dispõe de recursos tecnológicos próprios, para desempenhar esta atividade, e ar ticula-se com outros 

laboratórios desta Unidade em complementaridade, nomeadamente para confirmação bioquímica e mole-

cular dos casos rastreados, e no diagnóstico e investigação das Doenças Hereditárias do Metabolismo.
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8.2 — Base de dados

O Programa dispõe de uma base de dados específica de apoio ao rastreio, cuja implementação obedece 

à legislação em vigor.

8.3 — Website

O Programa tem um microsite próprio, integrado no site do INSA, I. P., o qual deverá permitir a divulgação 

de resultados aos pais dos recém-nascidos e outras informações de interesse relativas à sua atividade.

9 — Acompanhamento e avaliação

O Programa será acompanhado e avaliado periodicamente pela Comissão Técnica Nacional e prestará a 

informação que lhe for solicitada pelas diferentes estruturas do Ministério da Saúde de acordo com as suas 

competências.

A avaliação periódica realiza -se com base em indicadores internacionalmente aceites e de acordo com 

os objetivos do Programa.

Sempre que for considerado adequado, será avaliado por entidades externas, nacionais, comunitárias 

ou internacionais.
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Anexo 6 – Medalha de Serviços Distintos do Ministério da Saúde – Grau Ouro, concedida ao 
Programa, a 5 de abril de 2019
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Anexo 7 – Programa da Sessão Comemorativa dos 40 Anos do PNRN

Programa provisório

Abertura do secretariado

Sessão de abertura

Ministério da Saúde

Programa Nacional de Rastreio Neonatal — O Presente

Fernando de Almeida – Presidente do Conselho Diretivo do Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge 

Direção-Geral da Saúde (a definir)          

Administração Regional da Saúde (a definir)

Pausa para café

Rastreio Neonatal na Europa

Moderação: Laura Vilarinho – Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge

Newborn blood spot screening in Sweden, past, present and future       

Rolf Zetterström – Karolinska Institutet, Sweden 

Harmonisation of neonatal screening in Europe: an uphill battle

Gerard Loeber – International Society of Newborn Screening

— Sessão solene e Homenagens

Conferência: Uma vida – Rui Vaz Osório – Ex-Presidente do Programa Nacional de Diagnóstico Precoce

Ministério da Saúde

Direção-Geral da Saúde

Câmara Municipal do Porto

Intervalo para almoço

Mesa Redonda: Olhares — Centros de Referência para o Tratamento       

Moderação: Paulo Pinho e Costa – Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge

Doenças Hereditárias do Metabolismo

Esmeralda Martins – Centro Materno Infantil do Norte (Centro Hospitalar Universitário do Porto)

Hipotiroidismo Congénito

Lurdes Sampaio – Hospital Santa Maria (Centro Hospitalar de Lisboa Norte)

Fibrose Quística 

Celeste Barreto – Hospital Santa Maria (Centro Hospitalar de Lisboa Norte)

Associação Portuguesa da Fenilcetonúria e outras Doenças Metabólicas – Um outro olhar

Encerramento

40 Anos do Programa Nacional de 

Rastreio Neonatal

Organização: Comissão Executiva do Programa | Unidade de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética, Centro de Saúde Pública Doutor Gonçalves Ferreira

Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, IP

Passado, Presente e Futuro 
Programa Nacional de
Rastreio Neonatal

anos

1979/2019

Porto | Biblioteca Municipal Almeida Garrett

Rua de D. Manuel II - Jardins do Palácio de Cristal

Instituto Ricardo Jorge
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Anexo 8 – Estudo-piloto da Drepanocitose
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Anexo 9 – Estudo-piloto da Atrofia Muscular Espinal 
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Anexo 10 – Atual Ficha de Rastreio do PNRN
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Anexo 11 – Programa Sessão comemorativa do Dia Internacional do Rastreio Neonatal - 2025
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                                                                                                                            Programa Nacional de Rastreio Neonatal 
       

  Dia Internacional do Rastreio Neonatal 

2025 -      Biblioteca Municipal Almeida Garrett 

                                                                             Rua de D. Manuel II - Jardins do Palácio de Cristal 

 
           Programa 

 

08:45 Receção

09:00 Sessão de abertura

Fernando de Almeida - Presidente do Programa Nacional de Rastreio Neonatal (PNRN) e Presidente do Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge - INSA I.P. 

