Luz GS, Carvalho MDB, Pelloso SM, Higarashi IH. Prevaléncia das doen-
cas diagnosticadas pelo Programa de Triagem Neonatal em Maringa, Parana, ARTIGO
446 Brasil: 2001-2006. Rev Gaucha Enferm., Porto Alegre (RS) 2008 set;29(3):446-53. ORIGINAL

PREVALENCIA DAS DOENCAS DIAGNOSTICADAS PELO PROGRAMA DE
TRIAGEM NEONATAL EM MARINGA, PARANA, BRASIL: 2001-2006

Geisa dos Santos LUZ?

Maria Dalva de Barros CARVALHOP
Sandra Marisa PELLOSO¢

leda Harumi HIGARASH ¢

RESUMO

A prevencdo de sequelas irreversiveis de algumas doencas genéticas pode ser realizada por meio da triagem neo-
natal. O objetivo deste estudo foi verificar a prevaléncia das doencas diagnosticadas pelo Programa Nacional de
Triagem Neonatal (PNTN) no municipio de Maringd, Estado do Parana, no periodo de 2001 a 2006. Trata-se de um
estudo descritivo de corte transversal que incluiu todos os nascidos vivos (NV) triados pelo PNTN no municipio de
Maringa. Foram estudados 20.529 NV triados. Desses, 859 foram reconvocados e 21 tinham a doenga confirmada.
Considerando o total de NV triados e o nimero de diagnosticados para cada doenca, determinou-se a seguinte
prevaléncia das doengas: fenilcetontria— 1:20.529; hipotireoidismo congénito — 1:2.281; hemoglobinopatias — 1:3.421;
fibrose cistica — 1:10.264; e deficiéncia de biotinidase — 1:6.843. Conhecer a realidade e a prevaléncia das doencas que
acometem a populacdo neonatal favorece a elaboracéo e aprimoramento das politicas pdblicas voltadas para a crianca.

Descritores: Prevaléncia. Triagem neonatal. Sadde da crianga.
RESUMEN

La prevencion de secuelas irreversibles de algunas enfermedades genéticas puede ser realizada por medio de la tamizage
neonatal. El objetivo de este estudio fue comprobar la prevalencia de las enfermedades diagnosticadas por el Programa Nacional
de la Tamizage Neonatal (PNT) en el municipio de Maringa, estado de Parana, Brasil, en el periodo de 2001 a 2006. Se
trata de uno estudio descriptivo de corte transversal que incluye a todos los nascidos vivos (NV) detectados a través del PNT en
el municipio de Maringa en los afios 2001 a 2006. Se estudiaron 20.529 NV detectados. De estos, 859 fueron llamados
nuevamente y 21 habian recibido la confirmacion de la enfermedad. Considerando el total de NV detectados y el nimero de
diagnosticos para cada enfermedad, se observa la prevalencia de las enfermedades: fenilcetonuria — 1:20.529; hipotiroidismo
congénita — 1:2.281; hemoglobinopatias — 1:3.421; fibrosis cistica — 1:10.264; y deficiencia de biotinidasa — 1:6.843. Conocer
la realidad y el predominio de las enfermedades que afectan a la poblacion neonatal ayuda en la elaboracion y la mejora de las
politicas publicas dirigidas a los nifios.

Descriptores. Prevalencia. Tamizage neonatal. Salud del nifio.
Titulo: Prevalencia de las enfermedades diagnosticadas por el Programa de Tamizage Neonatal en Maringd, Parana,
Brasil: 2001-2006.

ABSTRACT

Irreversible sequels of some genetic diseases can be prevented by neonatal screening. The aim of this paper was to verify the
prevalence of diseases diagnosed by the National Program of Neonatal Screening (PNTN) in Maringd, Parang, Brazil,
between 2001 and 2006. This cross-sectional descriptive study included 20,529 newborn infants screened by that program. Out
of those, 859 were re-examined, and 21 had the disease confirmed. Considering all screened newborn infants and the number
of diagnostics per disease, the following disease prevalence was determined: phenylketonuria — 1:20,529; congenital hypothyrodism
—1:2,281; hemoglobinopahies — 1:3,421; cystic fibrosis — 1:10,264; and biotinidase deficiency — 1:6,843. Understanding disease
status and prevalence of newborns in a population allows the establishment and the improvement of public policies aimed at the
children.

