Teste do pezinho em Minas identifica, pela
primeira vez, bebé com imunodeficiéncia
combinada grave

Sex 17 maio

O Programa de Triagem Neonatal (PTN), mais conhecido como teste do pezinho, realizado na rede
publica de saude estadual, diagnosticou, pela primeira vez, uma crianga com imunodeficiéncia
combinada grave (SCID), doenca rara que acomete um a cada cerca de 50 mil bebés.

A SCID é um grupo de doencas genéticas em que o sistema imunolégico estd comprometido,
resultando em numero baixo ou ausente de linfocitos e baixos niveis de anticorpos
(imunoglobulinas).

Embora seja considerada uma emergéncia imunoldgica, a doencga tem tratamento e cura. O
diagnéstico ja nos primeiros dias de nascimento do bebé amplia as possibilidades de
sobrevivéncia.

Segundo o médico imunologista e coordenador do setor de Imunologia Clinica do Hospital das
Clinicas da Universidade Federal de Minas Gerais (UFMG), Jorge Andrade Pinto, uma das
consequéncias da SCID € que a crianga néo responde de forma eficiente aos agravos que ocorrem
na infancia porque nao é capaz de produzir anticorpos em niveis adequados para defender seu
organismo.

“O bebé nasce mais

suscetivel a doencas

comuns nessa faixa

etaria, que geralmente

sao facilmente

combatidas pelo sistema

imunolégico. E um

problema grave, pois, com

uma resposta imunolégica

ineficiente, a crianca é

suscetivel a evoluir

negativamente quando Jorge Andrade / SES-Divulgagédo
acometida por doencas

infecciosas comuns. Para ela, uma gripe pode ser fatal”, explica ele.

Desta forma, assim que identificada a doencga, é imprescindivel que o tratamento seja iniciado. De
acordo com o imunologista, inicialmente, sdo adotadas medidas preventivas para evitar infecgoes
por bactérias, virus e fungos.

Também deve ser iniciada a reposicao de imunoglobulina, fornecimento de férmula lactea e



suspensao de vacinas com organismos vivos até que seja possivel realizar o transplante de medula
0ssea, Unica opg¢ao de cura definitiva.

“Esse conjunto de medidas permitem que a crianca se mantenha estavel e livre de infeccbes até a
realizacao do transplante. Entdo, ao fazer a triagem logo no nascimento, temos tempo habil para
instituir todas as medidas terapéuticas e profilaticas e preparar esse bebé para a jornada de cura,
que é o transplante”, esclarece Jorge Andrade Pinto.

De acordo com o médico, o transplante de medula 6ssea em crianga portadora de SCID € uma
intervencgao viavel e curativa.

“Como o sistema imunolégico é praticamente inexistente, uma vez que se tenha um doador
compativel, a chance de sucesso do transplante é alta. Quando esses pacientes sao transplantados
em tempo habil, ainda nos primeiros meses de vida, mais de 90% deles tera uma vida normal”,
avalia o especialista.

Teste do pezinho

O Programa de Triagem Neonatal (PTN), conhecido popularmente como teste do pezinho, identifica
doencas raras de natureza metabdlicas, genéticas e infecciosas, nos primeiros dias de vida dos
bebés. Realizada pelo Sistema Unico de Saude (SUS), a triagem permite rastrear precocemente as
doencas, favorecendo a realizacao do tratamento rapido e adequado, impedindo sequelas
associadas e, até mesmo, o 6bito.

Em Minas Gerais, o teste do pezinho foi ampliado em 30/1/2024. Até o ano passado, era possivel
identificar 12 doencgas raras. Com a ampliagéo, os recém-nascidos no estado estdo sendo testados
para 15 doencas, incluindo, além da imunodeficiéncia combinada grave (SCID), a atrofia muscular
espinhal (AME) e a agamaglobulinemia (Agama).

Para o secretario de Estado de Saude de Minas Gerais, Fabio Baccheretti, a ampliacéo esta
gerando 6timos resultados. “Desde a ampliacéo, ja tivemos cinco bebés diagnosticados com AME e
que estao sendo tratados e acompanhados pelo Hospital das Clinicas, com todas as possibilidades
de levarem uma vida tipica, sem sintomas ou sequelas da doencga”, destaca.

“No caso da SCID, a crianga nasce sem imunidade nenhuma e qualquer infec¢éo pode ser fatal.
Mas esse bebé, que é uma menina, do Triangulo Mineiro, ja esta sendo tratada, recebendo a
profilaxia, e podera ser curada com o transplante de medula 6ssea. Além dela, outros dois casos de
SCID também estao em investigacao, o que representa mais chances de cura, mais chances de
vida para esses bebés e mais qualidade de vida para suas familias”, salienta o secretario.

O secretario-chefe de Estado da Casa Civil, Marcelo Aro, também ressalta o avango nos
diagnosticos. “Muitas doencas raras, se nao forem tratadas logo, podem ser fatais, como o caso da
SCID”, enfatiza.

Aro reforca ainda que, a partir do diagnéstico, a crianga recebera os cuidados necessarios e tera a
chance de crescer de forma saudavel. "O Teste do Pezinho ampliado, sem duvidas, é uma das
maiores vitérias que nés ja conquistamos aqui em Minas", declara.


https://www.saude.mg.gov.br/
https://www.casacivil.mg.gov.br/

Everson Silva, Fernanda e a pequena Helena / Arquivo pessoal
Jornada para a cura

O vigilante Everson Silva e a esposa Fernanda, moradores do municipio de Lap&o, no interior do
estado da Bahia, passaram por todo esse processo com a filha Helena, que completou, nesta
semana, 4 anos.