Raquel Duarte - Diretora do Centro de Saúde Pública Doutor Gonçalves Ferreira 

09:10 Guthrie day - Celebração Internacional do dia do Rastreio Neonatal 

Laura Vilarinho - Coordenadora da Comissão Executiva do Programa Nacional de Rastreio Neonatal

09:20 Apresentação do " Programa Nacional de Rastreio Neonatal": relatório 2024

Laura Vilarinho - Coordenadora da Comissão Executiva do Programa Nacional de Rastreio Neonatal

09:35 Mesa redonda de discussão das actividades do Programa Nacional de Rastreio Neonatal2024

Laura Vilarinho - Coordenadora da Comissão Executiva do Programa Nacional de Rastreio Neonatal

Esmeralda Rodrigues - Centro de Referência para as Doenças Hereditárias do Metabolismo - ULS São João, Porto

Alice Mirante - Centro de Tratamento para o Hipotiroidismo Congénito do Hospital Pediátrico - ULS de Coimbra

Teresa Moreno - Centro de Tratamento para a Atrofia Espinhal do Hospital de Santa maria -ULS Santa Maria

10:10 Pausa para café

10:40 Apresentação do filme "La vida en una Gota"

Moderador: Hugo Rocha - Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge - INSA I.P.

Pedro Lendinez - Presidente da Associação "Más Visibles"

10:55 Projecão do fime "La vida en una Gota"

12:25 Tertulia

Fernando de Almeida - Presidente do PNRN e Presidente do Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge - INSA I.P. 

Laura Vilarinho - Coordenadora da Comissão Executiva do Programa Nacional de Rastreio Neonatal

Maria do Céu Machado - Coordenadora do Grupo de Trabalho Intersectorial para as Doenças Raras

Elisabete Almeida - Presidente da Associação Portuguesa de Fenilcetonúria e Outras Doenças Metabólicas - APOFEN

Laura Marques - Responsável pela Unidade de Infeciologia e Imunodeficiências - ULS Santo António, Porto

13:05 Assinatura de protocolo de cooperação entre o INSA e a APN - Associação Portuguesa de Neuromusculares

Fernando de Almeida - Presidente do PNRN e Presidente do Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge - INSA I.P. 

Joaquim Brites - Presidente da APN - Associação Portuguesa de Neuromusculares

13:15 Fim dos trabalhos

Fernando de Almeida - Presidente do PNRN e Presidente do Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge - INSA I.P. 
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Anexo 12 – Protocolo de Cooperação entre o INSA e a Associação Portuguesa de Neuromusculares
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1 Publicado no Diár io da Repúbl ica, 2.ª sér ie — N.º 64 — 29 de março de 2012, p. 11336.

Anexo 13 – Despacho n.º 4502/2012, de 29 de março. Nomeação dos Órgãos de Coordenação do PNDP

MINISTÉRIO DA SAÚDE

Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P.

Despacho n.º 4502/2012 1

Nomeação dos Órgãos de Coordenação do Programa Nacional de Diagnóstico Precoce

O Programa Nacional de diagnóstico Precoce (PNDP), é um programa que tem por objetivo diagnosti-

car, nas primeiras semanas de vida, doenças que, uma vez identif icadas, permitem o tratamento precoce 

que evite a ocorrência de atraso mental, doença grave irreversível ou a morte da criança. A cobertura do 

Programa, que teve o seu início em 1979, é hoje superior a 99 % dos recém nascidos, sendo o seu suces-

so indiscutível.

Nessa medida, foi criado por Despacho de S. Exa. o Secretário de Estado Adjunto e da Saúde, de 6 de 

janeiro de 2010 — Despacho n.º 752/2010, publicado no Diário da República, 2.ª série, n.º 7, de 12 de janei-

ro de 2010, o PNDP.