Descriptors. Prevalence. Neonatal screening. Child health (public health).
Title: Prevalence of diseases diagnosed by the Program of Neonatal Screening in Maringd, Parand, Brazil: 2001-2006.
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INTRODUGAO

A prevencdo de sequelas irreversiveis de al-
gumas doencas genéticas pode ser realizada por
meio da triagem neonatal. Isso € possivel apds (ou
a partir, ja que em outros Estados a coleta de san-
gue se da com 72 h) as 48 h de nascimento do bebé,
pela coleta do exame de triagem neonatal®. A tria-
gem neonatal também é denominada popularmen-
te como “teste do pezinho”. O termo foi criado para
facilitar a idéia entre as mées e populagdo em ge-
ral, na realizacdo da coleta de sangue que se da a
partir da puncéo capilar do calcaneo do recém-nas-
cido (RN)®@, Em todo processo da triagem neonatal,
a enfermagem é a principal mediadora entre a fa-
milia e 0 encaminhamento do bebé ao tratamento
precoce.

Rastrear um RN significa identificar, dentro
de uma populacédo considerada “normal”, as crian-
cas que estdo em risco de desenvolver uma doenca
metabdlica, de tal modo a Ihes possibilitar/confe-
rir a investigacdo acurada (confirmando ou exclu-
indo) para a intervencao preventiva ou terapéutica
em tempo habil®),

A triagem neonatal no Sistema Unico de Sau-
de (SUS) teve inicio no ano de 1992, por meio da
Portaria GM/MS n° 22, de 15 de janeiro de 1992,
Nessa época, rastreavam-se apenas fenilcetonlria
e hipotireoidismo congénito. Apds a reestruturacdo
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da lei, criou-se o Programa Nacional de Triagem
Neonatal (PNTN) por meio da Portaria GM/MS
n° 822, de 6 de junho de 2001®. Os principais obje-
tivos do programa foram: aumentar o nimero de
doencas triadas (hemoglobinopatias e fibrose
cistica); atingir 100% de cobertura dos nascidos
vivos (NV); bem como, reduzir a mortalidade pelas
doengas triadas®.

Os Estados devem oferecer o “teste do pezi-
nho” a todo RN atendido em maternidades pelo
Sistema Unico de Saude (SUS). O PNTN é repre-
sentado pelos servicos de referéncia em cada Es-
tado.

No Estado do Parana, a Fundacdo Ecuménica
de Prote¢do ao Excepcional (FEPE) é o servico de
referéncia. Este centro presta atendimento gratui-
to e obrigatdrio a 432 hospitais e 580 Unidades de
Salde do Estado, que participam do Programa, com
cobertura de aproximadamente 14.500 recém-nas-
cidos triados por més. Foi implantada, em 1961, na
cidade de Curitiba como Escola de Educacdo Es-
pecial Ecuménica, e desde 1974 atua como Centro
de Pesquisas. Com 0 PNTN, pesquisa as seguintes
doencas: fenilcetondria (Fenil); hipotireoidismo
(HC); hemoglobinopatias (Hb) — a anemia fal-
ciforme é a mais comum; fibrose cistica (FC); e de-
ficiéncia de biotinidase (Bio) (Quadro 1). A defici-
éncia de biotinidase é pesquisada com recursos pro-
prios da FEPE®8,

Doenga Deficiéncia biolégica

Caracteristicas

Enzima fenilalanina
hidroxilase

Fenilcetondria

Retardo mental
Pan-étnica
Prevaléncia: 1:20.000 NV

Hipotireoidismo Hormonios da tiredide

Congénito

Retardo mental e de desenvolvimento, surdez e outros
Prevaléncia: 1:3.600 a 5.000 NV

Fibrose cistica Enzima tripsina

imunorreativa (IRT)

Pneumopatias, baixo desenvolvimento estrutural,
esterilidade e outros

Raca branca

Prevaléncia: 1:7.000 NV

Anemia falciforme | Estruturae/ou a produgdo

hemoglobina

Anemia hemolitica, infec¢des recorrentes,
obstrucdo de pequenos vasos (dor)

Raca negra

Prevaléncia: 1:2.500 NV

Deficiéncia de Enzima biotinidase

biotinidase

Retardo mental
Prevaléncia: 1:22.000 NV

Quadro 1 — Caracteristicas das doengas rastreadas pelo Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) no Estado do Parana®?.

