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      _Resumo

O Programa Nacional de Rastreio Neonatal teve o seu início em 1979 no Institu-

to de Genética Médica com o rastreio da Fenilcetonuria e atualmente rastreia 

universalmente 28+1 (estudo-piloto) doenças raras.

Este Programa, que possui uma taxa de cobertura superior a 99,5%, é coorde-

nado pelo Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, através da sua 

Unidade de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética, do Departamento de 

Genética Humana.

As campanhas de divulgação do PNRN (vulgarmente conhecido como “teste 

do pezinho”), aliadas a uma logística bem implementada e a um acesso univer-

sal e desburocratizado ao teste, explicam a enorme confiança dos pais e pro-

fissionais de saúde neste rastreio.

      
      _Abstract

The Nat ional Neonata l Screening Program began in 1979 at the Inst i tute 

of Medica l Genet ics wi th screening for Phenylketonur ia and current ly 

universa l ly screens for 29 rare d iseases.

This program has a coverage rate of over 99.5% and is coordinated by the 

Nat ional Inst i tute of Heal th Doutor R icardo Jorge, through i ts Neonata l 

Screening, Metabol ism, and Genet ics Uni t, wi th in the Depar tment of 

Human Genet ics.

The PNRN (commonly known as the "heel pr ick test") publ ic i ty campaigns, 

combined with wel l- implemented logist ics and universal, streaml ined 

access to the test, expla in the great conf idence parents and healthcare 

professionals have in this screening.

_Introdução

O rastreio neonatal teve início na década de 1960, quando o 

médico bacteriologista americano Robert Guthrie (Buf falo, 

New York) demonstrou que uma gota de sangue colhida no 

pezinho do bebé para um car tão de papel de f i ltro (Guthrie 

cards) podia ser uti l izada para quantif icação da fenilalanina 

que permitir ia o rastreio da Fenilcetonuria (PKU) através do 

Guthrie test (1).  

´

Desde os anos 50 que o tratamento para a PKU era conheci-

do, após o pediatra alemão, Horst Bickel, ter demonstrado 

que, se os doentes PKU efetuassem restrição do aminoácido 

fenilalanina na dieta desde os primeiros dias de vida, teriam 

um desenvolvimento normal. Provou ainda que, a deficiência 

cognitiva nestes doentes estava relacionada com valores ele-

vados de fenilalanina e que quanto mais cedo a doença fosse 

diagnosticada e iniciado o tratamento, melhor o prognóstico 

pelo que era fundamental efetuar o seu rastreio neonatal.

Deste modo, em 1963 Guthrie e colegas, após várias tentativas 

para convencer a comunidade científica da viabilidade de rastreio 

em massa para a PKU, foi o estado de Massachusetts (EUA) o 

primeiro a estabelecer uma lei obrigando a realização do teste 

de rastreio em todos os RN desse Estado. Assim, em 1964, já 

400.000 RN tinham sido testados em 29 Estados americanos e 

detetados 39 casos positivos de PKU (1/10.000 RN) (2).

Posteriormente, em 1972, o médico e investigador Jean 

Dussault (Quebec, Canadá) impulsionou o rastreio neonatal 

do hipotiroidismo congénito (HC) determinando a tiroxina total 

(T4) na mesma amostra (3).

_Objetivos

Este texto pretende par ti lhar a histór ia do rastreio neonatal 

em Por tugal e discutir os seus determinantes e desaf ios ao 

longo do tempo.

_ _ 
2ª série

2025

especial 17
número

2ª série

_Doenças genéticas

 

Doutor Ricardo Jorge

Nacional de Saúde_Instituto Observações_ Boletim Epidemiológico

_ www.insa.pt

Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, IP

_Diagnóstico prenatal e neonatal



20

_PNRN: da implementação até à atualidade

Em Por tugal, a estratégia para a implementação do rastreio 

neonatal foi iniciada em 1978 pelo Doutor Jacinto Magalhães, 

com a colaboração do Dr. Rui Vaz Osório que efetuou um 

estágio no Hôpital Necker-Enfants Malades, em Paris, com 

objetivo principal de identif icar as melhores práticas e 

estratégias uti l izadas na organização do rastreio neonatal, 

já iniciado em França no f inal da década de 60, de forma a 

implementar um programa similar em Por tugal.