O PNDP estrutura-se de acordo com os seguintes órgãos, aos quais é atribuído um conjunto específ i-

co de funções.

Para desenvolver a sua atividade, ar ticula-se também com um conjunto de estruturas, conforme refe-

rido no ponto VII — Estruturas, do Despacho supra. Ora, nos termos do n.º 1.1. deste ponto, é referida a 

composição dos órgãos de coordenação do PNDP, competindo ao Conselho Diretivo do Instituto Nacional 

de Saúde Dr. Ricardo Jorge, I. P. (INSA), a incumbência de nomear a Comissão Técnica Nacional (CTN), a 

Comissão Executiva (CE), bem como o seu coordenador.

Assim, determina-se, ao abrigo do n.º 1.1., que:

Presidente do PNDP será:

O Prof. Doutor José Manuel Domingos Pereira Miguel, Presidente do Conselho Diretivo do INSA.

A Comissão Técnica Nacional (CTN) é constituída pelos seguintes elementos:

Pela Prof.ª Doutora Maria do Céu Machado, Professora Associada de Pediatria da Faculdade de Medicina 

da Universidade de Lisboa, Chefe de Serviço de Pediatria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, EPE;

Pelo Prof. Doutor Alber to António Caldas Afonso, Professor Associado de Pediatr ia da Faculdade de 

Medicina da Universidade do Por to, Chefe de Serviço de Pediatr ia, Hospital São João EPE, Por to;
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Pelo Prof. Doutor João Manuel Videira Amaral, Professor Catedrático Jubilado de Pediatria da Faculdade 

de Ciências Médicas da Universidade Nova de Lisboa;

Pelo Prof. Doutor José Henrique de Barros, Professor Catedrático de Epidemiologia e Diretor do 

Depar tamento de Epidemiologia Cl ínica, Medicina Preditiva e Saúde Pública da Faculdade de Medicina 

da Universidade do Por to;

Pela Dra. Maria Eufémia Reis Martins Ribeiro, Chefe de Serviço de Ginecologia e Obstetrícia e especialis-

ta de Genética Clínica, Diretora Clínica da Clipóvoa/Espírito Santo Saúde, Hospitais Privados de Portugal, 

SGPS, S. A.;

E Dr. Rui Vaz Osório, Chefe de Serviço de Genética

A Comissão Executiva (CE) é constituída pelos seguintes elementos:

Pela Doutora Laura Ferreira Teixeira Vilarinho, Investigadora Auxiliar, Responsável da Unidade de Rastreio 

Neonatal, do Departamento de Genética, do INSA, que será a sua Coordenadora;

Pelo Doutor Paulo Manuel de Castro Pinho e Costa, Investigador Principal da Unidade de Investigação 

e Desenvolvimento, do Departamento de Genética, do INSA;

E pela Doutora Luísa Maria Diogo Matos, Chefe de Serviço de Pediatr ia, Responsável pelo Centro de 

Tratamento do PNDP de Coimbra, no Hospital Pediátr ico de Coimbra.

12 de março de 2012. — O Presidente do INSA, I. P., Prof. Doutor José Pere ira Miguel.
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MINISTÉRIO DA SAÚDE

Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P.

Despacho n.º 7352/2015 1

Alteração dos elementos que integram os órgãos

de coordenação do PNDP

O Programa Nacional de Diagnóstico Precoce (PNDP) foi criado por Despacho de Sua Exa. O Secretá-

rio de Estado Adjunto e da Saúde, de 6 de janeiro de 2010 — Despacho n.º 752/2010, publicado no Diário 

da República, 2.ª série, n.º 7, de 12 de janeiro de 2010.

Através do Despacho n.º 4502/2012, do Presidente do Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, 

I. P. (INSA, I. P.), Prof. Doutor José Pereira Miguel, de 12 de março, publicado no Diário da República, 2.ª 

série, n.º 64 de 29 de março de 2012, foram nomeados os elementos que integram os órgãos de coordena-

ção do PNDP. 

