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E sempre agradavel, ao escrever as primeiras palavras dum relatorio
de actividades verificar que os principais problemas que nos preocupavam
no ano anterior foram quase por inteiro resolvidos.

Diziamos o ano passado que os "rastreadores” em Portugal nao podiam
adormecer & sombra dos louros conquistados porque, embora o rastreio
da fenilcetonuria e do hipotiroidismo congénito constitua actualmente
em Portugal como alias no resto da Europa, um sucesso indiscutivel,.
muito ha ainda a realizar e muitos sao ainda os problemas a resolver.
Referiamos entac a actualizagao dos pregos do rastreio, a necessidade
dum subsidio para os alimentos pobres em fenilalalina, a falta duma
Associagao de Pais de Fenilcetonuricos, € a importéncia de diminuir
o tempo de inicio de tratamento nas criangas rastreadas.

Olhando agora para o ano que passou, verificamos com satisfagao que
as analises de rastreio estao finalmente a ser pagas por um prego
justo, que o Ministério da Saude atribuiu um subsidio que ja nos permi-
te fornecer os alimentos dietéticos aos nossos doentes a pregos mais
acessiveis e que o tempo médio de intervengao baixou de quase dois
dias.

£ porém uma constante do homem a insatisfagao pelas suas realizagoes
e a necessidade de procurar sempre fazer mais e melhor.

Ficou este ano por realizar o projecto da Associagac de Pais de Fenil-
cetonuricos, que vamos tentar organizar em 1991.

Vamos tambem avangar com o projecto "Escola de cozinha" e tentar apoiar
mais eficazmente as criangas fenilcetonuricas e hipotiroideias que
ja frequentam a escola.

Os esforgos para baixar mais um ou dois dias a data de inicio do trata-
mento, que tao bons resultados deram em 1990, vao ser intensificados,
e o objectivo de conseguir uma taxa de cobertura o mais proximo pos—

sivel dos 100% continuara a ser a nossa proxima meta.

R. Vaz Osorio
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1 — DESENVOLVIMENTO DO PROGRAMA

0 ano de 1990 foi um anc de balango, plenamente justificado ao fim de

10 anos de trabalho.

Nas sedes distritais de diversas Administragoes Regionais de Saude foram
organizadas reunices e palestras para comunicar os resultados de 10
anos de rastreios, discutir os processos de conseguir uma maior implan-
tagao e um tempo de inicio de tratamento mais curto, apresentar projectos

para melhoria da organizagao, discutir os projectos para o futuro, etc.

Reunices com palestras proferidas pelo Dr. Vaz Osdrio:

2} de Maio - ARS de Coimbra
28 de Maio - ARS de Vila Real
7 de Junho - ARS de Viana

21 de Junho - ARS de Leiria

4 de Outubro — ARS de Viseu
18 de Outubro - ARS de Braga

Reunices com palestras proferidas pela Dr2 Maria de Jesus Feijoo:

Distrito de Beja

23 de Janeiro - C. S. de Serpa

}

19 de Fevereiro ~ C. S. de Mértola
12 de Marco — C. S. de Odemira

16 de Abril - C., 5. de Almoddvar

8 de Outubro - €. S. de Castro Verde

10 de Dezembro - ARS de Evora

i

Foram ainda efectuadas durante o ano as seguintes palestras e conferdn-

cilas:



- Nas XXVII Conferéncias de Genéetica, no Porto, nos dias 29 e 30 de
Janeiro.

"Diagnostico Precoce em Portugal. 10 anos de actividade".

Introducao — Dr. Vaz Osorio

Centro de Tratamento do Porto Dr. Antonio Vilarinho

— Dr. Pires Scares
— Dr#® Luiza Kent-Smith
— Dr@ Carla Carmona

Centro de Tratamento de Coimbra Dr. Simoes de Moura

Centro de Tratamento de Lisboa

i

Dr. Aguinaldo Cabral

— Dr2 Isaura Santos

"La biologie moleculaire a-t-elle une place dans le depistage neonatale
et le depistage des heterozigotes ?'".
Dr. L. Briard

No "Encontro sobre fibrose quistica”, em 2 e 3 de Fevereirro, no Hospi-
tal de St? Antonio, Porto.
"Rastreio Sistematico"

Dr. Vaz Osorio

No III Encontro "Diagnostico, Prevengao e Intervengao Precoce na Defi-
ciéncia" em 25 e 26 de Maio, no Hospital Magalhaes Lemos, Porto.

"0 estado actual da prevencao da deficiéncia em Portugal”

Dr. Orlando Monteiro

"Possibilidades de intervencao precoce. O prego da nao intervengao'.

Dr. Almeida Santos

Encontro sobre "Os caminhos da reprodugao e manipulagao genética",
5 de Junho, Viseu.
"Genética Méedica: diagnostico e prevengao das doengas hereditarias'.

Dr. Vaz Osorio



- Na Escola de Enfermagem pos-basica de Lisboa e integradas nos cursos
de especializa¢ao para Enfermeiros:
"Diagnostico Precoce da Fenilcetonuria e Hipotiroidismo Congenito".
10 de Janeiro
17 de Janeiro
19 de Margo
20 de Julho
14 de Setembro

Dr2 Maria de Jesus Fei joo

-~ 0 mesmo tema foi apresentado no "Curso para Internos da Especialidade

de Psiquiatriat em Lisboa, a 5 de Junho, pela Dr? Maria de Jesus Feijoo.

- "Jornadas Luso-Espanholas sobre Deficiéncia” de 8 a 11 de Outubro,
Braga
"Prevencao Medica"

Dr. Vaz Osorio

- Simposium "Recém-nascido de alto risco. Da Clinica ao Laboratorio".
Instituto de Higiene e Medicina Tropical, 16 e 17 de Novembro, Lisboa.
"Rastreios Sistematicos".

Dr. Vaz Osorio

- "Simposium Delfia - Clinica e Laboratorio”.
9 de Margo - Porto
12 de Margo - Lisboa
"Ensaio do método Delfia no Rastreio do Hipotiroidismo congenito"

Dr? Laura Vilarinho

- Nas Reunioces Cientificas do IGM
21 de Marco
"Rastreio do Hipotiroidismo congénito. Método Delfia".
Dr® Laura Vilarinho
4 de Abril
"Deficite da Biotinidase - Estudo experimental®,

Dr2 Isabel Salazar



- No "12 Congresso Nacional de Nutrigao", 16 de Novembro, Universidade
Catolica de Lisboa.
"Fenilcetonuria — Abordagem nutricional”

Dr2 Manuela Ferreira de Almeida

- A Dr® Laura Vilarinho e a Dr? Isabel Almeida foram convidadas a
participar num "Workshop" sobre fenilcetoniiria que se realizou no
"Hopital des Enfants Malades" Paris, nos dias 16 e 17 de Novembro,
onde foram apresentadas as diferentes mutacgoes e haplotipos da fenil-
alanina hidroxilase em doentes fenilcetonuricos actualmente conheci-

dos, incluindo alguns dos casos portugueses ja estudados (Fig. 1).
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Trabalhos publicados ou em preparagao.

—~ Trabalhos publicados

"Estudo do desenvolvimento psicomotor e cognitivo de criangas com hipo-
riroidismo congénito tratado precocemente”.

Carla Carmona, Pires Soares e R. Vaz Osorio

Arquivos de Medicina 3, 255-258, 1990

- Posters apresentados

"Congenital Hypothyroidism detected by screening - Development at. 3 years
of Age".