“Essa doenca ainda é muito desconhecida aqui no Brasil. Nossa filha Evelyn faleceu com quatro
meses de vida por uma infeccao generalizada e nao tinhamos um diagnéstico. Entao, quando a
Helena nasceu, corremos para fazer uma investigagao mais aprofundada e foi entdo que
descobrimos a SCID. Helena estava com dois meses e passou por todo o processo de cuidado
preventivo enquanto esperavamos um doador”, conta ele.

O transplante de medula éssea da pequena Helena foi realizado em 2020, pelo Sistema Unico de
Saude (SUS), em Curitiba, quando ela tinha apenas quatro meses de vida.

“Gracas ao tratamento inicial e ao transplante, Helena ja tem 4 anos e vive plenamente, cheia de
sonhos com o futuro inteiro pela frente, como toda crianca na idade dela. Ela vive uma vida tipica, é
uma crianca feliz, que vai para creche, que corre € brinca e € a alegria da nossa vida”, conclui o pai
orgulhoso.

Doencas raras

De acordo com a Organizagao Mundial da Saude (OMS), doengas raras sao aquelas que afetam



até 65 pessoas a cada 100 mil individuos ou 1,3 a cada dois mil.

Essas patologias sao caracterizadas por uma ampla diversidade de sinais e sintomas, que variam
de doenca para doenca, assim como de pessoa para pessoa afetada pela mesma condicgao.
Existem entre 7 e 8 mil doencas raras, sendo que a maior parte delas, cerca de 80%, tem origem
genética.

A Politica Nacional de Atencgao Integral as Pessoas com Doencas Raras do Ministério da Saude foi
construida para estabelecer estratégias para reduzir a mortalidade e as manifestacées secundarias
dessas doencgas. Além disso, procura melhorar a qualidade de vida das pessoas, por meio de
acOes de promocao, prevencao, deteccao precoce, tratamento oportuno, reducéo de incapacidade
e cuidados paliativos.

Triagem

O diagnéstico de doencas raras, por meio do teste do pezinho, pode ser realizado em todas as
unidades basicas de saude (UBS) dos 853 municipios mineiros. O exame é feito a partir do sangue
coletado do calcanhar do bebé apbés uma puncéo local.

O indicado é que o material seja colhido entre 0 3° e 0 5° dia de vida, quando a crianga nasce com
nove meses (bebé a termo). Quando o bebé é prematuro, sdo necessarias trés amostras para o
teste, colhidas no 5° dia de vida, no 10° dia e 30° dia.

Assim que realizam a coleta do material, os municipios enviam ao Nucleo de A¢des e Pesquisa em
Apoio Diagndstico (Nupad), da Faculdade de Medicina da UFMG, para processamento.
Diariamente, o Nupad realiza a triagem de cerca de 1,1 mil bebés para as 15 doencas
contempladas.

Caso haja alguma alteracdo no exame, 0 municipio do paciente € acionado e novos exames e
consultas agendados para confirmacao do diagnéstico e inicio imediato do tratamento.

A coordenadora da Atencdo a Saude da Pessoa com Deficiéncia e Doengas Raras da SES-MG,
Renata Cardoso Ferreira Vaz, destaca os esforgos conjuntos para o diagnéstico e cuidado com as
pessoas com doencas raras. “Temos uma rede estruturada para o diagnéstico e tratamento das
doencas raras e a parceria com o Nupad e Hospital das Clinicas é essencial”, destaca.

“No nosso estado, para todas as doencas identificadas no teste do pezinho estao disponiveis o
tratamento imediato e o acompanhamento permanente da crianca e isso faz toda a diferenca”,
ressalta a coordenadora.

Os Servicos de Atencao Especializada e Servicos de Referéncia em Doencgas Raras sao
responsaveis por agdes diagnosticas, terapéuticas e preventivas as pessoas com doencgas raras ou
sob risco de desenvolvé-las.

Em Minas Gerais, os Servicos de Atencao Especializada sao prestados pelo Hospital Julia
Kubitschek e Centro de Especialidades Multiprofissionais (CEM) Dr. G&, em Bom Despacho. Ja os
Servicos de Referéncia em Doencas Raras sdo no Hospital Infantil Jodo Paulo Il e Hospital das
Clinicas da UFMG, em Belo Horizonte; e no Hospital Universitario da Universidade Federal de Juiz
de Fora (UFJF) em Juiz de Fora.



Confira abaixo as doencas que podem ser identificadas atualmente pelo PTN em Minas
Gerais:

Hipotireoidismo congénito

Fenilcetonuria

Doenga falciforme

Fibrose cistica

Deficiéncia de biotinidase

Hiperplasia adrenal congénita

Toxoplasmose congénita

Atrofia Muscular Espinhal (AME)

Imunodeficiéncia Combinada Grave (SCID)

Agamaglobulinemia (AGAMA)

Deficiéncia de acil-CoA desidrogenase de cadeia muito longa (VLCADD)
Deficiéncia de acil-CoA desidrogenase de cadeia longa (LCADD)
Deficiéncia de proteina trifuncional - DPTC

Deficiéncia primaria de carnitina— DPC

Deficiéncia de acil-CoA desidrogenase de cadeia média (MCADD)