Presentemente, dado que o Presidente do Conselho Diretivo do INSA, I. P., é por inerência o Presiden-

te do PNDP e é necessário substituir um elemento da Comissão Técnica Nacional do PNDP, determina-se 

ao abrigo do n.º 1.1 do ponto VII, correspondente à Estrutura do PNDP, que:

1 — O Presidente do PNDP passe a ser o Dr. Fernando de Almeida, Presidente do Conselho Diretivo do 

Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P., e

2 — A Dr.ª Maria Eufémia Reis Martins Ribeiro, é substituída pela Dr.ª Rosa Arménia Martins Campos, as-

sistente hospitalar graduada de Pediatria do Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho (pediatra 

com competência em endocrinologia).

3 — O presente despacho produz efeitos a 20 de novembro de 2014.

26 de junho de 2015. — O Presidente do Conselho Diretivo do Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo 

Jorge, I. P., Fernando de Almeida.

Anexo 14 – Despacho n.º 7352/2015, de 26 de junho. Alteração dos elementos que integram os
Órgãos de Coordenação do PNDP

1  Publicado no Diário da República, 2.ª sér ie — N.º 128 — 3 de julho de 2015, p. 17800.
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1 Publ icado no Diár io da Repúbl ica, 2.ª sér ie (Par te C) — N.º 43 — 3 de março de 2021, p. 165-66.

Anexo 15 – Despacho n.º 2419/2021, 22 de fevereiro. Alteração da composição dos órgãos de coordenação
do PNRN

MINISTÉRIO DA SAÚDE

Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P.

Despacho n.º 2419/2021 1

Sumário : Alteração da composição dos órgãos de coordenação do Programa Nacional do Rastreio Neonatal.

O Programa Nacional de Rastreio Neonatal (PNRN) que vem dar continuidade ao Programa Nacional de 

Diagnóstico Precoce (PNDP) criado por Despacho de Sua Exca. O Secretário de Estado Adjunto e da Saúde, 

de 16 de agosto de 2019 — Despacho n.º 7276/2019, publicado no Diário da República, 2.ª série, n.º 156, de 

16 de agosto de 2019 é um programa nacional de saúde pública cujo objetivo é assegurar o rastreio e diag-

nóstico neonatal, em todos os recém-nascidos, do maior número possível de doenças, em que o tratamento 

atempado possa evitar atraso mental, doença física irreversível ou mesmo a morte. A cobertura do Progra-

ma, que teve o seu início em 1979, é hoje superior a 99 % dos recém-nascidos, sendo o seu sucesso indis-

cutível.

Nessa conformidade transitam para o PNRN os órgãos de coordenação do PNDP, que seguidamente 

se renomeiam, sendo a Comissão Técnica Nacional reforçada (por substituição) com um novo elemento 

com experiência em Genética Clínica, tendo em conta o crescente número e complexidade das doenças 

genéticas rastreadas e registando -se a substituição de um elemento na Comissão Executiva.

Assim, determina -se, ao abrigo do artigo 7.º do Despacho supracitado, que:

O Presidente do PNRN é, por inerência:

O Dr. Fernando José Ramos Lopes de Almeida, Presidente do Conselho Diretivo do INSA.

A Comissão Técnica Nacional (CTN) é constituída pelos seguintes elementos:

Prof.ª Doutora Maria do Céu Machado, Professora Catedrática jubilada, da Faculdade de Medicina da 

Universidade de Lisboa, (FMUL);

Prof. Doutor Alberto António Caldas Afonso, Professor Catedrático de Pediatria do ICBAS/UP, Diretor do 

Centro Materno Infantil do Norte do Centro Hospitalar do Porto/CMIN;

Prof. Doutor José Henrique de Barros, Professor Catedrático de Epidemiologia e Diretor do Departamento 

de Epidemiologia Clínica, Medicina Preditiva e Saúde Pública da Faculdade de Medicina da Universidade do 

Porto;
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Dr.ª Rosa Arménia Martins Campos, Assistente Graduada Sénior de Pediatria, do Centro Hospitalar Vila Dr.ª Rosa Arménia Martins Campos, Assistente Graduada Sénior de Pediatria, do Centro Hospitalar Vila 