R. Gouveia, N. Lacerda, F. Torgal Garcia, J. Gomes Pedro

TV European Conference, 27-31 de Agosto, Universidade de Stirling -

Escocia

~ Trabalhos aceites para publicacao

"Programa Nacional de Diagnostico Precoce - situagao actual e perspecti-
vas futuras’.
R. Vaz Osorio, Laura Vilarinho e J. Pires Soares

Acta Medica

- Trabalhos em preparacao

"Estudo do desenvolvimento psico-motor das criancas fenilcetonuricas'.
Novos Rastreins

Fibrose quistica do pdncreas

De acordo com o projecto apresentadc ao Ministério da Saude em 1/6/89,
continuamos a desenvolver todos os esforgos no sentido de conseguir
levar & cabo um estudo experimental sobre a possibilidade e interesse

do raestreio desta afeccao a nivel nacional.



Em 20/9/90 foi publicado no Diario da Republica (I Série, N 218), o
preco do doseamento da tripsina imuno reactiva, suporte legal indispensavel
para o estudo poder ser realizado.

Iniciamos de imediato & avaliaggo do novo metodo Delfia, no sentido de
apreciar a sua sensibilidade, pfecisao e reprodutibilidade.

Para esse estudo procedemos a 500 doseamentos em criangas normais, doentes
e controles, tendo concluido pela boa fiabilidade do método.

Trata-se duma técnica rapida, facilmente automatizivel, com resultados

fiaveis e preco relativamente acessivel (cerca de 200 escudos por teste).

Entretanto, os rastreios experimentais actualmente em curso em alguns
paises europeus, parecem estar a por em causa o optimismo inicial sobre
a validade do diagnostico precoce a partir do doseamento da tripsina

imuno-reactiva, pelos seguintes factos:

1 - N2 elevado de falsos positivos (1,57 na primeira colheita), o que
acarreta problemas para os pais, para os medicos de familia e para
os laboratorios de rastreios.

No nosso caso signifidaréc:aparecimento de 8/9 falsos positivos por

dia {quase 150 por més), que nao serao confirmados no 22 doseamento.

2 — WNumerosos falsos negativos.
A frequéncia de mucoviscidose encontrada em Franga foi de 1/4.500
para uma frequéncia prevista de 1/2.700 (Prof. Farriaux).

Estes nimeros parecem indicar que quase metade dos doentes escapam

ao rastreio.

3 - Acresce que se .comeca e pdr em duvida a vantagem real para a crianga

na institucionalizagao duma teraplutica precoce.

Em resumo: O metodo e bom, o marcador & mau, e os beneficios sao duvido—
s0s. '

Uma vez que se trata dum programa de saude publica, pensamos que a sua
aplicagao em Portugal devera ponderar todos estes factores e ser estudada

localmente antes de decidir da sua institucionalizacao.



Abandonamos pois a ideia de iniciar de imediato o rastreio a nivel nacio-
nal, optando por um estudo regional na =zona do Grande Porto que nos

permitira decidir com seguranga sobre a posigao a assumir no futuro.

Deficite em Biotinidase

Procedeu-se ao inicio dum estudo piloto a efectuar em 100.000 recem-
-nascidos.
Ate final de 1990 efectuaram—se cerca de 20.000 testes, nao se tendo

detectado nenhum caso positivo.






2 - COMISSAO NACIONAL

A reuniao anual dos varios grupos de trabalho que em Lisboa, Porto e
Coimbra sao responsaveis pelo tratamento e apoio as criancas rastreadas,
efectuou-se este ano em Lisboa, no Hospital St2 Maria, em 3 de Janeiro
de 1991,

Foi feito em primeiro lugar o balango das actividades do ano que passou,
constatando-se que 0s projectos apresentados no inicio do ano tinham

sido quase totalmente realizados.

Foi mais uma vez discutida a possibilidade_de se avangar com a organiza-
¢ao duma Associagao de Pais das criangas Penilcetonuricas.

O problema basico que tem impedido esta organizagao prende-se com a
dispersao geografica e o baixo nivel cultural da maioria das familias
envolvidas.

Vamos de qualquer modoc tentar em 1991 dar os primeiros passos nesse
sentido, na esperanga de que uﬁa Associacao de Pais a trabalhar eficaz-
mente, possa contribuir para uma melhor qualidade de vida destas crian-
¢as.

Nesse sentido foram ja estabelecidos os primeiros contactos com o Dr.
Baudoin Frangois, secretario do "Scientific Comittee of the European
Society PKU",

O objectivo desta Sociedade €& unir todas as pessoas interessadas na
fenilcetonuria: pais , médicos,'nutricionistas. psicologos etc.

Esta prevista a deslocagao do Dr. Vaz Osorio e da Dr® Laura Vilarinho
a Berlim no proximo més de Outubro, para. a :euniEo anual desta Socieda-

de, onde Portugal nao tem estado até agora representado.

- Foi apresentado nesta reuniao o projecto de publicagao dum livro de
receitas que possibilite as maes um melhor aproveitamento dos alimentos

pobres em fénilalanina presentemente a sua disposigao.
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Entretanto, e enquanto esta iniciativa nao se concretiza, por sugestao
do Dr. Aguinaldo Cabral, vai ser feita uma colectdnea da composigao
dos produtos ja: existentes, uma vez que podem eventualmente vir

a ser utilizados para outras doengas metabolicas além da fenilcetoniiria.

- Discutiu-se também o interesse em proceder a uma montagem em video
que pudesse contribuir para o esclarecimento dos pais sobre o que
& na realidade a fenilcetoniria.
Sem pretender provocar alarmes injustificados pensa-se que em certos
casos havera vantagens em que os pais vejam, por exemplo, uma crianga
fenilcetonuria nao tratada, para acreditarem mais facilmente na neces—
sidade da dieta e serem mais éuidadosos com o seu cumprimento.
Estes filmes destinar-se-iam basicamente a certos pais, que por verem
o seu filho a evoluir tao favoravelmente, t&m tendéncia, por vezes,
a duvidar da necessidade continuada duma dieta tao fortemente restri-

tiva.

- £ habitual, quer no Centro de Metabolismo e Genetica, em Lisboa,
quer no Instituto de Genética no Porto, os médicos que acompanham
estas crian¢as passarem uma declaracao medica comprovativa de "defi-
ciéncia”, que dirigida ao respectivo Centro Regional de Seguranca
Social lhes da direito a atribuicao dum subsidio mensal.

A Dr2 Regina Portela manifestou uma certa preocupagaoc na utilizacao
da expressao "deficiéncia", pelas implicagoes futuras que pode acarre-
tar para estes doentes.

Na realidade pensamos que essa hipotese, embora possivel, & muito
pouco provavel, porque na referida declaragao se diz explicitamente
que a crianga necessita duma dieta onerosa e prolongada por uma "defi-
ciéncia" enzimitica e para evitar o atraso mental (Anexo 1).

Pensamos por isso que e de continuar com este pedido de subsidio,
que, de qualquer modo vem ﬁinorar o esforgo economico que, mesmo

com todos os outros apoios, estas familias sac obrigadas a suportar.

- 0 estudo das pteridinas urinarias e da Dihidropteridina redutase
(DHPR) sanguinea continua a processar-se normalmente em todos os
casos detectados, bem como em todas as fenilalaninemias > 4 mg% con-

firmadas apos 22 colheita.