Deste modo, o Programa Nacional de Diagnóstico Precoce 

(PNDP) teve início em 1979, por iniciativa do Instituto de 

Genética Médica, no Por to, tendo por objetivo diagnosticar, 

nas primeiras semanas de vida, doenças, quase sempre 

genéticas, que uma vez identif icadas, permitam o tratamento 

precoce que evite a ocorrência de atraso mental, doença 

grave irreversível ou a mor te da cr iança.

No âmbito deste programa são real izados testes de rastreio 

de algumas doenças raras em todos os recém-nascidos, o 

chamado “teste do pezinho”.

A infraestrutura laboratorial foi implementada e a pr imeira 

colheita para o rastreio é efetuada pelo Dr. Rui Vaz Osório 

a 14 de maio de 1979 na Maternidade Júl io Dinis, deslocan-

do-se este, diar iamente às instalações da Maternidade para 

efetuar a picada no pezinho aos bebés, bem como esclare-

cer as mães dos objetivos do teste. Dada a boa aceitação, 

foi decidido alargar o rastreio a outras regiões, começando 

pelo nor te do país. Rapidamente foi percebido que a colhei-

ta não deveria ser efetuada nos Hospitais, mas nos centros 

de saúde, uma vez que não deveria ser efetuada antes do 4º 

ou 5º dia de vida (4). 

Inicia-se a fase de formação e capacitação dos Centros de 

Saúde do país, de forma a esclarecer o procedimento e a 

finalidade do teste aos profissionais de saúde. Por cada Centro 

de Saúde visitado, mais uma área passava a ser coberta 

pelo rastreio, sendo desta forma progressivamente alargado 

a todo o país. Nesse ano de 1979, foi elaborado o primeiro 

folheto informativo para os pais (figura 1), que era entregue 

nas consultas de vigilância da gravidez e antes da recolha da 

amostra de sangue para o rastreio neonatal. “No pezinho do 

bebé pode estar o seu futuro” era o slogan da campanha de 

sensibilização lançada pela Comissão Nacional de Diagnóstico 

Precoce que foi transmitida diariamente pela Rádio e Televisão 

de Portugal (RTP) durante um ano.

artigos breves_   n. 4

Figura 1:       Primeiro folheto informativo do PNDP para os pais (1979).

�Uma gota de sangue, obtida 
através de uma simples picada, 
pode mudar o rumo de uma vida�    

�No pezinho do bebé está o seu futuro�                                                                

Jacinto de Magalhães 
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Pelo despacho minister ial de 13 de abri l de 1981 foi cr iado, 

no Instituto de Genética Médica, a Comissão Nacional para 

o Diagnóstico Precoce.

Ainda no decurso de 1981, e após implementação de um labo-

ratório com a respetiva regulamentação para trabalhar com 

material radioativo, é iniciado o rastreio do Hipotiroidismo Con-

génito. Os casos positivos eram enviados para os Centros de 

Tratamento Especializados mais próximos da sua residência 

para a instituição precoce do tratamento com hormona tiroi-

deia, prevenindo assim as sequelas irreversíveis associadas 

ao Hipotiroidismo Congénito.

Nesse ano, foi criado em Lisboa o segundo Centro Regional 

de Rastreios, no sentido de alargar a área de inf luência do 

rastreio a todo o sul do País. Porém, em fins de 1983 esse 

Centro foi encerrado, passando todas as colheitas do “teste 

do pezinho” a ser enviadas para o Centro de Rastreios do Ins-

tituto de Genética Médica, no Porto, e começando assim a or-

ganização a estruturar-se em moldes semelhantes aos atuais, 

com um laboratório único a nível nacional (5,6). A taxa de co-

bertura a nível nacional era então de cerca de 70%, atingindo 

os 85% em 1986 (figura 2).