Legenda: NV = nascidos vivos.
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Para introduzir uma doenga genética, no
programa de triagem populacional, é necessario
primeiramente, esclarecer que o teste ndo é diag-
nadstico (e por este motivo é aceitavel que tenham
falso-negativos); deve ter alta sensibilidade e es-
pecificidade; ndo deve substituir a capacidade do
médico em diagnosticar precocemente as patolo-
gias®

A legislacdo brasileira prevé a obrigatorie-
dade do exame por meio de leis que direta ou in-
diretamente regulamentam os testes de Triagem
Neonatal. No Estatuto da Crianca e do Adolescen-
te (Lei n° 8.069, de 13 de julho de 1990), o inciso
111 do artigo 10 é bem claro ao preconizar: “Pro-
ceder ao exame visando o diagndstico e terapéu-
ticas de anormalidades no metabolismo do re-
cém-nascido, bem como prestar orientagdo aos
pais”®,

A deteccdo precoce dessas doencas € de ex-
trema importancia para a satde brasileira, na me-
dida em que racionaliza 0s gastos com 0s Servicos
de alta complexidade. Do ponto de vista do doen-
te, ficam nitidas as vantagens da deteccédo precoce,
para perspectiva de uma melhor qualidade de vida,
desenvolvimento e longevidade. Para a familia,
ameniza 0s desgastes sociais, emocionais e finan-
ceiros®. Deste modo, entende-se este programa
como politica publica de satde realmente voltada
para a consolidacdo de uma sociedade mais sauda-
vel e valorizada em seus direitos de cidadania.

Tendo em vista essas consideraces, o objeti-
vo deste trabalho foi verificar a prevaléncia das
doencas diagnosticadas pelo PNTN no municipio
de Maringé, no periodo de 2001 a 2006.

METODO

Trata-se de um estudo descritivo de corte
transversal. A populacédo estudada incluiu todos os
nascidos vivos que realizaram o exame do pezinho
pelo PNTN no municipio de Maringd, Estado do
Parand, nos anos de 2001 a 2006. Este intervalo de
estudo compreendeu apenas 0s quatro dltimos
meses de 2001, a partir do més de setembro, quan-
do foi regulamentado o PNTN.

A execucdo do projeto foi aprovada pelo Co-
mité de Etica em Pesquisa envolvendo seres hu-
manos da Universidade Estadual de Maringa
(UEM), sob 0 nimero 98/2003.

Os dados foram obtidos da FEPE, e Secreta-
ria Municipal de Satde de Maringéa. A FEPE for-
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neceu os dados relativos ao nimero de amostras
de sangue dos RN para a triagem neonatal, RN
detectados e os diagnosticados para as seguin-
tes doencas: fenilcetondria, hipotireoidismo con-
génito, hemoglobinopatias, fibrose cistica e defi-
ciéncia de biotinidase. Da Secretaria Municipal de
Saude, obteve-se 0 nimero de nascidos vivos por
meio da Declaracdo de Nascidos Vivos (DNV) no
periodo estudado. Os RN detectados foram aque-
les que apresentaram o 1° exame do “teste do pezi-
nho” com resultados alterados. Os RN diagnosti-
cados foram os neonatos que, apds realizarem a 22
coleta do “teste do pezinho” e outros exames espe-
cificos da doenca, tiveram os resultados confirma-
dos.

Foram estudados 20.529 RN rastreados pelo
PNTN, dentre eles: 859 detectados e 21 RN diag-
nosticados por alguma doenca.

A rotina da triagem neonatal, no municipio,
é feita pela equipe de enfermagem nas materni-
dades e técnicos de laboratorio e farmacéutica na
Secretaria Municipal de Saide de Maringa. A co-
leta é realizada por meio de amostra de sangue em
papel-filtro por puncdo capilar de calcaneo dos
neonatos. As amostras sdo enviadas, via correio, a
FEPE, com frequéncia média de trés vezes por se-
mana. A Fundac&o realiza o exame e retorna o re-
sultado impresso aos locais de coleta, no prazo de
20 dias. As mées, geralmente, sdo orientadas a bus-
car o resultado no local em que coletou o exame,
apos um intervalo de 20 dias.

A convocacdo dos detectados é feita pela equi-
pe da FEPE, por meio do contato com o posto de
coleta do municipio de Maringa. Se a familia ndo
for encontrada, a estratégia é a busca ativa em di-
versos ambitos da sociedade, tais como acesso a
Secretaria Municipal de Saude, pela utilizacdo de
meios de comunicacdo (radio, jornal, etc.), Conse-
lho Tutelar, Policia Militar, dentre outros. Desta
maneira, cerca de 180.000 RN sdo examinados por
ano pela FEPE®.

O ntmero de NV rastreados foi dividido pelo
0 numero de casos diagnosticados para calcular
a prevaléncia. Foram analisadas também as pro-
porcOes entre o numero de detectados (Det) e ras-
treados (Rast) — Det/Rast — e diagnosticados (Dia)
e detectados (Det) — Dia/Det. Os dados coletados
foram trabalhados e analisados utilizando-se a
planilha eletrénica Excel (Microsoft). Para a pro-
porcdo Det/Rast, foi dividido o nimero de detec-
tados sobre os rastreados e para a proporcdo Dia/
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Det foi dividido o numero de diagnosticados so-
bre detectados.