13



Este trabalho tem—se desenvolvido no laboratorio da Faculdade de Farma-

cia de Lisboa sob a responsabilidade da Dr2 Isabel Almeida.

- Foi ainda proposto que se elaborasse uma lista de produtos dietéticos
indispensaveis nao so0 para a fenilcetonOria como para outras doencas
do metabolismo (PKU3, Tirl, Tir2 etc)}, a ser épresentada ao Sr, Minis-
tro da Saude com pedido de comparticipagao a 100%Z, no sentido de comple

tar a lista de produtos ja comparticipados nessas condigoes desde
1985 (Desp. 9/85).

14
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3 - ASSISTENCIA AOS DOENTES

Embora os problemas basicos de assisténcia se encontrem ja resolvidos
e 0s trés centros de tratamento estejam a trabalhar eficazmente e com

boa coordenacao, alguns problemas estac ainda por resolver.

- O aparecimento dos primeiros casos de fenilcetonuria nos Agores fize-
ram ressaltar a falta dum nutricionista com experiéncia deste tipo
de dieta naquela Regiao AutOnoma.

Pensamos que este problema se vai ja resolver no proxime ano, pois
ja contactamos uma nutricionista agoreana que estd a terminar o seu
curso na Escola Superior de Nutricionismo do Porto, e que vira esta-

giar no IGM antes de regressar aos Agores.

- Outro ponto que temos procurado melhorar e o tempo de inicio de trata-

mento.

Anunciamos o ano passado uma serie de medidas a tomar nesse sentido.
As informagoes que actualmente enviamos para os locais de colheita
aconselham a proceder a colheita a partir do 42 dia e se possivel

até ao 72, com rapido envio ao laboratorio de rastreios.

No laboratorio procuramos efectuar a analise no propric dia da chegada
ou o mais tardar no dia imediato, compensando os sabados, domingos

e feriados com séries complementares no 12 dia a seguir a interrupgao.

Estas medidas foram largamente discutidas nas palestras efectuadas
nas Administragoes Regionais de Salde, e continuarao a sé-lo durante
o corrente ano nas ARS nao visitadas em 1990.

Os resultados jé comecam a aparecer, tendo a media do tempo de inter-
vencao baixado de 20,9 dias em 89 para 19,1 em 1990 (Fig. 2).
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Fig. 2 - Dias de inicio de tratamento

Esperamos conseguir em 1991 tirar mais 1 ou 2 dias a este valor, com
indiscutiveis vantagens para as criangas rastreadas, que quanto mais

cedo iniciarem o tratamento melhores perspectivas futuras apresentam.

- O problema da alimentacao das criangas fenilcetoniricas amenizou-se

francamente durante o ano de 1990.

Em 9 de Novembro foi atribuido pelo Ministério da Saude um subsidio
de 1.000 contos/ano (Anexo 2) para o projecto "Escola de cozinha",
ja publicado no relatorio do ano passado.

Esse projecto prevé, para la da comparticipacao nos pre¢os dos alimen-
tos pobres em fenilalanina, a pratica de receitas a executar pelas
maes, sob a orientacao da nossa nutricionista, Dr2? Manuela Ferreira

de Almeida, na cozinha experimental do Instituto.
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Prevemos ainda como ja atras referimos a publicagao dum livro de recei-
tas, que resultara da experidncia adquirida e do trabalho das maes dos
nossos doentes.

Entretanto, e enquanto esta iniciativa nao se concretiza foi ja elaborada
uma brochura para os pais dos fenilcetonuricos, com o objectivo de dar
um melhor entendimento da doenga, conselhos a seguir, lista de equivalen-
tes actualizados e algumas receitas.

A concessao do referido subsidio possibilitou de imediato a baixa do
preco dos produtos dietéticos em cerca de 30/40%, além de permitir alar-

gar a gama dos alimentos disponiveis.

A lista completa dos produtos dietéticos pobres em fenilalanina e actual-

mente aos dipor das criangas fenilcetonuricas € a seguinte:

- Farinha para fazer pao, doces, massas para pizza, etc.

- Macarrao em cotovelos

- Esparguete curto ou em anéis

- Bolachas tipo "cream wafers" com sabor a baunilha e chocolate

- Bolachas recheadas com sabor a chocolate

- Bolachas de agua e sal tipo "crakers"

- Pacotes de leite de 200 ml, com palhinha

- Pacotes de chocolates "choquitos"

- Tabletes tipo chocolate branco

- Biscoitos com sabor a canela e laranja

- Sopas desidratada; de cogumelos, batata, legumes, peixe, tomate e
espargoé E

- Pao entatado

Em todas as embalagens & colocade um autocolante, referindo que se trata

dum produto comparticipado (Fig, 3).
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Foram estudados 110.607 recém-nascidos, com a distribuicao por meses

e distritos a seguir referida (Fig. 4).

RECEN-NASCIDOS ESTUDADOS
HESES/DISTRITAS

DISTRITY JAN FEY HAR A58 RAL JUN JuL 60 SET T NV DEZ

Viana do {astele 37 193 182 25 m =4 at 203 m 22 1 24

Braga 1034 776 859 a2 1093 925 0 955 901 %9 %02 808
Vila Real 00 AT @7 A7 M0 19 @9 202 181 188 94 @7
Braganca W9 138 19 .19 135 M4 @5 1M 168 13 103
Porta 953 1465 1780 1538 (998 1618 9B 1927 1629 1813 1703 S
fveiro 455 48R &7 ST 70 B &32 e26 17 a6 S0 12
Viseu M7 30 338 M2 W7 W/ M8 I W2 W0 I W
Guarda 2 12 1% u5 W @ 19 W 18 15 B
foisbra hi: |} 05 37 BAXS 411 338 47} 114 345 413 370 380
Acores S5 W N5 Wl I M IW ! Ve W I W
Nadeira 2 W I3 8 NS 283 /0 ME W/ 190 W OW
Leiria 6 306 39 I M4 386 | T MY I M2 32
Setubal S99 456 S8 3 ST M2 I 404 S0 sz S8 5
Lishoa 2085 1595 1807 1620 2116 _ 1781 1959 1942 1705 1870 1944 1784
Castele Branco 2 124 160 10 183 M3 173 173 13 206 L@ 156
Santares 42 i) 33 292 307 ‘31 325 47 . M 320 MH 283
Beji W9 102 107 1 120 125 @S5 12y 103 48 132 92
Partalears . % MW s oMW ™ o@ % B w850
Evara 05 19 87 e 120 S 19 25 &2 ;@ Ul A2
Faro M ;0. W M 9 4 |2 s W W 39 2
(utros 0 0 t 0 2 0 1 0 0 0 0 0

TOTAL 10324 792 9110 8326 10331 9029 TR G759 6Ses 9617 9214 8627

Fig. &
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0 nimero de recém-nascidos estudados por més, sem oscilagoes significati-

vas ao longo do ano, esta representado no grafico seguinte (Fig. 5).