Após a implementação dos rastreios da PKU e do Hipotiroi-

dismo Congénito, procedeu-se ao rastreio experimental da 

Hiperplasia Congénita das Supra-renais em 100.000 recém-

-nascidos entre 1986 e 1987, no sentido de determinar o inte-

resse da institucionalização deste rastreio a nível nacional. 

O tempo médio de início de tratamento era então de 20-25 

dias, o que levou a concluir que o rastreio não deveria conti-

nuar, enquanto não fosse possível baixar esse tempo para 

10-12 dias (7,8).

Em 1988 conseguiu-se a comparticipação do Ministério da 

Saúde para o preço dos produtos dietéticos hipoproteicos 

uti l izados no tratamento dos doentes com aminoacidopatias 

e acidúrias orgânicas, o que permitiu avançar com o projeto 

"Escola de Cozinha" e com a publicação do primeiro l ivro de 

receitas de forma a facilitar a dieta hipoproteica para as crian-

ças fenilcetonúricas.

Em 1990/1992 procedeu-se ao rastreio-piloto da deficiência 

em biotinidase. Esse estudo processou-se em 100.000 recém-

-nascidos. Dada a baixa incidência desta patologia (1/50.000), 

optou-se pela não continuidade do rastreio sistemático, proce-

dendo-se, porém, com o rastreio seletivo baseado nos sinais 

clínicos da doença.
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Figura 2:       Taxa de cobertura do PNRN de 1980-2024.

Número de nascimentos versus recém-nascidos estudados desde o início do Programa (1980-2024).
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Em 1992 atingiu-se o 1º milhão de crianças rastreadas, e de-

ram-se os primeiros passos para a criação da Associação Por-

tuguesa de Fenilcetonúria (APOFEN), e do relacionamento dos 

pais e doentes PKU portugueses com os de outros países eu-

ropeus (European Society for PKU - ESPKU).

Entre 1992 e 1995 procedeu-se ao rastreio experimental da 

Fibrose Quística, nos Distritos do Porto e de Coimbra, em co-

laboração com os Hospital de Crianças Maria Pia e Hospital 

Pediátr ico de Coimbra. Esse rastreio não teve continuidade 

pelos seguintes motivos: falta de tratamento ef icaz, falta de 

especif icidade do marcador de tr ipsina imunoreativa (IRT ) 

com cerca de 1% de falsos positivos e baixa frequência da 

mutação Phe508del na população por tuguesa ( incidência 

menor do que a inicialmente esperada).

A f irme implantação do PNDP a nível nacional bem como a 

existência de uma organização segura e já estabilizada, permi-

tiu então voltar a atenção para a melhoria dos aspetos técni-

cos e assistenciais do programa. Assim, nos anos seguintes, 

foram revistos alguns indicadores do programa, nomeadamen-

te, os valores de chamada inicialmente estabelecidos (cut-o-

f fs), encurtando o tempo médio de início de tratamento. Foi 

melhorada a taxa de cobertura, estendida a ação da APOFEN 

a outras doenças metabólicas que também necessitam de 

dieta pobre em determinados aminoácidos, alargada a gama 

de alimentos disponíveis, treinados dietistas para a Madeira e 

Açores e reorganizado o rastreio nas Regiões Autónomas (9).

Efetuaram-se ainda estudos sobre a PKU que levaram à identi-

ficação das mutações causais nos doentes portugueses, pro-

cedeu-se ao estudo comparativo por Ressonância Magnética 

Nuclear cerebral de jovens com PKU com e sem dieta alimen-

tar rigorosa. Iniciou-se o estudo de cintilografia tiroideia siste-

mática dos recém-nascidos com Hipotiroidismo Congénito e 

estabeleceu-se o diagnóstico etiológico de todas as formas de 

Hipotiroidismo Congénito no grupo etário acima dos 3 anos 

de idade.