RESULTADOS

O municipio de Maringd, Estado do Parana,
é referéncia para a assisténcia médica na regido
noroeste. Muitas gestantes de alto risco séo enca-
minhadas para o acompanhamento do pré-natal,
bem como, do parto ao municipio. Desta forma, é
registrada uma média de 4.708 NV por ano nas
maternidades de Maringa. Estes aspectos podem
contribuir para melhor compreensdo das preva-
Iéncias das doengas triadas. No periodo de estudo,
0 namero de nascidos vivos ocorridos (NVO) e nas-
cidos vivos residentes (NVR) apresentou diferen-
cial significativo, com frequéncia de 26.753 e 20.813,
respectivamente. Registrou-se, assim, diferenca na
ordem de 22%, (5.940 NV); nimero capaz de re-
presentar o percentual de individuos provenien-
tes de outros municipios e encaminhados para Ma-
ringd em busca de assisténcia obstétrica e a neona-
tal especializada. No periodo estudado, foram tria-
dos 20.529 RN para as cinco doencas detectadas
pelo PNTN (Tabela 1).

449

Tabela 1 — Distribuicdo do nimero de nascidos
vivos ocorridos (NVO), nascidos vivos
residentes (NVR) e nascidos vivos
rastreados (R), segundo o Programa
Nacional de Triagem Neonatal.

Ano NVO NVR R

2001 1.434 1.284 1.127
2002 4.824 4.203 3.958
2003 5.136 4.060 3.810
2004 5.623 4.246 3.937
2005 5.634 4.181 3.701
2006 5.596 4.063 3.996
Total 26.753 20.813 20.529

Fonte: Secretaria Municipal de Satde de Maring4; Fundacédo
Ecumeénica de Prote¢do ao Excepcional, 2007.

O Gréfico 1, além de evidenciar a discrepan-
cia entre os NVO e NVR, permite verificar que o
nuamero de NVR se aproxima do nimero de NV
rastreados, o que leva a constatacdo de uma cober-
tura de quase 100% ao longo de todos os anos, no
municipio de Maringa. Quando se utiliza, como
parametro comparativo, 0 nimero de NV néo-re-
sidentes, esta cobertura tende a diminuir.
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Gréfico 1 — Numero de nascidos vivos ocorridos (NVO), nascidos vivos residentes (NVR) e nascidos vivos rastreados (R) no municipio de

Maringd, PR, set. 2001-2006.

O triénio (2002-2004) é ascendente no que se
refere ao nimero de NV ndo-residentes no muni-
cipio e mantém-se constante.

Do total de NV rastreados, 859 RNs foram
reconvocados para 22 coleta de material do “teste

do pezinho”. A utilizacdo de exames confirmato-
rios, especificos de cada doenca, resultou em ape-
nas 21 doentes com diagndsticos confirmados, en-
caminhados pela FEPE aos servicos de referéncia
(Tabela 2).
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Tabela 2 — Distribuicdo do nimero e percentual de casos de doencas detectadas, diagnosticadas, pre-
valéncia e propor¢des das doencas do Programa Nacional de Triagem Neonatal. Maringa,

PR, set. 2001-2006.

Casos . Casos x
Doenca detectados diagnosticados Prevaléncia Proporc¢ao
n % n % Det/Rast Dia/Det

Fenil 14 1,6 1 4.8 1:20 529 1:1.466 1:14
HC 24 2,8 9 428 1:2 281 1.855 12,6
Hb 474 55,2 6 28,6 1:3421 143 1:79
FC 252 29,3 2 9,5 1:10 264 1.81 1:126
Bio 95 111 3 143 1:6 843 1.216 1:32
Total 859 100 21 100 1:.977 1:24 1:41

Fonte: Secretaria Municipal de Saide de Maring4; Fundagdo Ecuménica de Protecdo ao Excepcional, 2007.
Legenda: Fenil = fenilcetontria; HC = hipotireoidismo; Hb = hemoglobinopatias; FC = fibrose cistica; Bio = deficiéncia de biotinidase;
Det = nimero de detectados; Rast = nimero de rastreados; Dia = nimero de diagnosticados.

Os resultados da Tabela 2 mostram o per-
centual de cada doenca entre os anos de 2001 a
2006 estabelecendo frequéncia e percentual dos
detectados e frequéncia e percentual dos diagnos-
ticados em cada segmento. A terceira coluna da
tabela traz a prevaléncia de cada doenca e as duas
Gltimas retratam a proporcao de detectados para
rastreados e diagnosticados para detectados. A or-
dem de ocorréncia das doengas entre 0s neonatos
rastreados foi: hemoglobinopatias, fibrose cistica,
deficiéncia de biotinidase, hipotireoidismo congé-
nito e fenilcetonuria. Quando comparados aos da-
dos de NV diagnosticados, esta ordem se altera com
a prevaléncia do hipotireoidismo congénito, segui-
do das hemoglobinopatias, deficiéncia de biotini-
dase, fibrose cistica e fenilcetondria.