DISTRIBUICAD DOS R/N RASTREADOS
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Foram detectados 40 casos de hipotiroidismo congenito e 7 de fenilcetonu-

ria, com a seguinte distribuigao a nivel distrital:

Hipotiroidismo congénito

DISTRITO DE AVEIRO .......vccnes sseassvranssssasentnensna .. b

Vale de Cambra ..... crsescasrnven Ceaisesennn 1
Feira .cuieieceveseanessossasennsa csstesvavaa 1
Cucujaes seveusse kA e s ki ma s 1
MUTrtosa .cievavevsnnascrans sracenn vesarmacaa . 2
Oliveira de Azeme&is ...... cretesessseassenan 1
R. A. AGORES ......... AR PSS PRI
Lajes do Pico ...iiveciininvanans ctsrssansss 1
Ponta Delgada ........ccnn teavsas TSR |

Madalena (Pico) S PN A v e wi na 1



DISTRITO DO PORTO ....civerennran T S S R eaaae
Gondomar .....ceeavesas b sesarrerananee s 1
Penafiel .............. st aieracemsaranennns

Povoa de Varzim ....... Ceeas as Eahah a e iaaad s

1
2
Felgueiras ....civcevsnssn e % maisaa aaaaaaia 1
SE? TirSo svivieensaninasecanannonns teaaaen 1
Ramalde ...iuiiiiiriiniiiiiensertannenasensas 1

1

Paredes .....criiriiirinienennns .

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

DISTRITO DE LEIRIA LN B B NN R ..C L N I L RN I IR BNY I BNE BN R N R BEE RN REE B BNE B INE BN B
111 T 1
S. Martinho do Porto ..evivesecvnvnosavacas 1

Alcobaga .v.iviineninvennnnnnns .

DISTRITO DE VISEU ........... Petanens

ADTavesSesS .. vivenrsarerarens et aseccaennna 1

Vila Nova de Paiva ...iviviniiniennneonnnns 1

DISTRITO DE VIANA ....iureiienernononnoansovansunnanonanns

Darque ...... Se e maa. B e e e e 2

DISTRITODE LISBOA L B R B N AL B O D I B BB

Vila Franca de Xira ..v.eevesevvoqs

1

Lisho8 1 evurerrivruvonitnsncnsansornnsnennns 3
Torres Vedras ....eeeeeneereraoranes 1
i

Deiras ...iienrresennsooasaoocananas

DISTRITO DE SETUBAL .vuuiviivninnonivennonnns

Setibal  tivitriianinranneas

DISTRITO DE FARO ..
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DISTRITO DE SANTAREM ... .ccccveenennn.. P i
Pernes ....... e s a e hiearmrenserencnes 1
Almedirim  viveosoeotsriorosassanasansnasannes 1

DISTRITO DE EVORA  ....vvvvernrennne G eetuenaaan ceaaensens
Evora ....... P T TS 1

DISTRITO DA GUARDA ...... Gt N eaaa et setttes s enann ceen
g L= - P . 1

DISTRITO DE COIMBRA  ..u.evereriverecnan S eres ettt e e .
Condeixa ..... s e 1
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Todos estes casos estao a ser acompanhados por técnicos especializados,

no centro de tratamento mais proximo da sua residéncia.

0 quadro seguinte (Fig. 6) mostra a distribuicao dos doentes rastreados

pelos diferentes centros de tratamento e refere o numero de hiperfenil-

alaninemias moderadas encontradas.
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Fig. 6

O caso de fenilcetonuria atipica referida diz respeito a uma crianca

da Madeira, que ac rastreio apresentava um valor de 10 mg/100 ml com

14 mg/100 ml na colheita de repeticac, aos 22 dias de vida.

Embora tenha necessidade de seguir uma dieta pobre em fenilalanina,

apresenta uma tolerfincia muito grande a este aminoacido, pelo que nao

a incluimos no grupo da fenilcetonuria classica.



Foram ainda encontrados os seguintes casos transitorios (Fig. 7).
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0 aumento do namero de casos de hipotiroidismo transitorio merece
alguns comentarios.

Numa tentativa de reduzir o eventual aparecimento de falsos negativos,
decidimos durante o ano de 1989 a titulo experimental baixar o nosso
limite de chamada de 30 para 20 uU/ml de TSH.

Pelo exame do quadro seguinte (Fig. 8) verifica-se que dentre os 66

casos referidos, 49 (74%) apresentavam valores de TSH compreendidos
entre 20 e 40 uU/ml.

" HIPOTIROIDISMO TRANSITORIO
1990

80 ............................................ P T T BT AR [
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RN ¢/ Hipotiroidismo Transitorio

Fig. 8
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A estas 66 familias foram enviados os questionarios ja publicados no

Relatorioc de 1989, tendo-se recebido 56 respostas, ou seja 84,8%.

Verifica-se que em 31 casos (56%) foi utilizado um produto iodado (normal
mente Betadine), durante o trabalho de parto ou para desinfecgao do

cordao umbilical.

Em 12 casos (21%) os bébés eram prematuros, 5 recem-nascidos (9%) foram
tratados com antibidticos de largo espectro devido a sepsis e a sindrome
de dificuldade respiratoria, e em 2 casos (4%) havia historia de doenca

tiroideia da mae (Fig. 9).

Prematuridade

21%
Causa indeterminada 4 ™
s AP A\ Antlbloterap./sepsis
VY ‘e
D.tircideia na més
4%

Desinfectante iodado
56%

Fig. 9

Distribuigﬁo das causas provéveis de aumento transitorio neonatal da
TSH.

Por outro lado, apreciando os valores de TSH dos casos com hipotiroidismo
congénito identificados durante o mesmo periodo (Fig. 10) - verificamos

que nunca se encontraram valores inferiores a 50 wU/ml.
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO
1990
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Fig. 10

Pensamos poder concluir que o limite de chamada se devera estabelecer
para valores a partir de 30 pU/ml, valores estes que nos permitem manter
um rastreio sem grande risco de ocorréncia de falsos negativos, evitando

por outro lade alarmes desnecessarios em numerosas familias.

Falsos positivos

Ocorreu um caso, nos Agores que a nosso ver merece uma referéncia especial
porque, embora esteja incluido nos casos de hiperfenilalaninemias transi-
torias se comportou na realidade como um falso positivo.

Trata-se dum recém-nascido da Ilha de S. Miguel, que ao rastreio (19-

11-90) apresentava um valor de fenilalanina de 18 mg/dl.

Foi pedida uma segunda colheita para confirmagao e com surpresa verifica-
mos que os valores tinham normalizado.
Un possivel erro técnico foi excluido, uma vez que na ficha original

o valor alte foi confirmado.
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Pds-se a hipotese de troca de nomes no Centro de Salde na altura da
colheita, o que foi também excluido apos repeticao de todas as colheitas
ai efectuadas no mesmo dia.

Decidiu-se entao utilizar o pouco sangue que ainda existia na ficha
original para, apos eluigac, proceder ao doseamento dos aminoacidos
por cromatografia troca-ionica.

Verificou-se que, além duma fenilalanina de 18 mg/dl, havia um aumento
generalizado de quase todos os aminoacidos, nomeadamente da tirosina
(60 mg/dl).

A segunda colheita, efectuada 11 dias depois (30/11/90) apresentava

os seguintes valores:

Fenilalanina e he S e R A e e 1,3 mg/dl

Tirosina B T 1,4 mg/dl

Face a estes valores e de concluir tratar-se duma tirosinemia transitoria
!

do recem-nascido. Pela sua raridade em R/N de termo e por constituir

uma causa de erro no rastreio entendemos dever ser considerade como

falsc positivo.

Falsos nepativos

Em relagac a fenilcetoniria, nao temos conhecimento de nenhum caso.

Em relagao ao hipotiroidismo congénito ha a referir o caso dum bebe
da Meda (Gondomar) que baixou com dois meses ao Hospital de S. Joao
por ictericia prolongada.

Tinha na altura um TSH de 18 uU/ml, e teve alta medicado com Letter.