Nova de Gaia/Espinho (pediatra com competência em endocrinologia pediátrica);Nova de Gaia/Espinho (pediatra com competência em endocrinologia pediátrica);

Dr. Rui Vaz Osório, Chefe de Serviço de Genética, aposentadoDr. Rui Vaz Osório, Chefe de Serviço de Genética, aposentado

Prof. Doutor Sérgio Manuel Madeira Castedo, Professor Associado de Genética Médica da Faculdade de Prof. Doutor Sérgio Manuel Madeira Castedo, Professor Associado de Genética Médica da Faculdade de 

Medicina da Universidade do Porto, Investigador e Membro do Conselho Nacional de Procriação MedicamenMedicina da Universidade do Porto, Investigador e Membro do Conselho Nacional de Procriação Medicamen--

te Assistida (CNPMA);te Assistida (CNPMA);

A Comissão Executiva (CE) é constituída pelos seguintes elementos:A Comissão Executiva (CE) é constituída pelos seguintes elementos:

Doutora Laura Ferreira Teixeira Vilarinho, Investigadora Auxiliar, Responsável da Unidade de Rastreio Doutora Laura Ferreira Teixeira Vilarinho, Investigadora Auxiliar, Responsável da Unidade de Rastreio 

Neonatal, Metabolismo e Genética do Departamento de Genética Humana, do INSA, que será a sua CoordeNeonatal, Metabolismo e Genética do Departamento de Genética Humana, do INSA, que será a sua Coorde--

nadora;nadora;

Doutor Paulo Manuel de Castro Pinho e Costa, Investigador Principal da Unidade de Investigação e Doutor Paulo Manuel de Castro Pinho e Costa, Investigador Principal da Unidade de Investigação e 

Desenvolvimento, do Depar tamento de Genética Humana, do INSA;Desenvolvimento, do Depar tamento de Genética Humana, do INSA;

Dr.ª Paula Cristina Valente Santos Baptista Garcia Matos, Assistente Hospitalar Graduada de Pediatr ia Dr.ª Paula Cristina Valente Santos Baptista Garcia Matos, Assistente Hospitalar Graduada de Pediatr ia 

com o grau de Consultora no Centro de Referência para o Tratamento das Doenças Centro Hospitalar e com o grau de Consultora no Centro de Referência para o Tratamento das Doenças Centro Hospitalar e 

Universitár io de Coimbra.Universitár io de Coimbra.

O presente despacho produz efeitos a 1 de janeiro de 2021.O presente despacho produz efeitos a 1 de janeiro de 2021.

22 de fevereiro de 2021. — O Presidente do Conselho Diretivo do Instituto Nacional de Saúde Doutor 22 de fevereiro de 2021. — O Presidente do Conselho Diretivo do Instituto Nacional de Saúde Doutor 

Ricardo Jorge, I. P., Ricardo Jorge, I. P., Fernando de Almeida.Fernando de Almeida.
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Anexo 16 – IPAC - Acreditação n.º E0015 para Laboratório Clínico concedida pelo 
Instituto Português de Acreditação
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Anexo 17 – Anexo Técnico de Acreditação n.º E0015
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Anexo 18 – Protocolo de Cooperação entre o INSA e a APOFEN

Instituto Ricardo Jorge Associação Portuguesa
de Fenilcetonúria

e outras doenças metabólicas
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Instituto Ricardo Jorge Associação Portuguesa
de Fenilcetonúria

e outras doenças metabólicas
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Instituto Ricardo Jorge Associação Portuguesa
de Fenilcetonúria

e outras doenças metabólicas
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Instituto Ricardo Jorge Associação Portuguesa
de Fenilcetonúria

e outras doenças metabólicas

r
    Rastreio Neonatal _ 2025

_Programa Nacional de



Anexo 19 – Protocolo de Cooperação entre o INSA e a Associação Nacional de Fibrose Quística

PROTOCOLO DE COOPERAÇÃO

Entre

O INSTITUTO NACIONAL DE SAÚDE DOUTOR RICARDO JORGE, I.P., adiante designado por INSA, I.P., 

pessoa coletiva n.º 501427511, sito na Av. Padre Cruz, 1649-016 Lisboa, Portugal representado pela sua 

