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INTRODUCAO

O Programa Nacional de Diagndstico Precoce (PNDP), tem como objetivo a detecao e intervencao precoce de doencas nas primeiras semanas de vida do bebé e trata-las precocemente para

evitar a ocorréncia de atraso mental, doenca grave irreversivel ou morte da crianca. O PNDP teve o seu inicio em e incluia o rastreio da Fenilcetonuria (PKU)

a que se juntou, em 1981, o

Hipotiroidismo Congénito (HC). As novas tecnologias de espectrometria de massa em tandem, permitindo a analise simultanea de muitos parametros numa sé amostra de sangue,

possibilitaram, desde 2004, o aumento para 24 do numero de Doencas Hereditarias do Metabolismo (DHM) rastreadas.

AMOSTRA

O estudo baseou-se numa populacdo de 3 542 729 RN para o rastreio da PKU/Hiperfenilalaninemias, 3.510.587 RN para o rastreio do HC e de 988.591 RN para o rastreio das res

tantes DHM, que realizaram o rastreio

ks

neona

al e nascidos em Portugal Continental e llhas, durante o periodo de 1979 —2015.

RESULTADOS

*Foram estudados, na Unidade de Rastreio Neonatal (URN),mais de 3 500 000 RN no periodo em causa e com uma taxa de cobertura praticamente de 100% apos 1995 (figura 1).

*Destes foram identificados, desde do inicio do PNDP 1.885 casos positivos até ao fim de 2015. Se considerarmos a prevaléncia ao nascimento das doencas rastreadas no nosso pais
encontramos uma prevaléncia global de 1:1.085 (rel. anual de 2015) (tabela 1).

*A média de inicio de tratamento, um importante indicador do PNDP situa-se atualmente nos 9.8 dias de vida, a par dos programas de referéncia a nivel mundial (figura 2).

*Sendo a comunicacao com os pais uma prioridade do PNDP, é anualmente monitorizado o n2 de pais que consultam o resultado do rastreio dos seus filhos através do nosso website (figura
3). Este valor tem-se mantido estavel em torno dos 50%, o que de certa forma reflete a literacia informatica da nossa populacao.

*No sentido de melhorar continuamente o PNDP, foi encetado um processo de acreditacao dos varios ensaios realizados, estando neste momento ja acreditados o doseamento da
Tirotropina (hTSH) e da Tiroxina total (T4 total), que sao os ensaios que permitem rastrear o hipotiroidismo congénito. Encontram-se acreditados, segundo a norma NP EN ISO 15189, pelo

IPAC.

Tabela 1 - Prevaléncia de casos desde o seu inicio até ao final de 2015
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Deficiéncia Multipla das Acil-CoA Desidrogenases dos Acidos Gordos (MADD) 6 1: 164.765 Figura 2 - Média de idades de inicio de tratamento de 1981 a 2015
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Figura 3 — N2 de visualizacdes na internet de 2007 - 2015
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Conclusao

O PNDP desde sempre se pautou por uma dinamica constante com vista a maximizacao do impacto positivo que tem na populacao, enquanto programa de saude publica. Esta dinamica
sempre foi norteada pelos principios de Wilson & Jungner, principios orientadores da OMS para os programas de rastreio e que tém como objetivo ultimo o aumento do racio
beneficio/custo destes programas. Como resultado, o PNDP é hoje um programa de referéncia internacional e um marco na medicina preventiva em Portugal.

O futuro passa por uma procura continua pela melhoria dos indicadores do Programa, assim como pela avaliacao da possibilidade de rastrear mais condicdes que preencham os critérios de
Wilson & Jungner, contribuindo assim, e cada vez mais, para a saude dos recém-nascidos portugueses.

Bibliografia

1-Relatério Anual de 2015 do Programa Nacional de Diagnostico Precoce

2-Vilarinho L, Rocha H, Sousa C, Fonseca H,Lopes L,Carvalho |, Marcao A,Pinho e Costa P,Programa Nacional de diagnostico Precoce: 35 anos de actividade (1979-2014), boletim Epidemioldgico observacdes:2015:7;3-4
3- Vilarinho L, Rocha H, Sousa C, Marcao A, Fonseca H, Bogas M, Osorio RV.“Four years of expanded newborn screening in Portugal with tandem mass spectrometry.”J Inherit Metab Dis. 2010 Feb 23.