Nao 'temos mais elementos porque os pais nao apareceram mais na consulta.
Um valor tao baixo de TSH seria sempre considerado negativo ac rastreio.
Vamos de qualquer modo tentar localizar a crianga para saber se o diag-

nostico de hipotiroidismo foi ulteriormente confirmado.

/1
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Além dos 110.607 (x 2) testes efectuados para rastreios do hipotiroidismo

congénito e da fenilcetonuria, temos ainda a considerar as repetigoes,

controle de doentes,

estes dados sumarizados na Fig. 1I.

diagnosticos tardios,

TESTES DE RASTREID EFECTUADOS DURANTE O AHC DE 199¢

etc,

encontrando-se todos

RsH COMTROLE DE DOENTES REPETJcD‘ES FOR
atazunsazvasnin sezsssaassaaszmans B e
ATE HAlS DE PKU HE NAD - VALOR ALTO SANGUE TESTES

3 MESES 3 NESES ELVICAG PKU HEG [NSUF . EFECTUADDS
JANEIRD 10324 ] 84 21 14 3 7 is 10476
FEVERE{RD 7926 1 L) 8 4 4 2 ki 8024
NARCO 9110 T 7 20 ] 3 4 13 D240
ABRIL 8326 78 9 11 4 8 8438
HAIG 10331 5 46 23 133 3 ] 8 10586
JUHHQ 2029 4 68 18 94 1 ] 5 $228
JULHO 9778 3 75 18 87 2 10 5 5958
AGOSTO 9755 5 ki) 4 80 4 15 21 29623
SETEMBRO G566 5 72 20 L] 6 11 32 8811
QUTUBRO 9617 2 ' 15 60 3 12 9792
HOYENBRO 9214 3 73 22 T4 3 5 20 S414
DEZIEMERO aez7 8 89 11 k1 3 13 9 9778
TOTAIS 110607 49 o068 169 680 32 98 155 112718

Fig. 11

Ressalta duma primeira analise que o total de testes efectuados foi
de 112.718.

Como s6 os testes de rastreic sao debitados aos sub-sistemas de saude,

2.111 testes foram efectuados sem qualquer contra partida financeira.

Sao porem indispensaveis para uma boa eficacia do rastreio pelo que

continuaremos a processa-los como habitualmente.

Verifica~se também (Fig. 12) que o numero total de repetigoes apresenta

trés picos ao longoc do ano - Maio, Agosto e Outubro.



DISTRIBUICAO DAS REPETICOES
1990

260 : o

y'd # ] ¢ [ SERTRTERREPTIT TR /a’\\ ................... SR innas /‘\‘ ................................ i
S £\ /

POOF oo ""., ....... __,./; b \b"‘
/ .\‘.——{-—’ -\.,_
e
0 1 t L t 1 1 1 1 1 1 ]
1 2 k| 4 6 8 7 8 ] 10 n 12

MESES

Curiosamente,os 3 picos tém origem em causas diferentes. Em Maio houve
algumas séries de fichas que por envio tardio ao laboratorio de ras-
treio, obrigaram a repetigoes por falta de eluigao.

Em Agosto & habitual, pelas elevadas temperaturas ambientes, que a
secagem exagerada do sangue obrigue a repeticoes pelo mesmo motivo.

Em Outubro surgiram alguns problemas de estabilidade com um dos reagen-—
tes utilizado no doseamento da TSH, o que obrigou a repetigoes de séries
completas.

Nos meses de Agosto e Setembro verificaram-se os valores mais altos
de repetiqao por sangue insuficiente, possivelmente por substituigoes

em periodos de ferias, do pessoal que habitualmente executa este traba-
lho.
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Embora o nimero de doentes com hipotiroidismo congénito seja cerca de
4 vezes mais elevado que o de doentes com fenilcetonuria, estes ultimos
apresentam um numero aproximadamente 5 vezes maior de analises de contro-
le.

Isto significa, como € evidente, um controle terapéutico muito mais

apertado e frequente.

Em termos percentuais verifica-se que como habitualmente as repetigEes
mais frequentes sao devidas a problemas tecnicos (néo eluigao e sangue

insuficiente). (Fig. 13}.

REPETIGOES POR

TR ES T OEEssSE=ESEC =SS Es=SSSErEoEE=SSE=REIZEZEZEEEE=S
R/M NAD _ VALOR ALTO SANGUE  TOTAL
RASTREADDS ELUICAQ PKU HC INSUF,
110807 680 32 o8B 1585 65
0.681% 0.03% 0.09% 0.14% 0.87%

Fig. 13

As repeticoes por '"valores suspeitos" sao extremamente baixas o que

parece justificar os valores de chamada estabelecidos.

- Como habitualmente, so em Abril - Maio o Instituto Nacicnal de Estatis-
tica nos pode fornecer o numero oficial de Nados-Vivos em Portugal

durante o ano de 1990.

Porém, e segundo os tltimos "Elementos Estatisticos do Minis-
terio da Saude" a taxa de natalidade tem apresentado nos ultimos anos
uma baixa de aproximadamente 1,272 ao ano, o gque nos permite calcular

com uma pequena margem de erro as taxas de cobertura actuais.

Assim, a taxa de cobertura a nivel Nacional, que em 1989 foi de 92,1%,

foi em 1990 de aproximadamente 95%.
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A taxa de cobertura por Distrito, calculada segundo o mesmo criterio,

encontra-se representada no Anexo 3.
Os numeros definitivos (de 1980 a 1989) estao expressos no Anexo 4.

A distribuigao geografica de todos os casos detectados esta representa-

da nos anexos 5 e 6.

A frequéntia encontrada para a fenilcetonuria foi de 1/15.800 e para

o Hipotiroidismo congénito de 1/2.800 (Fig. 14).

R.N.estudados Casos Frequéncia

HC 110.607 40 1/2.300

PKU 110.607 7 1/15.800

Fig. 14






5 ~ CONCLUSOES

A confirmar-se uma taxa de cobertura de 957,

teremos atingido em 1990

uma implantagcao a nivel nacional considerada como impossivel ha 4/5

anos atras.

O ano passado embora nos propuséssemos continuar a desenvolver todos

os esforgos para aumentar a taxa de cobertura,

estavamos convencidos

que estes nimeros apos uma rapida subida entre 1980 e 1987 deveriam

estabilizar a volta dos 91/93% (Fig. 15).

COBERTURA GERAL DO PAIS
1980 6,4%
1981 19,1 %
1982 3794
1983 48,6 %
1984 73,4 %
1985 80,4 4
1986 85,0 %
1987 87,5%
1988 91,1%
1989 92,1%
1990 * 95 %

Fig. 15
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Os valores actuais enchem-nos pois de satisfacao e constituem um desafio
para tentar estender os beneficios do rastreio aos restantes 5% de

recém-nascidos portugueses.

Comparando a taxa de cobertura por Distrito em 1990 com os anos anterio-
res, verifica-se que a dispersao geografica se vem atenuando progressi-
vamente. (Anexos 3 e 4),.

Os excedentes de 1007 em Evora e Lisboa correspondem a recém-nascidos
de distritos vizinhos que fazem ai a colheita de sangue para o rastreio.
Os casos de Evora serao na sua maioria nascidos em Portalegre, e os

de Lisboa em Setubal.

O nimero de fenilcetoniricos encontrados esta perfeitamente dentro
da média prevista, nao havendo pois alteracao da frequéncia global

desta afecgao.

