Teste do Pezinho completa 31 anos em Minas
Gerais

Qui 06 junho

O diagnéstico precoce de doencas raras amplia as op¢des de tratamentos ou terapias possiveis,
com o proposito de amenizar os sintomas e proporcionar uma vida tipica e de mais qualidade aos
pacientes e as familias.

Muitas dessas doencgas podem ser detectadas nos primeiros dias de vida, por meio do Programa de
Triagem Neonatal (PTN), conhecido popularmente como Teste do Pezinho.

O PTN é um conjunto de a¢des e estratégias que visam identificar, em fase pré-sintomatica,
confirmacgao diagnéstica, acompanhamento e tratamento de distirbios hereditarios e congénitos,
em todos os nascidos vivos do estado, bem como o uso de tecnologias voltadas para a promogéao,
prevencéo e cuidado integral.

O programa foi implantado em Minas Gerais em 1993, com a triagem para fenilcetonuria (PKU) e
hipotireoidismo congénito (HC). Em 1998, de forma pioneira no Brasil, foi incluida a doenca
falciforme (DF), até entdo a doenga com maior incidéncia no PTN estadual.

Em mais de 30 anos de atuagao, o Teste do Pezinho em Minas ja realizou a triagem de mais de
sete milhdes de bebés e faz o acompanhamento ambulatorial de mais de 7.800 pessoas com
alguma das doencas. A abrangéncia envolve 3.823 Unidades Basicas de Saude (UBS) em todo o
estado.

O Dia Nacional do Teste do Pezinho é celebrado nesta quinta-feira (6/6), um dos exames mais
importantes para detectar doencas em recém-nascidos. A data busca alertar a populagao para a
importancia de se realizar o exame. “Em Minas Gerais, todos os 853 municipios estdo aptos a
realizar o teste em suas maternidades ou em suas Unidades Basicas de Satde. E muito importante
gue todas as criangas facam o teste entre 0 3° e 0 5° dia de nascidas”, explica Renata Cardoso
Ferreira Vaz, coordenadora da Atencdo a Saude da Pessoa com Deficiéncia e Doencas Raras da
Secretaria de Estado de Saude de Minas Gerais (SES-MG).

“E importante frisar que no Sistema Unico de Satde (SUS) a triagem é um desafio, porque a partir
dela, a crianga identificada com algum risco para essas doengas é encaminhada para o Hospital
das Clinicas da Universidade Federal de Minas Gerais (UFMG), para a realiza¢ao da confirmagao
do diagnostico. Em caso positivo, a crianga recebera o tratamento e acompanhamento durante toda
a suavida”, relata a coordenadora.

Cerca de mil amostras sao analisadas diariamente pelo Nucleo de A¢des e Pesquisa em Apoio
Diagnéstico (Nupad) do Hospital das Clinicas, em Belo Horizonte. Durante o ano de 2023, foram
cerca de 200 mil amostras triadas e cerca de 400 diagndsticos confirmados e acompanhados pelo
SUS no estado.


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

O programa foi ampliado, em Minas Gerais, em 30/1/2024, e todas as amostras de recém-nascidos
estdo sendo testadas para 15 doencas, incluindo a Atrofia Muscular Espinhal (AME), a
Imunodeficiéncia Combinada Grave (Scid) e a Agamaglobulinemia (Agama). A iniciativa faz parte
do Programa Mineiro de Acessibilidade, Inclusdo e Saude (Promais), lancado pelo Governo de
Minas, em novembro de 2023, e que € voltado para pessoas com deficiéncia ou doencas raras.

As trés doencas incluidas em
janeiro sao consideradas
graves, podem ser hereditarias
ou causadas por alteracoes
genéticas, e dificilmente
possuem sintomas na fase
natal. Se corretamente
diagnosticadas e tratadas nos
primeiros dias de vida da
crianga, a recuperacao é
certamente efetiva. Fébio Marchetto / SES-MG

Entre as possibilidades de tratamento para as trés doencas incluidas no PTN-MG, estédo o
transplante de medula éssea, o0 uso de imunoglobulina humana endovenosa e medicamentos que
impedem a degeneragdo neuronal.