Ainda segundo os dados coletados, ao longo
dos seis anos do programa, o risco de um NV
rastreado ser detectado para alguma doenca € de
1:24 e paraum RN detectado ser realmente verda-
deiro positivo é de 1:41 detectados. Em relacéo a
prevaléncia geral deste grupo de doencas, ou seja,
ndmero de individuos diagnosticados frente ao
numero de NV rastreados, a prevaléncia foi 1:977.

DISCUSSAO

No municipio de Maringd, as maternidades
respeitam o prazo de 48 h de nascimento para co-
letar o “teste do pezinho”. E fato comum gestantes
de alto risco serem transferidas para os hospitais
de referéncia em Maringéa, com o objetivo garantir
um melhor suporte médico e tecnoldgico ao biné-
mio méae-filho. Desta forma, muitos NV registrados

no municipio acabam retornando aos seus res-
pectivos municipios de residéncia, apds transcor-
rida a fase mais critica de sua terapéutica. A coleta
de material para a Triagem Neonatal, dependendo
da idade do RN, pode ocorrer em hospital de
Maringé ou no posto de coleta localizado no mu-
nicipio de residéncia. Neste momento, a orienta-
¢do da equipe de enfermagem a mée é elemento
crucial para salvaguardar a crianca de eventuais
danos graves ocasionadas pelas doencas detectaveis.
A importéncia do exame, o0 esclarecimento sobre a
finalidade da coleta e o procedimento em si e a ne-
cessidade de buscar o resultado do exame séo ori-
entacOes que, durante a assisténcia, permitem a mae
a sensacdo de seguranca, oferecendo a ela saberes
que consolidem a responsabilidade importante no
sentido de promover o bem-estar e apoio a salude
de seu filho.

O atraso em qualquer etapa de rastreamento
do PNTN pode acarretar em prejuizos permanen-
tes para a vida da crianca acometida pela doenca e
sua familia.

Qualquer programa de rastreamento neonatal
deve ter como objetivo a cobertura de 100% dos
NV, ou seja, devem ser colhidas amostras de san-
gue de todos os recém-nascidos®. Dados extra-ofi-
ciais do Ministério da Sadde indicaram que, no ano
de 2000, entre um terco e metade dos cerca de
3.000.000 NV nao realizaram o exame pelo pro-
grama®, afirmando a falta de incentivo na busca
de 100% de cobertura dos NV nos anos anteriores
a implantacdo do Programa (Portaria n® 822/
2001)®. A diferenca de dados (lacuna de cobertu-
ra) entre NVO e NVR pode ser explicada pelo fato
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de um NV em Maring4, mas ndo-residente no
municipio, ser triado em seu municipio de origem
ou ter realizado o0 exame em um laboratdrio parti-
cular, e cujos dados ndo sao informados (regis-
trados) junto ao Servico de Referéncia (FEPE) do
Estado. O aumento do nimero de NV ndo-residen-
tes pode estar vinculado a melhora das condi¢des
de atendimentos obstétricos, aumento de leitos dis-
poniveis para a regido, ou acordo politico entre 0s
municipios da regido de Maringa.

Estes resultados registrados pelo PNTN,
em Maringa, permitem supor, porém néo afir-
mar, maior sensibilidade dos exames de deteccéo
das hemoglobinopatias e da fibrose cistica. Em ter-
mos médicos, isso significa que uma proporcao
maior de maes é convocada para a 22 coleta do exa-
me para rastrear hemoglobinopatias e fibrose
cistica, em contraposi¢do ao nimero menor de RN
realmente confirmados como doentes, com uma
proporcéo de, respectivamente, 1:79 e 1:126.

Ao longo dos seis anos do Programa, o risco
de um NV rastreado ser detectado para alguma
doenga é de 1:24 e para um RN detectado ser ver-
dadeiro positivo é de 1:41 detectados. Em relacédo a
prevaléncia geral deste grupo de doencas, ou seja,
ndmero de individuos diagnosticados frente ao
numero de NV rastreados, a prevaléncia foi 1:977.