Ja o mesmo nao acontece com o hipotiroidismo congénito, uma vez que
os 40 casos detectados fazem baixar a frequéncia de 1/4.200 para 1/3.900
(Fig. 16).

R.N.estudados Casos Frequéncia

HC 892,721 227 1/3‘900

PRU 924.966 59 1/15.700

Pensamos estar agora mais proximos da verdadeira incidéncia desta doenga
em Portugal, uma vez que valores inferiores a 1/4.000 tém sido uma

constante nos tltimos anos.
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Se analisarmos em separado a frequéncia do Hipotiroidismo congénito na Ma
deira e Agores verificamos que se afasta profundamente da média geral.
Realmente, enquanto na Madeira a frequéncia e de 1/6.500, nos Acores
e de 1/2.200.

Estes valores dizem respeito a uma populagao de cerca de 30,000 recem-
-nascidos estudados em cada um dos arquipelagos desde o inicio do progra-
ma, e poderac ser ou nao explicados por uma simples casualidade estatis-
tica.

De qualquer modo, a elevada frequéncia desta afecgao nos Agores merece
a nosso ver um estudo especial, que procuraremos desenvelver em colabora-

¢a0 com as autoridades sanitarias agoreanas.

Concluindo, pensamos que foi um ano muito positivo em termos de rastreio,
nomeadamente para as criangas fenilcetonuricas, que com a introducao
de alimentos pobres em fenilalanina a precos comparticipados, comegam
a ter uma qualidade de vida mais comparavel a das outras criangas portu-

guesas.

O Presidente da Comissao Nacional para o Diagnostico Precoce

R. Vaz Osorio
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Anexo 1
SEGRETARIA DE ESTADO DA SEGUAANGCA SOCIAL
CENTRO REGIONAL DE SEGURANGA SOQCIAL DO PORTO

DECLARACAO MEDICA

e Declaro sob compromisse de honra qus 7-j -/G"fﬂ’ /74/1?/34(’ V"/(—"Z
Fotansr  Thaws

beneficidrio n? nomse

filho do

dosse
Centro Regional, se encontra nas condigdes abaixo indicadas e assinaladas com um [EI desde

2hs ¥tk

Necessita de atendimento individualizado especifico de natureza pedagégica.

B O

Necessita de atendimento individualizado de natureza tarapautica. < ;1, <" A’le’

Do AlE o f R s A a2 /:p..»,_-_ e T o A e,

Carace de fraquéncia ou de internamento em estabelecimento de educagio especial.

Necessita do apoio de 3® passoa para praticar os actos relativos a cuidados de higiene pessoal [
uso de instalagBes sanitarias ]  alimentagao ] vestuario [J  locomogzo. [

0O O O

Possui uma redugio permanente de capacidade fisica, motora, organica, sensorial ou intalectual
que ¢ invalida para toda e qualquer profissdo, impossibilitando-o de prover & subsisténcia.

A condigdo & resullante do tipo e deficiéncia abaixo assinalada:

D Visual D Auditiva D Mental
{ 1 Fisica [] Autista [} Pacalisia Cerebral

m.fv/{:«: c’ﬁL(.(/'-—d.v Pins oo L /z"‘—’/g'M'{ s

o el e AT ,..aﬂ,zéf:w el TS Aoty
i /.r/e/é—t— ﬂ%;‘AN il / I

/7 +  ASSINATURA DO MEDICO //
f[whb ébb/t’f{,y/ %\/ M// )
Carimbe d¢da unidade assistencial
{ou reconhecida notarialments)

Cutras deficiéncias/

7’ (2 st/
g4 e R T

Gl A

INSTITUTO FE GENETICA MEDICA
Nota: A declaragio deva ser preenchida JACINTD MADALEALS

per um medico da especialidade
ou, sendo impossivel, pelo médico
assistents.

Praga Padrs Nunes, 74
Telafaone £34240

4000 PORTO

Med. 293 CRSSP
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. o Anexo 2

MIMISTERID OA SAUDE
GABINETE D0 SECAETARIO DE ESTAOD NA ADMIMISTRACAD OE SAUDE

Qéjﬁ{ Loy Lo 9o

—

Exmo. Senhor Director do
Instituto de Genética Médica
P¢. Pedro Nunes, 74

4000 Porto

"54264 021190

sua raferincia 1wa comunceclo 08 [t noIsa thlendnea qals

ASSUNTO Atribuigdo de subsidio

Encarrega-me Sua Exceléncia o Secretario de Estado da
Administragio de Saude de enviar, para conhecimento e}
documento em anexo relativo ac assunto em epigrafe e sobre o
gqual exarou o seguinte despacho:

"A DGFSS

Autorizo a atribuigdao de um subsidic de 1000 contos/ano ao
Instituto de Genética Médica consignado aos fins mencionados
na presente informacgao. |
Comunique-se ao IGM.

a) Jorge Augusto Pires

80.11.07"

Com os melhores cumprimentos

}
dﬁﬁi;¢ﬂ5f/ﬁicp¢&¥é 5;/(i

/\\_/

—ino Lopes da Siivk
Khefe de Gabinete

dans’ " ~
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DISTRITOS R/N ESTUDADOS x
EVORA 1 859 106.2
L 1SBOA 2 312 103.6
_MADEIRA 3 562 99,0
| BRAGA 11021 98. 4
AQORES 3 829 98,2
COIMBRA 4 420 98.0
VIANA DO _CASTELO 2 658 96.9
PORTO 21,245 96,3
LEIRIA 4 435 92.5
FARO 3 586 91,4
AVEIRO 7 286 91.2
CASTELO BRANCO 1904 91.2
SANTAREM 3 714 89.8
VISEU 4 333 88.6
SETOBAL 6 602 88.3
BEJA 1 433 85.5
GUARDA 1 626 84.6
VILA REAL 2 383 82.6
BRAGANGA 1 435 81,3
PORTALEGRE 964 74.0
TOTAL 110 607 95,2