Diagndstico e tratamento

O exame é feito a partir do sangue coletado do calcanhar do bebé por meio de uma puncéo local e,
por isso, é chamado de Teste do Pezinho. O indicado é que o material seja colhido entre o terceiro
e o quinto 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 quinto, no décimo e no trigésimo
dia de vida.

As gotinhas de sangue sao colocadas no papel filtro e 0 envelope é encaminhado ao Nupad para
processamento. O resultado é disponibilizado no site da instituicao e, caso o resultado apresente
alteracdo, o municipio de residéncia do paciente é acionado.

Dessa forma, as consultas e exames especializados sao agendados para que seja feita a
confirmacao do diagnostico. Caso confirmado o resultado para alguma das doencas triadas, o
paciente é encaminhado imediatamente para o tratamento pelo SUS.

Ao longo deste ano, a SES-MG vai investir R$12 milhdes para operacionalizar a expansao do PTN-
MG. Com a ampliacao, as criancas mineiras serao testadas em massa para doencas de dificil
diagndstico, o que vai permitir a identificagdo pré-sintomatica e o inicio do tratamento com mais
celeridade.

A SES-MG esta alinhada com as ag¢des de planejamento do Ministério da Saude para ampliacdo do
painel de doencgas do PTN. Sendo assim, a expectativa é facilitar a implantacao das fases
subsequentes no estado, dado que ocorrera em um cenario de organizagao do fluxo assistencial
preparado por acdes prévias e acompanhando a regulamentacéo elaborada pelo 6rgéo federal.


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

A deliberacao que aprovou as acdes complementares e diretrizes para financiamento estadual para
o Programa de Triagem Neonatal de Minas Gerais estabelece que as agdes complementares do
PTN-MG compreendem o Servigco de Apoio Social, agdes educacionais, monitoramento
informatizado de acdes de diagndstico e acompanhamento do PTN-MG, com apoio logistico ao
transporte de amostras e insumos, e financiamento de exames e procedimentos ndo contemplados
com recurso federal.

Os servicos de Atencao Especializada e Servicos de Referéncia em Doengas Raras sdo os
responsaveis pelas agdes diagndsticas, terapéuticas e preventivas as pessoas com doencas raras
ou sob risco de desenvolvé-las.

Em Minas Gerais, os servicos de atencéo especializada sao prestados pelo Hospital Julia
Kubitschek e Centro de Especialidades Multiprofissionais (CEM) Dr. G&, em Bom Despacho.

Ja os Servicos de Referéncia em Doencgas Raras sdo encontrados no Hospital Infantil Jodo Paulo I
e Hospital das Clinicas da UFMG, em Belo Horizonte e, em Juiz de Fora, no Hospital Universitario
da Universidade Federal de Juiz de Fora (UFJF).

Numeros

Desde o dia 30/1, apds a ampliacdo do PTN-MG, ja foram analisadas cerca de 70 mil amostras até
31/5 de maio, quando foram detectados 125 casos de doengas raras. Dentre as 15 doencas triadas
pelo Teste do Pezinho no estado, 11 tiveram diagnosticos confirmados, sendo:

- Atrofia Muscular Espinhal (AME): 7 casos confirmados

- Imunodeficiéncia Combinada Grave (Scid): 1 caso confirmado

- Agamaglobulinemia (Agama): 1 caso confirmado

- Hipotireoidismo congénito: 21 casos confirmados

- Fenilcetonuria: 2 casos confirmados

- Doenca falciforme e outras Hemoglobinopatias: 57 casos confirmados
- Fibrose cistica: 8 casos confirmados

- Deficiéncia de biotinidase: 4 casos confirmados

- Hiperplasia adrenal congénita: 4 casos confirmados

- Toxoplasmose congénita: 20 casos confirmados

- Deficiéncia de acil-CoA desidrogenase de cadeia média (MCADD): 1 caso confirmado.

Quatro doencas nao tiveram nenhum caso diagnosticados em 2024 até o momento, sendo elas a
deficiéncia de acil-CoA desidrogenase de cadeia muito longa (VLCADD), a deficiéncia de acil-CoA



desidrogenase de cadeia longa (LCHADD), a deficiéncia de proteina trifuncional (DPTC) e a
deficiéncia primaria de carnitina (DPC).