No decurso de 2002 recebemos a boa notícia de que o pro-

jeto para alargamento do rastreio das Doenças Hereditárias 

do Metabolismo submetido ao “Programa Operacional Saúde 

XXI” tinha sido f inanciado.

Após aquisição de dois espectrómetros de massa em tandem 

(tandem-mass - MS/MS) adquiridos neste âmbito e em cola-

boração com a Universidade de Aveiro, preparou-se um novo 

software especif icamente destinado ao rastreio neonatal. No 

ano seguinte implementou-se todas as condições estruturais 

e com recursos humanos especializados para o funcionamen-

to deste tipo de tecnologia inovadora sensível e específ ica 

para o rastreio de Doenças Raras.

Em finais de 2004 dá-se início à expansão do rastreio metabó-

lico (nessa altura no PNDP eram só rastreadas duas doenças). 

Foi iniciado um estudo-piloto na região Norte que, progressi-

vamente foi alargado às regiões do Centro e do Sul, f icando 

o país todo coberto a partir de junho de 2006, permitindo o 

rastreio de 18 Doenças Hereditárias do Metabolismo (10,11).

Em 2004 é criado o website (www.diagnósticoprecoce.org) 

onde os pais podem consultar o resultado do teste através 

da Internet. Após obtido o consentimento da Comissão Nacio-

nal de Proteção de Dados iniciou-se a distribuição de novos 

cartões (Guthrie cards), com um código de barras apenso ao 

cartão e outro destacável, que era entregue aos pais no ato 

da colheita para estes terem acesso ao resultado do seu bebé 

(figura 3). Na altura tratou-se de uma experiência pioneira na 

Europa. Os resultados negativos passaram a ser assim dispo-

nibilizados, enquanto os resultados positivos continuarão a 

ser comunicados através dos Centros de Referência para o 

Tratamento. 

Os cartões de recolha das amostras têm sofrido evolução ao 

longo dos anos, acompanhando a inovação técnica e legal 

exigíveis. Contam, no verso, com as instruções para recolha 

e envio das amostras.
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Em 2007 e por decisão do Conselho de Ministros, o Instituto 

de Genética Médica Jacinto de Magalhães foi integrado no Ins-

tituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge (INSA), o que 

originou também a integração do PNDP.

O processo de integração originou uma reforma profunda na 

organização do PNDP. Foi criada a Unidade de Rastreio Neo-

natal Metabolismo e Genética (URN), incluindo o Laboratório 

Nacional de Rastreio e o respetivo Secretariado. A Comissão 

Nacional foi substituída pela Comissão Executiva, e foi criada 

a Comissão Técnica Nacional, de carácter consultivo, que 

integra, além da Comissão Executiva, personalidades de re-

conhecido mérito científ ico e profissional e, eventualmente, 

representantes de Associações ou Sociedades Científ icas.

Por despacho de 6 de janeiro de 2010 (Despacho n.º 752/2010) 

do Secretário de Estado Adjunto e da Saúde, foi aprovado o 

PNDP, sob a responsabilidade do INSA, para dar enquadra-

mento institucional ao rastreio neonatal. Este Despacho esta-

belece o primeiro regulamento do Programa e os Órgãos de 

Coordenação do PNDP, compostos por um Presidente (por 

inerência, Presidente do Conselho Diretivo do INSA I.P.), uma 

Comissão Executiva e uma Comissão Técnica Nacional. Poste-

riormente, o Despacho n.º 4502/2012, atualizado pelo Despa-

cho n.º 7352/2015, nomeiam os Órgãos de Coordenação.

