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TRIAGEM NEONATAL NO MUNDO

1934 – Asbjorn Fölling Descreveu a Imbecillitas Phenylpyruvica (Fenilcetonúria – PKU) após observar dois irmãos com deficiência intelectual progressiva e odor característico na urina.

1934 – Teste de cloreto férrico de Fölling (descoberta da PKU) 1951 – Descoberta do tratamento: dieta restrita em fenilalanina (PHE) 1961 – Descoberta do papel filtro → Triagem para PKU (Guthrie) Década de 60 – Estados Unidos e outros países iniciam triagem neonatal 1972 – Início da triagem para Hipotireoidismo Congênito 1980 – Expansão da triagem para a Europa



TRIAGEM NEONATAL NO BRASIL

· 1976 – Benjamin Schmidt na APAE de São Paulo

· 1990 – ECA torna a triagem neonatal obrigatória

· 1992 – Portaria GM/MS nº 22 (Hipotireoidismo e Fenilcetonúria)

· 2001 – Portaria GM/MS nº 822 (ampliação para 4 doenças: FC, Hb, etc.)

· 2012 – Ampliação do PNTN (HAC e DBT)

· 2020 – Portaria nº 7 (Toxoplasmose congênita)

· 2021 – Lei 14.154 (ampliação para 53 doenças)



TRIAGEM NEONATAL NO DISTRITO FEDERAL (principais marcos)

· 1990 – Estudo piloto Hipotireoidismo

· 1992 – Lei Distrital nº 326

· 1993 – Implantação do Programa

· 1996 – Triagem PKU + coleta de calcanhar

· 2001 – Suspensão de coleta de cordão umbilical

· 2008 – Lei Distrital 4.190/08 (ampliação)

· 2011 – Início da ampliação no DF

· 2019 – Lei Distrital 6.382 (SCID e DLD)

· 2021 – Lei Distrital 6.895 (AME)

· 2023 – Início da triagem para SCID, DLD e AME



CONCEITOS IMPORTANTES

Definição de Triagem Neonatal A Triagem Neonatal é uma ação preventiva que permite o diagnóstico de diversas doenças congênitas ou infecciosas, assintomáticas no período neonatal, a tempo de instituir tratamento precoce específico e reduzir ou eliminar sequelas.

Critérios de Wilson e Jungner (1968) para um bom programa de rastreamento:

1. Problema de saúde pública

2. História natural da doença bem conhecida

3. Estágio pré-clínico bem definido

4. Benefício do tratamento precoce > tratamento tardio

5. Exames disponíveis, aceitáveis e confiáveis

6. Custo razoável

7. Processo contínuo e sistemático



TIPOS DE TRIAGEM NEONATAL

· Biológica – Teste do Pezinho (sangue em papel filtro)

· Auditiva – Teste da Orelhinha

· Ocular – Teste do Olhinho

· Cardíaca – Teste do Coraçãozinho (oximetria de pulso)

· Anquiloglossia – Teste da Linguinha



OBJETIVOS DO PROGRAMA

Fase pré-analítica
· Coleta correta e em tempo adequado

· Armazenamento adequado

· Transporte adequado

· Cadastro adequado

Fase analítica e pós-analítica
· Processamento correto

· Rápida comunicação do resultado

· Acompanhamento em serviço de referência



LIMITAÇÕES DA TRIAGEM

· Não é um teste diagnóstico
· Deve ter alta sensibilidade e especificidade
· Não substitui anamnese e exame físico do médico

· Pode gerar falso negativo e falso positivo


PARTICULARIDADES DOS PREMATUROS

(Circular SES/DF nº 1/2023)
1. Prematuros < 37 semanas e/ou < 2.500g sem UTI

· Triagem seriada (mínimo 2 amostras)

· 1ª: 24-48 horas de vida

· 2ª: 28 dias de vida

· Se alta antes dos 28 dias → encaminhar para APS

2. Prematuros graves em UTI Neonatal

· Triagem seriada (mínimo 3, podendo chegar a 4-5 amostras)

· 1ª: punção venosa na admissão (antes de NPT, transfusão, esteroides, etc.)

· 2ª: 7º dia de vida

· 3ª: 28 dias de vida

· 4ª: quando atingir 37 semanas de idade gestacional corrigida (especialmente para SCID)

· Se alta antes dos 28 dias → APS



INTERPRETANDO OS RESULTADOS (exemplos das doenças do Programa)

1. Hiperplasia Adrenal Congênita (HAC) – Urgência médico-social

· Deficiência enzimática na síntese de cortisol

· Herança AR

· Crise de perda de sal → choque

· Valores de referência variam por peso e idade de coleta

2. Deficiência de Biotinidase (BTD)
· Resultado exemplo: 210 U/dL (VR > 70,0)

3. Galactosemia (GAO)
· Atenção: ausência de ingesta de leite pode dar falso negativo → repetir após ingesta

· Resultado exemplo: 2,6 mg/dL (VR < 9,0)

4. Hemoglobinopatias (HB)
· Resultado exemplo: FA (normal em < 2 meses)

· Após 120 dias: confirmação do diagnóstico e aconselhamento genético

5. Fibrose Cística (IRT)
· 1ª amostra > 30 dias não é adequada para rastreio de FC

· Resultado exemplo: 11,0 ng/mL (VR < 70,0)

6. Hipotireoidismo Congênito (TSH)
· Principal causa evitável de deficiência intelectual

· Valores:

· Coleta ≤ 48h: < 10,0 uU/mL

· Coleta > 48h: < 7,5 uU/mL

· Resultado exemplo: 3,2 uU/mL

7. Toxoplasmose Congênita (IgM)
· Resultado exemplo: 7,6 U/mL → Não Reagente



ACESSO AOS RESULTADOS (Distrito Federal)

· Acessar: Intranet SES → Sistemas → Teste do Pezinho

· Usuário: SES + número do prontuário
· Senha: data de nascimento (DDMMAAAA)



RESUMO FINAL DA AULA

A Triagem Neonatal Ampliada do Distrito Federal é um programa público essencial de prevenção secundária que permite o diagnóstico precoce de dezenas de doenças graves antes do aparecimento de sintomas.

Principais pilares de sucesso:
· Coleta correta e no tempo adequado (especial atenção aos prematuros e UTI)

· Triagem seriada em prematuros (2 a 4 amostras conforme protocolo 2023)

· Rápida comunicação e referência imediata

· Não substitui o exame clínico do pediatra/neonatologista

· Alto impacto na prevenção de deficiência intelectual, crises metabólicas, choque, sequelas neurológicas e morte

O programa evoluiu significativamente nos últimos anos (Lei 14.154/2021 e ampliações locais), tornando o DF referência em triagem neonatal ampliada no país.

Mensagem final: Todo recém-nascido tem direito ao Teste do Pezinho ampliado. A coleta correta salva vidas e preserva o neurodesenvolvimento.

Paulo R. Margotto
Brasília, 23 de maio de 2026
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