Vogal do Conselho Diretivo, Dra. Cristina Maria Gomes Abreu dos Santos, com poderes para o acto.

e

ASSOCIAÇÃO NACIONAL DE FIBROSE QUÍSTICA , adiante designada por ANFQ, pessoa coletiva nº 

503682985, sita Rua Bernarda Ferreira de Lacerda, n.º 1 R/c Esq. - 1700-059 da cidade de Lisboa, 

Distrito de Lisboa, representada pelo seu Presidente da Direção, Paulo Jorge Gomes de Sousa Martins, 

com poderes para o acto.

CONSIDERANDO QUE:

A) É intenção do Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I.P. e da Associação Nacional 

de Fibrose Quística estabelecer laços de cooperação institucional, cientifica e cultural;

B) Constituem atribuições do INSA, I.P., entre outras, promover e desenvolver a atividade de 

investigação científ ica orientada para a saúde pública e promover a capacitação de investi -

gadores e técnicos bem como realizar ações de divulgação da cultura científ ica;

C) Constituem objetivos da ANFQ, Promover a divulgação da doença a nível nacional; obter e 

tornar efetivos, junto das Entidades Oficiais, todos os meios de ação que visem proporcionar 

facilidades de diagnóstico, terapêutica, reabilitação e integração do doente, bem como todo 

o apoio aos seus familiares; estabelecer intercâmbio com Organizações Nacionais e Inter -

nacionais congéneres; angariar fundos junto de Entidades Oficiais e Privadas a fim de tornar 

exequíveis os seus objetivos.

Instituto Ricardo Jorge Associação Nacional
de Fibrose Quística
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D) Ê do mútuo interesse de ambas as partes estabelecer uma parceria no desenvolvimento das suas ativi -

dades institucionais e de investigação.

Acordam as partes na celebração do presente protocolo de cooperação a que mutuamente se vinculam e que se 

rege pelas cláusulas seguintes:

CLÁUSULA PRIMEIRA

O INSA I.P. e a ANFQ comprometem-se a trocar entre si a informação que seja pertinente relativa às suas respe-

tivas atividades e que permita a partilha recíproca do conhecimento.

CLÁUSULA SEGUNDA

1. O INSA, I.P. e a ANFQ acordam em fomentar a cooperação institucional, criando condições para:

1.1 Desenvolvimento de linhas de investigação científica conjuntas, nas respetivas áreas de interesse 

das partes;

1.2 Desenvolvimento de ações conjuntas, nomeadamente, divulgação de atividades, congressos, 

seminários e colóquios, em áreas de interesse mútuo das duas instituições;

2. As partes outorgantes poderão promover a realização de outras iniciativas que permitam aprofundar a 

cooperação em áreas de interesse comum.

CLÁUSULA TERCEIRA

1. A concretização do protocolo ora celebrado será estabelecida caso a caso, de acordo com as especifi -

cidades de cada ação, bastando para tal o estabelecimento de Acordos Específicos de Colaboração entre os 

responsáveis das duas instituições, onde se definam o âmbito da cooperação e os respetivos mecanismos 

de execução.

2. Os acordos específicos deverão ser devidamente enquadrados, nomeadamente no que se refere à defi -

nição de objetivos, à metodologia a aplicar, aos meios a disponibilizar e aos recursos financeiros envolvidos.

Instituto Ricardo Jorge Associação Nacional
de Fibrose Quística

  

112

r
    Rastreio Neonatal _ 2025

_Programa Nacional de



CLÁUSULA QUARTA

A implementação de ações específicas obriga a que as mesmas sejam orçamentadas pelas duas Instituições e 

só serão implementadas depois de aprovadas pelos órgãos competentes de cada uma das Instituições.

CLÁUSULA QUINTA

As duas Instituições aceitam manter confidencial a informação, nomeadamente a informação científica e técnica, 

bem como qualquer outra que lhes for transmitida mutuamente por força da execução do presente Protocolo.