O leque das Doenças Hereditárias do Metabolismo a rastrear 

foi alargado a 24 patologias, seguindo o princípio base de que 

a doença a rastrear deve sempre ser passível de tratamento es-

pecífico.

Em finais de 2013 teve início um estudo-piloto para o rastreio 

da Fibrose Quística, a qual foi integrada no painel das doen-

ças rastreadas em 2018, após um estudo nacional que incluiu 

255.000 RN (12).

Foram criados Centros de Referência Nacionais de Tratamen-

to para as Doenças Hereditárias do Metabolismo pelo Despa-

cho n.º 3653/2016 e para a Fibrose Quística pelo Despacho 

n.º 6669/2017 com a f inalidade de acompanhar clinicamente 

os casos identif icados.

Em 2015, e no âmbito da política da qualidade do INSA, foi 

concedida a acreditação pelo Instituto Português de Acredita-

ção (IPAC) de acordo com a norma internacional NP EN ISO 

15189 a dois dos testes, executados pelo Departamento de 

Genética Humana (DGH), que fazem parte do PNDP: o Hipoti-

roidismo Congénito - T4 e TSH. O processo de acreditação la-

boratorial para o rastreio neonatal da Fibrose Quística (FQ) foi 

obtido em 2018. A acreditação assim obtida é o culminar de 

intensa atividade técnica e de gestão que decorreu ao longo 

de vários anos.
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Figura 3:       Cartão para recolha da amostra com os respetivos códigos de barras.
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Em 2019 é publicado no Diário da República o Despacho n.º 

7276/2019 que revê o PNDP, renomeia-o de Programa Nacional 

de Rastreio Neonatal (PNRN) e atualiza a composição da 

Comissão Técnica Nacional, para melhor refletir o âmbito do 

programa e a terminologia em uso no plano internacional.

No dia 5 de abri l de 2019, o Ministér io da Saúde, em sessão 

comemorativa do Dia Mundial da Saúde, homenageou o 

“Programa Nacional de Diagnóstico Precoce – Teste do 

Pezinho” com a Medalha de Serviços Distintos do Ministér io 

da Saúde – Grau Ouro.

Desde 2019, no website 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.

Em maio de 2021, o PNRN deu início ao estudo-piloto do 

rastreio neonatal da Drepanocitose (Anemia de Células 

Falciformes). Numa primeira fase rastrearam-se os 

recém-nascidos dos distr itos de Lisboa e Setúbal, onde 

se previa que a prevalência ao nascimento da doença 

fosse mais acentuada, tendo em conta as caracter ísticas 

sociodemográf icas desses distr itos, nomeadamente pela 

elevada percentagem de famí l ias or iundas de zonas de 

r isco. Em fevereiro de 2022 estavam reunidas todas as 

condições para que o estudo-piloto do rastreio neonatal da 

Drepanocitose fosse alargado a todos os recém-nascidos 

em Por tugal. Em 2023 esta doença foi integrada no painel 

das doenças universalmente rastreadas.

Em abril de 2021, a URN e o grupo de investigação associado, 

iniciaram um estudo prospetivo no âmbito do PNRN, com 

enfoque no Hipotiroidismo Congénito. O objetivo deste estudo 

foi identif icar as variantes genéticas ligadas ao Hipotiroidismo 

Congénito Familiar (disormonogénese) em doentes 

identif icados e referenciados pelos Centros de Tratamento, 

com o intuito de caracterizar molecularmente essa população 

a nível nacional. Deverá ter-se em consideração que só cerca 

de 10 a 15% dos casos de Hipotiroidismo Congénito tem 

causa genética.