A fenilcetondria foi uma das primeiras doen-
¢as na década de 70, junto com o hipotireoidismo
congeénito, a ser rastreada no Brasil®. Pela defici-
éncia da enzima fenilalanina, pode desencadear um
processo irreversivel de deficiéncia mental na cri-
anca. A sua prevaléncia é a mais baixa em relacéo
as demais doencas com 1:16.000 NV no Brasil®).
Um estudo realizado no Estado do Parana, no pe-
riodo de 1996 a 2001, demonstrou a prevaléncia
da mesma na ordem de 1:34.499 NV, A Socieda-
de Brasileira de Triagem Neonatal (SBTN) verifi-
cou a prevaléncia decrescente da doenca, respecti-
vamente, 1:15.500 NV, 1:16.691 NV, 1:24.310 NV
em estudos com 20 servicos de referéncia em tria-
gem neonatal (SRTN) de 15 Estados do Brasil, no
periodo de 2000-2002112), Esses dados sdo conso-
antes aos resultados de prevaléncia encontrada
neste estudo, de 1:20.529 NV.

O hipotireoidismo congénito causa atraso no
desenvolvimento corporal e deficiéncia mental no
RN se ndo diagnosticado e tratado precocemen-
te®, e cujo rastreamento é delegado a 100% dos
SRTN do PNTN®. A prevaléncia no municipio de
Maringé foi de 1:2.281 NV, alta se comparada aos
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dados da SBTN, com 1:5.500 NV. Um estudo fei-
to no Estado de Santa Catarina divulgou a pre-
valéncia de 1:3.177¢. Segundo dados do Centro de
Triagem Neonatal de Porto Alegre, em dezembro
de 2001, foi estimada a prevaléncia em 1:3.500
NV®,

As hemoglobinopatias sdo decorrentes de
anormalidades na estrutura ou na producéo da he-
moglobina. Dependendo do tipo de anomalia apre-
sentada, elas podem se chamar anemia falcifor-
me ou talassemia, ambas caracterizadas principal-
mente pela presenca de anemia. A anemia falcifor-
me é mais comum em pessoas da raga negra, 1 a
cada 400 a 1.000 NV. A Talassemia possui alta
frequéncia em descendentes de grupos originarios
Mediterraneos (italianos e espanhais, entre outros),
0u seja, caucasianos. Estima-se que 5% da popula-
¢do mundial sejam portadores de algum disturbio
de hemoglobina®. A prevaléncia na populagdo mun-
dial é de 1:2.500 NV®. A anemia falciforme é a he-
moglobinopatia mais comum na populacdo brasi-
leira, 1 a 3:1.000 NV. O Ministério da Saude esti-
ma que surgem cerca de 700 a 1.000 novos casos
de doencas falciformes por ano®. Em Maringa,
resultou em prevaléncia menor com 1:3.421.

A fibrose cistica, conhecida também como
mucoviscidose, é caracterizada pela auséncia ou de-
ficiéncia do funcionamento da proteina transmem-
brana, reguladora de transporte i6nico, chamada
de cystic fibrosis transmenbrane conductance regulator
(CFTR). O portador de FC possui muco Viscoso
que acomete varios 6rgaos do organismo, princi-
palmente o pulmdo. A incidéncia de FC é diver-
sificada de acordo com as populacdes. Na Europa,
nos Estados Unidos e Canada varia entre 1:2.000 a
1:5.000 caucasianos nascidos vivos; 1:15.000 ne-
gros americanos; no Chile 1:5.000-6.000; 1:40.000
na Finlandia; 1:42.733 na Venezuela; e 1:90.000 em
asiaticos4-16),

No Brasil, existem poucos estudos que mos-
tram a incidéncia exata da FC, salvo estudos pon-
tuais em algumas regibes geogréficas (Tabela
3)1718 No entanto, estima-se que seja de 1:10.000,
e que na regido sul seja 1:1.587 nascidos vivos; e
1.6 803 no Parang, sendo 1.25 portador do gene
(transmissor do gene mutante)®®. No presente es-
tudo, a prevaléncia para FC em Maringa esta bem
mais proxima dos dados nacionais em relagdo aos
do préprio Estado, com 1:10.264 NV. A Associa-
cdo Brasileira de Assisténcia a Mucoviscidose
(ABRAM) em seus dados atuais estima que ha cer-
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ca de 7.000 portadores, sendo somente 2.500 diag-
nosticados e sendo tratados®.

Tabela 3 — Estimativa da prevaléncia de pessoas
portadoras do gene da fibrose cistica
(FC) em alguns Estados brasileiros.

Brasil, 2001.
Estado Prevaléncia Po&teagcc):res
Rio Grande do Sul 1:1.587 1:20
Santa Catarina 1:12.048 1:56
Parana 1:6.803 1:42
Sdo Paulo 1:32.258 1:90
Minas Gerais 1:20.408 1:72
Total 1:7.358 1:43

Fonte: Estudo multicéntrico das bases de genética molecular e da
epidemiologia da fibrose cistica em populagdes brasileiras®”.

