()

ernato 6° ano
Pediatria HMIB
Nathalia Oliveira
Jrientadora: Dra. Tatiane
Dra. Lislié, Dra. Tatiane



Introducao




Introducao




':521255;55557////// -

Historico




Teste do pezinho

a partir da

ngue do RN para
as doencas.
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Teste do pezinho




Teste do pezinho - Fenilcetonuria

* Erro inato do metabolismo, de heranca autossomica
recessiva, cujo defeito metabolico (geralmente na
fenilalanina hidroxilase), leva ao acumulo de fenilalanina
no sangue e aumento da excrecao urinaria de acido
Fenilpiruvico e fenilalanina.

Tabela I Atlyld,a.de FAL sangliinea Tratamento

permanente




Teste do pezinho - Fenilcetonuria

* Quadro clinico: atraso do DNPM,
deficiencia mental, padrao
autista, convulsoes, odor

DIAGNOSTICO DA FENILCETONURIA

caracteristico na urina.

* Triagem: dosagem de o~ . o
fnilalani MRS | emaeon |G
eni la la NiNa NORMAL RECONVOCAR CONSULTA

2 Diagnéstico : nova dosagem Até 4,0 mg% Entre 4,1 e 10,0 mg% Acima de 10,0 mg%

RESULTADO RECONVOCAR RECONVOCAR
° Dosa r t-i rOS-i na NORMAL HIPERFENIL CONSULTA
« Dosagem urinaria de

pteridinas



Teste do pezinho - Fenilcetonuria

* Tratamento:
principalmente
Fenilalanina (FA

* Dieta individua

dieta hipoproteica suplementada
bor uma formula de aminoacidos isenta de

).

izada, dependendo da idade e grau de

atividade da enzima.
Pare




indo  a glandula
////4 duzir quantidades
dianos, resultando em

metabélicos.

/ ocorre na glandula tireoide;
ocorre deficiéencia do TSH

ando ocorre deficiéncia do TRH

eriferica a acao dos hormonios tiredideos.



Teste do pezinho - Hipotireoidismo

osar T4 e




Teste do pezinho - Hemoglobinopatias

« Doenca falciforme, beta talassemias, alfa talassemias

 Triagem: Eletroforese por Focalizacao Isoeletrica (FIE) e Cromatografia
Liquida de Alta Resolucao (HPLC).

« Confirmacao: analise de uma segunda amostra nas duas metodologias.
» Necessidade de deteccao e inicio do tratamento antes dos 4 meses.

Padrao ITb
HbCC Anemia moderada e esplenomegalia
HbC-ihal

HbSS Anemia hemolitica cronica, sepsis, seqiiestro |Penicilina, imunizagio para
esplénico, vasooclusio, etc. hemdfilos e pneumococos




Teste do pezinho - Fibrose cistica

lmoes e pancreas,
a viscosidade do

Ses a anos.
Imuno Reativa) em

IRT e se positivo -




Teste do pezinho - Hiperplasia adrenal
congeénita




Teste do pezinho - Hiperplasia adrenal
congeénita

- wvem de 17-OHP
-
4 (rometria de massa),

a, testosterona, sodio e



Teste do pezinho - Deficiéncia de biotinidase

desenvolvimento
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Teste da orelhinha

N

eficiéncia auditiva poderia
feitos minimizados se a




Teste da orelhinha

 Realizar no primeiro mes, preferencialmente
entre 24 e 48h.

« Emissoes Otoacusticas Evocadas (EOAE)

 Estimulo sonoro e captacdo do seu
retorno, sendo registrado no computador se as

partes internas da orelha (coclea) estao
funcionando.
 Potencial Evocado Auditivo de Tronco

Encefalico (Peate ou Bera)

e Registro das ondas eletrofisiologicas
geradas em resposta a um som apresentado
e captado por eletrodos colocados na cabeca
do RN.

FEITO O TESTE

Uma sonda que envia e

recebe sons é colocada
no ouvido do recém-

nascido

O som emitido

(semelhante a um clique)

vibra no timpano,
passando pelo ouvido

médio até chegar a

orelha interna
(céclea).

Estimulada, a coclea
vibra. O som faz o
caminho de voltae o
microfone capta a
vibragio. O bebé nio

tem problemas

Mas se a sonda nio
capta a vibragdo de
retorno, existe
alteragio auditiva e o
bebé precisard fazer
outros exames




Teste da orelhinha

de triagem auditiva

Vantagens

EOA  Mais rapido
Nao necessita de
sedacao
Avalia freqiiéncias
entre 1.000 e 6.000

(maior faixa)

Bera  Avalia desde a via
neural até o tronco
cerebral

Tabela 13.1 Vantagens e desvantagens dos métodos

/EOA = emissdes otoacusticas; Bera = potencial auditivo do tronco encefalico.

Desvantagens

Avalia apenas o sistema
auditivo pré-neural

Grande numero de falso-positivos até
0 4° més pela imaturidade do SNC
Avalia somente freqliéncias entre
2.000 e 4.000 (as dos RN sao em 6.000)
Necessita de sedacao

E mais demorado




=

Teste da orelhinha

RN sem fatores de risco: EOAE Fatores de risco

» Se alterado: repetir e asfixiados (Apgar < 6 no quinto minuto);
e historia familiar de surdez congénita;
e infeccoes congénitas do grupo TORCHS;

\\\\\\\*§

 Persistir alterado: BERA - seguir alterado -

Reteste em 30 dias : Y
e hiperbilirrubinemia

RN com fatores de risco: BERA e septicemia neonatal/meningite;
e Alterado = reteste em 30 dias e hemorragia intraventricular;
. e convulsoes ou outra doenca de SNC em RN;
* Reteste alterado: avaliacao e anomalias craniofaciais;

otorrinolaringologica e audiologica. e espinha bifida;

« Malformacao de orelha externa: ® defeitos cromossomicos;

Lo  orrinolar (oo e uso de drogas ototoxicas;
avaliacao otorrinolaringologica e e peso de nascimento < 1.500 g;

audiologica. e ventilacao mecanica por mais de 5 dias




Teste do olhinho




Teste do olhinho

peso de nascimento
/ou |G <35 semanas:
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Teste do coracaozinho

coracao esquerdo,

.




Teste do coracaozinho

2Manas

8 horas de vida

r direito e um dos
’/r 1

¢ eriores

lidade de 75% e especificidade de

Principal cardiopatia nao detectada:
“oarctacao de aorta



Teste do coracaozinho

Triagem neonatal de cardiopatia congénita critica
Oximetria de pulso
Membro superior direito e em um dos membros inferiores
Entre 24 e 48 horas de vida, antes da alta hospitalar

$—I—¢

SpO2 < 95% SpO2 295%

R BN, 2 O ik as Rvd das e uma diferenca < 3% entre as medidas

Realizar outra oximetria em 1 hora

1

5pO2 <85% SpO2 =28%%f ———b

ou uma diferenca > 3% entre as medidas e uma diferenca < 3% entre as medidas

!

Realizar ecocardiograma Seguimento neonatal
Nao dar alta ate esclarecimento diagndstico de rotina
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