Em outubro de 2022, procedeu-se ao início do estudo-piloto 

da Atrofia Muscular Espinal, o qual ainda se manteve em fase 

de estudo piloto até ao final de 2024. O teste utilizado de 

genética molecular consistia em pesquisar a deleção do exão 

7 em homozigotia, do gene SMN1 localizado no cromossoma 

5q13 dado que cerca de 95% dos casos são causadas por esta 

deleção. Após a deteção de um caso positivo, o recém-nascido 

seria referenciado a um Centro de Tratamento Especializado, 

para confirmação do diagnóstico clínico e determinação do 

número de cópias do gene SMN2 (protocolo com a Prof. Dra. 

Rosário Santos – Centro Hospitalar e Universitário do Porto).

A possibi l idade da deteção da Atrof ia Muscular Espinal na 

amostra do “teste do pezinho” e o aparecimento de novos e 

inovadores tratamentos, que mudam drasticamente o curso 

cl ínico da doença se iniciados precocemente, fazem com 

que esta patologia seja, atualmente, o pr incipal alvo dos 

programas de rastreio neonatal a nível mundial, no que diz 

respeito a novas patologias a rastrear.  

Em 2022 foi também iniciado um estudo pi loto de uma 

plataforma de redundância, a “Neocheck”. de forma a 

assegurar que todas as colheitas do “teste do pezinho” são 

rececionadas na URN do INSA. Esta plataforma informática 

permite que cada teste seja registado no local da recolha e 

que a receção da amostra seja conf irmada no laboratório. 

Assim se pretende detetar possíveis extravios de amostras. 

Os locais incluídos neste estudo-piloto foram o Centro de 

Saúde São João no Por to, o Centro Hospitalar Universitár io 

de Santo António, o Centro Hospitalar Universitár io de São 

João e o Centro Hospitalar de Vi la Nova de Gaia/Espinho. 

Aguarda-se que seja permitida, pelos Serviços Par ti lhados 

do Ministér io da Saúde - SPMS, a disponibi l ização desta 

plataforma a todos os locais de colheita do nosso país.

Em 2024, a Assembleia da República através da Resolução 

n.º 92/2024, publicada em Diário da República, 1.ª série, 

n.º 211, de 30 de outubro de 2024, recomenda ao Governo 

que, em ar ticulação com o INSA, estude a viabil idade da 

realização de rastreio da Imunodeficiência Combinada Grave 

(SCID-Severe Combined Immunodeficiency) a todos os bebés 

recém-nascidos em Portugal que efetuem o rastreio neonatal, 

ponderando a criação de um projeto-piloto.
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Em 1 de abril de 2025 deu-se início ao estudo piloto da SCID 

em 100 000RN que é realizado no sangue seco do teste do 

pezinho, através da quantif icação de T-cell Receptor Excision 

Circles (TREC). O transplante de células hematopoiéticas 

continua a ser a principal abordagem terapêutica. Este estudo 

foi iniciado após ter sido assegurado o tratamento de todos os 

doentes identif icados no rastreio neonatal com a colaboração 

do Instituto Português de Oncologia (IPO) do Porto e dos 

Centros Especializados para o Tratamento. 

Os casos positivos ou suspeitos são encaminhados, sempre 

que possível, para os Centros de Referência da sua área de 

residência, onde o diagnóstico é confirmado e o tratamento 

instituído por equipas multidisciplinares de profissionais de 

saúde. Os Centros de Referência Nacionais são reconhecidos 

pelo seu elevado padrão de competência na prestação 

de cuidados de saúde em situações clínicas complexas, 

que exigem recursos técnicos e tecnológicos altamente 

especializados, além de profundo conhecimento e experiência, 

devido à baixa prevalência dessas doenças. Os Centros para 

as Doenças Hereditárias do Metabolismo e para a Fibrose 

Quística foram estabelecidos pelos Despachos n.º 3653/2016 

e n.º 6669/2017, respetivamente. Também foram definidos 

Centros Especializados para tratamento do Hipotiroidismo 

Congénito, da Drepanocitose, da Atrofia Muscular Espinal e 

da SCID, atendendo à excelência e mérito nacional das suas 

consultas bem estruturadas.