A deficiéncia de biotinidase é a mais nova do-
enca incluidano PNTN no Parané pela FEPE. Pela
sua importancia clinica se constitui em um grave
problema de salde publica. A deficiéncia da enzima
biotinidase também tem como consequéncia o re-
tardo mental e outras complicacBes graves que
podem surgir no primeiro més de vida®. A pre-
valéncia mundial é cerca de 1:80.000 NV. O uni-
co estudo que abordou a prevaléncia de deficiéncia
de biotinidase no Brasil foi realizado no Estado do
Parand, onde a prevaléncia foi de 1:62.500 NV@,
Esses dados oferecem subsidios para afirmar a alta
prevaléncia no municipio de Maringa, de 1:6.843
NV, mais frequente que doencas antigas do PNTN.

CONCLUSOES

Dentre as doencas diagnosticadas pelo PNTN
e que causam retardo mental, destacou-se em pri-
meiro lugar o hipotireoidismo congénito e, em se-
guida, fenilcetonlria e deficiéncia de biotinidase.
A fibrose cistica obteve prevaléncia ndo-condizen-
te com a regido sul do Brasil, porém se equivalen-
do com os dados nacionais. A deficiéncia de bio-
tinidase apresentou-se com uma prevaléncia bem
mais alta que os dados mundiais.

A cobertura do Programa de Triagem
Neonatal de Maringa, nos anos de setembro de
2001 a 2006, ndo cumpriu o objetivo do PNTN de
rastrear 100% dos RN. As diferencas no nimero
de NV residentes e ndo-residentes destacam o
municipio de Maringa como referéncia na area obs-
tétrica e neonatal.

cas diagnosticadas pelo Programa de Triagem Neonatal em Maringa, Parana,
Brasil: 2001-2006. Rev Galcha Enferm., Porto Alegre (RS) 2008 set;29(3):446-53.

A prevaléncia das doencas detectadas pelo
PNTN, em Maringd, evidencia a importancia do
profissional de salde, mais especificamente a
enfermagem, no encaminhamento dos pais para a
realizacdo do exame desde o pré-natal.

A ampla divulgacdo dos resultados obtidos
sobre 0 PNTN entre os profissionais de saude de
Maringé é necessaria para que se conheca o resul-
tado do trabalho realizado por eles, desde a coleta
dos exames nas maternidades e Secretaria de Salde.
Além disso, essa divulgacdo é importante para que
tenham consciéncia da gravidade das doencas
detectadas e do impacto econdmico e social na fa-
milia e na sociedade.

E necessario rever a atuagio da enfermagem
pediatrica no rastreamento das doengas no PNTN,
pois uma assisténcia de enfermagem com qualidade
implica em 100% de cobertura dos NV, incidéncia
nula de reconvocacdo do exame pela mé qualidade
da primeira coleta, prevaléncia nula de criancas
sequeladas e familias conscientes e preparadas para
0 cuidado com o filho portador.

Conhecer a realidade e a prevaléncia das do-
encas que acometem a populacéo neonatal favore-
ce a elaboracdo e o aprimoramento das politicas
publicas voltadas para a satde da crian¢a. Mais do
que isso, minimiza gastos desnecessarios em ser-
vicos de alta complexidade e contribui para a re-
ducéo da taxa de mortalidade infantil.

REFERENCIAS

1 Fundagdo Ecuménica de Protecdo ao Excepcional.
Manual de normas técnicas para a coleta de sangue
no Teste do Pezinho. Curitiba; 2004.

2 Freitas TNT. Fenilcetonuria e hipotireoidismo con-
génito: diagndstico precoce e prevencdo da deficién-
cia mental. Niteréi: EDUFF; 1999.

3 Souza CFM, Schwartz IV, Giugliani R. Triagem
neonatal de distdrbios metabdlicos. Ciéncia & Saude
Coletiva [periodico na Internet] 2002 [citado 2007
jun 15];7(1):129-37. Disponivel em; http://www.
scielo.br/pdf/csc/v7n1/al2v07nl.pdf.

4 Ministério da Saude (BR). Manual de normas técni-
cas e rotinas operacionais do PNTN. Brasilia (DF);
2002.

5 Ministério da Saude (BR). Portaria GM/MS n° 822/
GM, de 06 de junho de 2001 [documento na Internet].
Brasilia (DF); 2001 [citado 2007 jun 20]. Disponivel



Luz GS, Carvalho MDB, Pelloso SM, Higarashi IH. Prevaléncia das doen-

cas diagnosticadas pelo Programa de Triagem Neonatal em Maringa, Parand,
Brasil: 2001-2006. Rev Galcha Enferm., Porto Alegre (RS) 2008 set;29(3):446-53.

em: http://dtr2001.saude.gov.br/sas/PORTARIAS/
Port2001/GM/GM-822.htm.

