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Resumo: A triagem neonatal baseia-se na realizacdo de testes laboratoriais nos
primeiros dias de vida do recém-nascido, com o objetivo de identificar, em uma
populacdo assintomatica, os individuos que estdo sob risco de desenvolver
determinada doenca e que sdo passiveis de beneficio de investigacdo adicional e
terapéutica imediata. O método utilizado é a realizacdo de testes com amostra de
sangue do recém-nascido, preferencialmente entre o 3° e o 7° dias de vida, sendo
possivel identificar doencas genéticas, como hipotireoidismo congénito,
hiperfenilalaninemias, hemoglobinopatias e fibrose cistica. Os resultados alterados
sdo confirmados, posteriormente, por outros métodos analiticos. As doencas
diagnosticadas pelos PNTN (Programa Nacional de Triagem Neonatal) apresentam
uma magnitude relativamente pequena, porém de elevada transcendéncia (em todos
0S seus aspectos) e vulnerabilidade. Este grupo de doencas apresenta frequéncias
bastante varidveis, porém com potencial morbido, incapacitante e causador de
sequelas de tal ordem que tornam sua severidade, relevancia social e econémica
indiscutiveis. A cobertura do PNTN é de 81,61% dos recém-nascidos, sendo que
destes, apenas 56,64% colheram as amostras até sete dias de vida. Isso resulta na
impossibilidade do cumprimento do principal objetivo da triagem neonatal, que € o
inicio precoce do tratamento para prevencdo de sequelas. O hipotireoidismo
congénito afeta duas vezes mais o sexo feminino e € uma das causas mais
frequentes de doenca mental passivel de prevencao, e o atraso no seu diagndstico e
tratamento resulta em sequelas neurocognitivas, uma vez que o periodo critico de
dependéncia dos hormonios tireoidianos para formagéo do sistema nervoso central
abrange desde a vida fetal até dois anos de idade, e que as principais
consequéncias da auséncia dos hormonios tireoidianos séo retardo mental grave,
faléncia do crescimento, distlrbios neuroldgicos e perda auditiva neurossensorial, 0
diagndstico e o tratamento precoces de uma crianga com hipotireoidismo congénito
representam enorme beneficio para a familia e para comunidade, evitando custos
sociais, emocionais e financeiros de um individuo com deficiéncia mental. Além
disso, a fenilcetondria, outro erro inato do metabolismo detectado pela triagem
neonatal, acarreta, nos individuos nao tratados, retardo mental e disturbios do
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comportamento, sendo o tratamento realizado com a restricdo da fenilalanina da
dieta e monitorizacdo dos niveis de fenilalanina séricos. Também é passivel de
deteccao, as doencas falciformes, que séo caracterizadas pela producdo anormal de
cadeias B da hemoglobina, o que determina anemia por hemdlise crénica, além de
episadios intermitentes de ocluséo vascular, acompanhados de dor intensa e outras
complicacfes. Ainda ha a fibrose cistica, de etiologia autossdbmica recessiva e que
causa alteragbes no pancreas exocrino, pulmdes, intestino, figado, glandulas
sudoriparas e trato genital masculino, sendo o diagndéstico precoce imprescindivel
para diminuir a morbidade e aumentar a sobrevida dos pacientes acometidos. O
carater assintomatico das doencas detectadas pela triagem neonatal na sua fase
inicial e a inexisténcia de um grupo considerado de alto risco, tornam essencial a
busca pelo acesso universal ao teste, bem como conhecimento por parte dos pais
de sua importancia para saude e qualidade de vida dos seus filhos.
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