Apesar do sucesso e da relação custo-efetiv idade dos 

programas de rastreio neonatal, muitos países ainda não 

conseguiram alcançar uma cober tura nacional universal: 

de acordo com o consenso publicado em 2021 e 2023, 

70% dos bebés em todo o mundo ainda não têm acesso ao 

rastreio metabólico, e a maior ia deles vive em áreas com 

def iciência de iodo, o que aumenta o r isco de def iciência do 

neurodesenvolvimento no período mais vulnerável da vida.  

Na Europa, embora com boa cober tura, a implementação e 

a abrangência desses programas variam signif icativamente 

entre os países, ref letindo diferentes prior idades de saúde 

pública, recursos disponíveis e pol ít icas nacionais (13).

_Considerações finais

Ao longo dos anos o PNRN tem mantido uma estreita 

colaboração com diversas Associações de Doentes, 

em particular com aquelas que representam os doentes 

diagnosticados através do “teste do pezinho”, dando a sua 

contribuição técnico-científ ica sempre que solicitada. Em 

2019 foi assinado o protocolo de colaboração entre o INSA e a 

APOFEN, em 2020, o protocolo de colaboração com as duas 

Associações de Doentes da Fibrose Quística: Associação 

Nacional de Fibrose Quística (ANFQ) e Associação Portuguesa 

de Fibrose Quística (APFQ), em 2024 o protocolo de 

cooperação com a Associação Portuguesa de Pais e Doentes 

com Hemoglobinopatias (APPDH) e em 2025 o protocolo com 

a Associação Portuguesa de Neuromusculares (APN).

Desde o início deste Programa que existe uma ligação estreita 

entre os Centros de Tratamento Especializados, os locais de 

colheita do “teste do pezinho” e a URN. 

As atividades de I&D estão também profundamente ligadas ao 

Programa com as características do PNRN que se traduzem em 

ganhos significativos em saúde pública e, consequentemente, 

conduzem a uma diminuição da morbilidade e mortalidade 

infantis.

Será ainda de sal ientar que, desde 2004, que a URN tem 

mantido, de forma permanente, um dos seus objetivos, que 

consiste em contribuir para a disseminação do conhecimento 

através do aumento da capacitação e da l i teracia no âmbito 

do rastreio neonatal, desenvolvendo ações de formação 

designadas “Um dia com o Rastreio Neonatal”, com 

periodicidade bianual, para além das inúmeras visitas de 

estudo à Unidade. 

O PNRN é um programa dinâmico, que se tem mantido atento 

às recomendações internacionais, a inovações tecnológicas 

e terapêuticas e às possibilidades de melhoria dos seus 

indicadores e que tem trazido um valor acrescido à deteção 

precoce de algumas patologias (14). Envolvendo profissionais 

de saúde das áreas laboratorial e clínica, bem como decisores 

políticos e associações de doentes, o PNRN mantém-se como 

um programa de referência a nível nacional e internacional. A 

taxa de cobertura nacional mantém-se próximo dos 100%, o 
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que constitui um excelente indicador de aceitação e adesão 

da população a este programa nacional, não obrigatório, de 

saúde pública. Anualmente a Comissão Executiva reúne com 

a Comissão Técnica Nacional do PNRN onde é discutido o 

relatório anual de atividades do ano anterior e assuntos de 

índole geral e particular. Entre os vários assuntos abordados, 

tem sido dado especial destaque à tomada de decisão da 

integração de mais doenças, no painel de doenças rastreadas 

e, eventualmente, de novos rastreios e o seu impacto, em 

termos de saúde pública. Sempre que é iniciado um rastreio é 

contactada a respetiva Associação de doentes que colabora 

e dá o seu apoio.

O rastreio neonatal é uma conquista de saúde pública que 

muda vidas e pode ajudar a reduzir a morbilidade e mortalidade 

de doenças raras tratáveis em todo o mundo.
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