6 Silva MBGM. Programa de educacdo continuada a
distancia na triagem neonatal [ monografia]. Curitiba:
Universidade Federal do Parana; 2002.

7 Silva MBGM. Conhecendo as doencas da triagem
neonatal. Curitiba: FEPE; 2005.

8 Presidéncia da Republica (BR). Lei Federal n° 8069,
de 13 de julho de 1990: dispde sobre o Estatuto da Cri-
anca e do Adolescente e da outras providéncias [do-
cumento na Internet]. Brasilia (DF); 1990 [citado
2007 jul 18]. Disponivel em: http://www.planalto.
gov. br/ccivil_03/Leis/L8069.htm.

9 Nascimento ML, Pires MMS, Nassar SM, Ruhland L.
Avaliacdo do Programa de Rastreamento Neonatal
para Hipotireoidismo Congénito da Secretaria de Es-
tado da Saude de Santa Catarina. Arquivo Brasileiro
de Endocrinologia [periddico na Internet] 2003 [ci-
tado 2007 jun 207];47(1);75-81. Disponivel em: http://
www.scielo.br/pdf/abem/v47n1/al2v47nl.pdf.

10 Brandalize SRC, Czeresnia D. Avaliacdo do Progra-
ma de Prevencédo e Promocéo da Salde de Fenilceto-
nuricos. Revista de Satde Publica 2004;38(2):300-6.

11 Carvalho TM, Braga C, Botler J, Pimentel H. levan-
tamento epidemioldgico brasileiro de triagem
neonatal [pégina na Internet]. Curitiba; 2001 [ci-
tado 2007 jul 18]. Disponivel em: http://www.sbtn.
org.br/triagem/img/dados_2000_2001.swf.

12 Carvalho TM, Pimentel H, Carvalho GPM. Levan-
tamento epidemioldgico brasileiro de triagem
neonatal [pégina na Internet]. Belo Horizonte; 2003
[citado 2007 jul 18]. Disponivel em: http.//www.
sbtn.org.br/triagem/img/dados_2002_2003.swf.

13 Zago MA. ConsideracGes gerais sobre as doencas
falciformes. In: Ministério da Saude (BR), Agéncia
Nacional de Vigilancia Sanitaria. Manual de diag-

Endereco da autora / Direccion del autor /
Author’s address:

Geisa dos Santos Luz

Rua Pedro Sanches, 192, Zona 4

87014-060, Maringa, PR

E-mail: geisaluz@yahoo.com.br

453

nostico e tratamento das doencas falciformes. Brasilia
(DF); 2002.

14 Ribeiro JD, Ribeiro MAGO, Ribeiro AF. Controvér-
sias na fibrose cistica: do pediatra ao especialista.
Jornal de Pediatria 2002;78(supl 2):171-86.

15 Machin AM, Fajardo LB, Pineda L, Gonzalez S, Del-
gado W, Zabala W, et al. Frecuencia de la mutacion
AF508 en pacientes venezolanos afectados com fi-
brosis quistica. Investigacion Clinica 2004;45(2):121-
30.

16 Vega-Bricefio LE, Sanchez I. Fibrosis quistica:
actualizacidn en sus aspectos basicos. Revista Chilena
de Pediatria 2005;76(5):264-70.

17 Raskin S. Estudo multicéntrico das bases de genéti-
camolecular e da epidemiologia da fibrose cistica em
populaces brasileiras [tese]. Curitiba: Universida-
de Federal do Parand; 2001.

18 Alvarez AE, Ribeiro AF, Hessel G, Bertuzzi CS, Ri-
beiro JD. Fibrose cistica em um centro de referéncia
no Brasil: caracteristicas clinicas e laboratoriais de
104 pacientes e sua associa¢do com 0 genotipo e a
gravidade da doenca. Jornal de Pediatria 2004;80:
371-9.

19 Raskin S, Pereira L, Reis F, Rosario NA, Ludwig N,
Valentim L, et al. High allelic heterogeneity between
Afro-Brazilians and Euro-Brazilians impacts cystic
fibrosis genetic testing. Genetic Testing 2003;7(3):
213-8.

20 Associacdo Brasileira de Assisténcia a Mucoviscidose.
Fibrose Cistica [pagina na Internet]. Curitiba; 2001
[citado 2007 jun 10]. Disponivel em: http.//www.
abram.org.br.

21 Pinto ALR, Raymond KM, Bruck I, Antoniuk SR.
Estudo de prevaléncia em recém-nascidos por defi-
ciéncia de biotinidase. Revista de Satde Publica
1998;32(2):441-7.

Recebido em: 14/12/2007
Aprovado em: 25/06/2008