CLÁUSULA SEXTA

Consideram naturalmente salvaguardadas as características próprias de cada uma das partes do presente proto -

colo, tais como as suas vocações e atribuições fundamentais, estruturas, estatutos e regulamentos internos, perí -

odos de laboração, dotações orçamentais, laços institucionais e respeito pelas leis que as regem.

CLÁUSULA SÉTIMA

1. O presente protocolo tem duração inicial de um ano, renovando-se por períodos iguais e sucessivos de 

idêntica duração e entrará em vigor após a sua assinatura, podendo ser revisto em qualquer altura.

1.1 O protocolo poderá ser revogado a todo o tempo, por acordo de ambas as partes, ou resolvido por qual -

quer delas, através de carta registada enviada à outra parte com a antecedência mínima de 60 dias.

1.2 em caso de revogação ou resolução do presente Protocolo, as par tes OBRIGAM-SE a cumprir 

integralmente as obrigações assumidas nos termos dos Acordos Específ icos entretanto celebrados.

CLÁUSULA OITAVA

Qualquer aspecto omisso neste Protocolo ou nos acordos a celebrar será regulamentado por acordo escrito entre 

as partes.

Pelas Partes foi declarado que aceitam o presente Protocolo com todas as suas cláusulas, condições e obriga -

ções, de que tomaram inteiro conhecimento e a cujo cumprimento se obrigam.

Instituto Ricardo Jorge Associação Nacional
de Fibrose Quística
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O presente Protocolo é assinado em duplicado, f icando um exemplar de igual valor legal, na posse de cada 

uma das par tes Outorgantes.

Lisboa, 28 de fevereiro de 2020

Instituto Ricardo Jorge Associação Nacional
de Fibrose Quística

A Vogal do Conselho Diretivo do INSA, I.P.

(Cristina Abreu dos Santos)

O Presidente Direção da ANFQ

(Paulo Jorge Gomes de Sousa Martins)
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Anexo 20 – Protocolo de Cooperação entre o INSA e a Associação Portuguesa de Fibrose Quistica

PROTOCOLO DE COOPERAÇÃO

Entre

O INSTITUTO NACIONAL DE SAÚDE DOUTOR RICARDO JORGE, I.P., adiante designado por INSA, I.P., pessoa 

coletiva n.º 501427511, sito na Av. Padre Cruz, 1649-016 Lisboa, Portugal representado pelo seu Presidente do 

Conselho Diretivo, Dr. Fernando José Ramos Lopes de Almeida, com poderes para o acto.

e

ASSOCIAÇÃO NACIONAL DE FIBROSE QUÍSTICA , adiante designada por ANFQ, pessoa coletiva nº 503682985, 

sita Rua Bernarda Ferreira de Lacerda, n.º 1 R/c Esq. - 1700-059 da cidade de Lisboa, Distrito de Lisboa, repre -

sentada pelo seu Presidente da Direção, Paulo Jorge Gomes de Sousa Martins, com poderes para o acto.

CONSIDERANDO QUE:

A) É intenção do Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I.P. e da Associação Nacional de 

Fibrose Quística estabelecer laços de cooperação institucional, cientif ica e cultural;

B) Constituem atribuições do INSA, I.P., entre outras, promover e desenvolver a atividade de 

investigação científ ica orientada para a saúde pública e promover a capacitação de investigadores 

e técnicos bem como realizar ações de divulgação da cultura científ ica;

C) Constituem objetivos da ANFQ, Promover a divulgação da doença a nível nacional; obter e tornar 

efetivos, junto das Entidades Oficiais, todos os meios de ação que visem proporcionar facilidades 

de diagnóstico, terapêutica, reabilitação e integração do doente, bem como todo o apoio aos seus 

familiares; estabelecer intercâmbio com Organizações Nacionais e Internacionais congéneres; 

angariar fundos junto de Entidades Oficiais e Privadas a fim de tornar exequíveis os seus objetivos.

Instituto Ricardo Jorge
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D) É do mútuo interesse de ambas as partes estabelecer uma parceria no desenvolvimento das suas ativi -

dades institucionais e de investigação.