(*) N8 PROVISCRICS A OCNFIRVAR QUAND O InsT. NaCIONAL OF ESTATISTICA FORECER O N8 EXACTO LE NAOCS-

vives M 1990.
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Anexo 4
PROGRAMA NACIONAL DE DIAGNOSTICO PRECOCE
COBERTURA POR ANMO E OISTRITOD (%)
1980 1981 1882 1983 1984 1985 1586 1987 1988 1989
YIANA 18,4 48,8 72,3 20,6 87,7 85,2 8g,7 90,5 93,7 95,5
ERAGA 22,4 4@,2 75.0 84,3 92,0 96,1 95,0 85,5 95,5 96,5
VILA REAL 0,1 0,6 22,9 46,8 89,6 78,7 81,8 82,2 86,2 68,7
BRAGANGA 0.9 1,4 33,0 45,2 58,2 59,7 69,2 73,6 80,3 85,1
PORTO 8,9 15,8 40,5 61,7 79,1 83.9 B7.4 89,2 92,6 92,8
AVEIRD 2,6 11,8 46,6 80,5 77,8 81,3 83,3 83,4 85,5 87,6
VISEU 6,9 8,5 15,2 34,8 58,8 58,2 75,7 80,3 87,5 83,8
GUARDA o,0 0,0 1,3 3,4 23,3 40,7 43,5 67,8 72,3 83,2
COTMERA 0,0 8,6 0,5 B.b 20,9 35,1 50,1 43,3 70,5 83,8
CASTELD BRANCD 0,0 11,7 36,0 45,4 66,8 78,5 78,5 79,4 B5,5 86,7
LEIRIA 11,8 15,0 28,5 43,8 58,9 59,7 76,4 25,8 89,2 92,3
SANTAREM 1,9 30,8 92,8 [ 55,8 64,2 72,4 7,4 83,7 86,2
PORTALEGRE 0.0 16,8 28,6 25,5 53,8 57,7 72,1 7,3 77.5 74,2
LISEDA 0,0 10,5 24,3 24,8 23,6 94,3 88,7 11,5 103,27 10, 4
SETOEAL 0,0 18,7 39,3 40,4 68,3 74,1 73,9 12,7 77,2 80,1
EVORA 0,0 29,5 64,4 78,6 100,6 05,3 108,2 108,4 14,4 108,5
BEIA 0,0 20,3 " 55,0 31,1 64,6 71,8 76,5 84,7 83,3 85,8
FARD 0,0 0.3 7,2 35,8 7,7 79,9 82,3 85,0 83,3 92,0
MADEIRA 18,7 86,7 90,8 92,3 95, 1 95,6 85,5 99 96,9 94,2
ACORES 0.0 0.0 8,2 48,9 63,8 7.9 67,7 92,3 93,8 92,8
TOTAL 6,4 19,1 37,9 48,3 73,4 80,4 8s,0 87.5 31,1 92,1
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CENTRO DE DIAGNOSTICO PRE NATAL







1 - INTRODUCAQ

0 Centro de Diagnostico Pré-Natal & possivelmente o sector do IGM em
desenvolvimento mais acelerado. A uniao dos esforgos e capacidades do
Instituto de Genetica e do C. H. de Gaia tem-se revelado cheia de poten-
cialidades, possibilitando o desenvolvimento de uma elevada tecnologia
com beneficios evidentes para os doentes.

Nao & facil porem manter um Servigo deste tipo na "linha da frente"

sem uma renovagao continua de tecnologia e equipamento.

Em relagac ao primeiro ponto, tem sido feito um grande esforgo de actua-
lizagao tecnologica, e a boa cotagao do Centro de Diagnostico Pre-Natal
quer a nivel nacional quer internacional parece demonstrar que o objecti-

vo tem sido conseguido.

O problema do equipamento, tera de ser resolvido este ano, sob pena
de nao se poderem absorver as novas tecnologias que vao aparecendo.
Pingas para biopsia transabdominal, aspirador e um novo ecografo, sao
as necessidades mais prementes e que esperamos conseguir obter durante
o ano de 1991.

A wedida que a informagao aumenta, mais casais recorrem a este tipo
de diagnostico. O nosso principal objectivo e criar as condigoes para
poder manter ou eventualmente melhorar a nossa actual capacidade de

resposta.
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2 - ACTIVIDADE ASSISTENCIAL



2 — ACTIVIDADE ASSISTENCIAL

2.1 ~ Consultas

Durante o ano de 1990 efectuaram—-se 561 consultas o que representa

um aumento de 45% em relagao a 1989.

A partir de Qutubro, a consulta passou a ter a colaboragao da Dr® Marga-

rida Reis Lima,
2.2 - Amniocenteses

Realizaram-se durante o ano 425 amniocenteses precoces o que traduz
um aumento de 40% em relagao ao ano anterior.
Destas, 145 (34%) foram feitas antes das 14 semanas de amenorreia (amnigo

centeses ultraprecoces}.

0 grafico seguinte (Fig. 1) mostra a evolugao das consultas e amniocen-
teses de 1985 até 1990.
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As indicagoes para a colheita de liquido amniotico foram as

- Idade materna avangada

~ Ansiedade materna

- Defeitos do tubo neural e outras patologias
associadas a alfa-feto-proteina elevada

- Antecedentes de anomalias cromossomicas

- Pais portadores de anomalias cromossomicas

- Doencas metabolicas

- Doengas ligadas ao cromossoma X

- Anomalias ecograficas e/ou gravidez de

evolugao anormal

seguintes:
2]_ _— 4;92
25 - 5;9%
6 - 1,47
- 1,67%
3 - 0,7%
9 - 2.1%

Em todas as amostras, para la das indicagoes especificas foi

analise cromossomica e o doseamento da alfa-feto-proteina.

Resultados obtidos:

Amniocenteses normais - 417

Amniocenteses anormais - 8

Discriminacao das amniocenteses anormais:

Sindrome de Down
Qutras anomalias cromossomicas
Hiperplasia congénita das suprarrenais

Alfa~feto~proteina elevada

3 casos
3 casos
1 caso

1 caso

feita a

Em todos estes casos o casal optou pela interrupgac da gravidez, excepto

no casc de hiperplasia congénita das suprarrenais, uma vez que o feto

era do sexo masculino.

Abortos imputaveis a amniocentese, ou seja ocorridos dentro de duas

semanas apos o teste - 6 (1,4%Z). Dois destes abortos ocorreram em amnio-

centeses ultra-precoces.
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Além das amostras colhidas directamente no Centro de Diagnostico Pre-
-Natal, foram ainda processadas 67 amostras de liquido amniotico prove-

nientes de outros Servigos.

Maternidade Alfredo da Costa, de Lisboa ~ 61
Hospital de St® Antonio, Porto - 6

As indicagoes para estas colheitas foram as seguintes:

— Idade materna avangada - 57 - 85,07
- Ansiedade materna - 4 - 6,0%
- Antecedentes de anomalia cromossomica - 1 - 1,52
- Anomalias cromossomicas e/ou gravidez

de evolugao anormal - 5 - 7.5%

Os resultados obtidos a partir destas amostras foram todos normais.
2.3 - Biopsias do corion

Efectuaram-se 41 biopsias do corion, sende 31 por via transcervical

e 10 por via transabdominal.

As indicagoes para as colheitas de vilosidades do corion foram as seguin-

tes!
- Idade materna avangada - 30 - 73,2%
- Antecedentes de anomalia cromossomica - 3 - 7,3%
~ Doenca metabolica - 3 - 7.3%
- Pais portadores de anomalia cromossomica - 2 - 4, 9%
- Anomalias ecograficas e/ou gravidez

de evolucao anormal - 3 - 7,3%

Resultados obtidos:

Biopsias normais - 34

Anomalias cromossomicas - 1

49



Doenca de Sandhoff - 1

Sem resultados - 5

Abortos imputéveis a técnica, ou seja ocorridos dentro de duas semanas

apos a colheita - 5 (12,2%).

0 nimero total de biopsias do corion efectuadas de 1987 a 1990 encontra-

-se sumarizado no grafico seguinte (Fig. 2).
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2.4 - Exames ecograficos

Foram realizados 850 exames ecograficos de nivel II e 84 de nivel III.
Os exames de nivel III foram efectuados no Gabinete de FEcografia do

C. H. de Gaia, com a colaboragao da Dr? Ana Maria Barbosa.



Foram detectadas 15 anomalias, a seguir discriminadas:

- Doenga renal poliquistica infantil -
- Hidrocefalia com onfalocelo -
- Ectasia renal bilateral -
- Hidropsis fetal nao imune -
- Displasia renal multicistica -
- Hidronefrose bilateral -
- Atrésia jejuno ileal -

— Anencefalia -

P T T T 0 B

-~ Onfalocelo -

- Sindrome de jungao pielo-ureteral
unilateral - 2

- Transposigao dos grandes vasos -

- Hidrocefalia com mielo meningocelo

e rim poliquistice - 1

— Dentro do espirito de boa colaboraggo existente entre o IGM e o C.
H. de Gaja, vai o Instituto emprestar ao Servigo de Obstetricia do
C. H. de Gaia um fotomicroscopio Nikon equipado com contraste de fase

e fluorescéncia.

Trata-se dum microscdpio cujo poder de definigao ja nao & suficiente
para as actuais técnicas de bandagem em citogenetica, mas que pode
ainda prestar muito bons servigos para as tecnicas de medicina da

reprodugac em montagem naquele servigo.
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3 ~ DIVULGACAQ E ENSINO

- Durante o ano de 1990, estagiaram na Consulta de Obstetricia do Centro

de Diagnostico Pré-Natal os seguintes medicos:

Dr? Helena Serra - Hospital da Figueira da Foz
Dr. Luis Carvalho - Maternidade Bissaya Barreto
Dr

[}

Odilia Pinho - Centro Hospitalar de Gaia
Dr2 Lucinda Mendonga ~ Hospital de Guimaraes

Dr2 Ana Cristina Pinho

- Na consulta de Aconselhamento Genetico estagiou o Dr. Antonio Tadeu

. ", A
que concluiu o-seu estagio no més de Junho.

— Os Drs. Tiago Delgado e Serafim Gomes organizaram as "Jornadas Inter-
nacionais de Diagnostico Pre-Natal", que decorreram em Espinho, de
30 a 31 de Margo.

Estas Jornadas contaram com a participagac de cientistas de Portugal,
Espanha, Franca e Holanda e para 1a do elevado nivel cientifico das
comunicagaes .apresentadas, tiveram a inegével vantagem de trazer ate
nos os directores dos Servigos Buropeus de Diagndstico Pré-Natal
com os quais o nosso Centro mantém relacoes técnico profissionais

mais importantes,

Os Drs. Tiago Delgado e Serafim Gomes ficaram, como coordenadores
nacionais, integrados na organizagao das "i2s Jornadas Ibericas de
Diagnostico Pre-Natal" a realizar em Granada - Espanha, em Junho
de 1991,



Foram apresentadas as seguintes comunicagoes em reunioes cientificas:

- "Diagnostico Pré-Natal. A pratica e a etica".
Centro de Estudos Perinatais, Coimbra, 19 de Janeiro.
"0 Laboratério e o diagnostico pre-natal

Dr2 Maximina Pinte

- "Jornadas Internacionais de Diagnostico Pré-Natal"
Espinho, 30 e 31 de Margo
“Consulta de Diagnostico Pré-Natal"
Dr. Tiago Delgado
"Colheita de Produtos Fetais"
Dr. Serafim Gomes
"A Genética no Diagndstico Pré-Natal"

Dr2 Maximina Pinto

- "IV Jornadas Médicas do Hospital de Matosinhos. A Saude nos anos
90".
Matosinhos, 19 e 30 de Outubro, numa mesa redonda subordinada ao
tema "Diagnostico e intervengac precoce em perinatologia”.
"Consulta de Diagnostico Pré-Natal"
Dr, Tiago Delgado
"Diagnostico Genetico"
Dr# Maximina Pinto
"Colheita de produtos fetais"

Dr. Serafim Gomes

- "I Curso Pés Graduado em Medicina Materna e Perinatal”.
Hospital de St? Antonio, Porto, 3 a 7 de Dezembro
"Técnicas de colheita de produtos fetais"

Drs. Tiago Delgado e Serafim Gomes



"I1I Jornadas de Obstetricia e Ginecologia de Santarém”
Hospital de Santarém, 4 de Maio
"Diagndstico Pré-Natal

Dr2 Maximina Pinto

"I1I Encontro - Diagnostico, Prevencao e Intervengao Precoce
Deficiéncia"

Hospital Magalhﬁes Lemos, Porto, 25 e 26 de Maio

Numa mesa redonda subordinada ao tema "Gravidez de risco

"A Genética na gravidez de risco"

Dr@ Maximina Pinto

"I Curso Pos-Graduado em Medicina materna e perinatal

Hospital de St? Antonio, Porto, 5 de Dezembro
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na

Epidemiologia dos defeitos congeénitos, criterios de risco e indica-

goes para o diagnostico" -

Dr2 Maximina Pinto

A Dr2 Maximina Pinto colaborou ainda nos Cursos de Planeamento
Familiar das ARS de Viseu (8 de Novembro) e de Braganga (22 de

Novembro), focando o tema "Diagnostico Pre-Natal".






4 — CONCLUSOES

Fazendo um balanco da actividade do Centro desde 1985 ate ao fim de

1990 encontramos os seguintes nimeros acumulados:

Consultas - 1.423
Amniocenteses - 1.1006
Normais - 1.070
Revelando anomalias - 30
Biopsias do corion - 77
Normais - 66

Revelando anomalias -

Sem resultados _

Abortos imputaveis a amniocentese - 10 -20,9%
" " " biopsia do corion - 7 -9,1%

Ecografias - 2.378

Anomalias reveladas - 258

Cordocenteses experimentais - 4

A percentagem de interrupgoes voluntarias de gravidez em relagao ao

numero total de colheitas de produtos fetais efectuadas (1.177) é
de 2,6%, o que esta perfeitamente dentro dos valores esperadosgti

Da leitura destes numeros, & facil apercebermo-nos do que tem sido
o desenvolvimento do Centro de Diagnostico Pre-Natal.

Se este facto, por um lado & extremamente gratificante, por outro
constitue uma fonte permanente de prEOCUpagao, pois o aumento de infor-
magao tem acarretado um aumento constante de procura, o gque nos leva
a recear o dia em que a nossa capacidade de resposta nao seja ja sufi-

ciente.

(*) Tanto estas percentagens como os graficos apresentados dizem unica-

mente respeito as colheitas efectuadas no nosso Centro.
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Em 1988 o C.D.P. cobria 6% das necessidades previstas para a Regiao
Norte e parte da Regiao Centro do Pais.

Em 1990 a taxa de cobertura subiu para 14%, e o laboratorio de Citoge-
nética tal como esta actualmente, nao tem capacidade para suportar
o acréscimo de procura previsivel para os proximos 2 anos.

Ha duas maneiras de resolver este problema, e a nosso ver devem ser

consideradas em conjunto.

A primeira e aumentar a capacidade de resposta do nosso Centro, e
a segunda € promover a criagao dum segundo Centro relativamente proximo

do nosso e trabalhando em boa colaboragao.

0 desenvolvimento logico desse futuro Servigo devera ser na cidade
de Coimbra, e o Centro de Diagnostico Pré-Natal tem dado todo o apoio
a esta ideia, além de manifestar uma total abertura no apoio a formagao
de alguns dos técnicos que futuramente o venham a integrar.

Seria para nos uma grande satisfagao ver o Diagnostico Pré-Natal avan-

car na Regiao Centro do Pais, ja em 1991.

0 desenvolvimento do nosso Centro passa prioritariamente pelo desenvol-
vimento do Laboratorio de Citogenetica.

Conforme jé referimos no relatorio anterior, a forma mais eficaz de
aumentar a sua capacidade de resposta & através da automatizagao,
mas os elevados custos que isso acarreta nao tém possibilitade até
hoje a sua concretizacao.

Esperamos conseguir em 1991 obter os financiamentos ja pedidos as

Fundacoes Gulbenkian e do Oriente.

R. Vaz QOsorio

Maximina Pinto
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