Acordam as partes na celebração do presente protocolo de cooperação a que mutuamente se vinculam e que se 

rege pelas cláusulas seguintes:

CLÁUSULA PRIMEIRA

O INSA I.P. e a APFQ comprometem-se a trocar entre si a informação que seja pertinente relativa às suas respe-

tivas atividades e que permita a partilha recíproca do conhecimento.

CLÁUSULA SEGUNDA

1. O INSA, I.P. e a APFQ acordam em fomentar a cooperação institucional, criando condições para:

1.1 Desenvolvimento de linhas de investigação científica conjuntas, nas respetivas áreas de interesse 

das partes;

1.2 Desenvolvimento de ações conjuntas, nomeadamente, divulgação de atividades, congressos, 

seminários e colóquios, em áreas de interesse mútuo das duas instituições;

2. As partes outorgantes poderão promover a realização de outras iniciativas que permitam aprofundar 

a cooperação em áreas de interesse comum.

CLÁUSULA TERCEIRA

1. A concretização do protocolo ora celebrado será estabelecida caso a caso, de acordo com as especifi -

cidades de cada ação, bastando para tal o estabelecimento de Acordos Específicos de Colaboração entre os 

responsáveis das duas instituições, onde se definam o âmbito da cooperação e os respetivos mecanismos 

de execução.

2. Os acordos específicos deverão ser devidamente enquadrados, nomeadamente no que se refere à defi -

nição de objetivos, à metodologia a aplicar, aos meios a disponibilizar e aos recursos financeiros envolvidos.

Instituto Ricardo Jorge
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Instituto Ricardo Jorge

CLÁUSULA QUARTA

A implementação de ações específicas obriga a que as mesmas sejam orçamentadas pelas duas Instituições e 

só serão implementadas depois de aprovadas pelos órgãos competentes de cada uma das Instituições.

CLÁUSULA QUINTA

As duas Instituições aceitam manter confidencial a informação, nomeadamente a informação científica e técnica, 

bem como qualquer outra que lhes for transmitida mutuamente por força da execução do presente Protocolo.

CLÁUSULA SEXTA

Consideram naturalmente salvaguardadas as características próprias de cada uma das partes do presente proto -

colo, tais como as suas vocações e atribuições fundamentais, estruturas, estatutos e regulamentos internos, perí -

odos de laboração, dotações orçamentais, laços institucionais e respeito pelas leis que as regem.

CLÁUSULA SÉTIMA

1. O presente protocolo tem duração inicial de um ano, renovando-se por períodos iguais e sucessivos 

de idêntica duração e entrará em vigor após a sua assinatura, podendo ser revisto em qualquer altura.

1.1 O protocolo poderá ser revogado a todo o tempo, por acordo de ambas as partes, ou resolvido por qual -

quer delas, através de carta registada enviada à outra parte com a antecedência mínima de 60 dias.

1.2 em caso de revogação ou resolução do presente Protocolo, as par tes obrigam-se a cumprir integral -

mente as obrigações assumidas nos termos dos  Acordos Específicos entretanto celebrados.

CLÁUSULA OITAVA

Qualquer aspecto omisso neste Protocolo ou nos acordos a celebrar será regulamentado por acordo escrito entre 

as partes.

Pelas Partes foi declarado que aceitam o presente Protocolo com todas as suas cláusulas, condições e obriga -

ções, de que tomaram inteiro conhecimento e a cujo cumprimento se obrigam.
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O presente Protocolo é assinado em duplicado, f icando um exemplar de igual valor legal, na posse de cada 

uma das par tes Outorgantes.

Por to, 28 de fevereiro de 2020

O Presidente do Conselho Diretivo do INSA, I.P.  

(Dr. Fernando de Almeida)

O Presidente Direção da APFQ

(Dr. Manuel Herculano Castro Rocha)

Instituto Ricardo Jorge
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Anexo 21 –  Protocolo de Cooperação entre o INSA e a Associação Portuguesa de Pais e Doentes 
 com Hemoglobinopatias
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Colabore connosco 

no pezinho do bebé pode estar o seu futuro
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