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 SAÚDE

Gabinete da Secretária de Estado da Saúde

Despacho n.º 7276/2019

Sumário: Aprova o Programa Nacional do Rastreio Neonatal (PNRN) e determina a sua imple-
mentação pelo Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P.

O Programa Nacional do Rastreio Neonatal (PNRN), anteriormente designado Programa 
Nacional de Diagnóstico Precoce (PNDP), criado por Despacho de Sua Exa. o Secretário de Estado 
Adjunto e da Saúde, de 6 de janeiro de 2010 — Despacho n.º 752/2010, publicado no Diário da 
República, 2.ª série, n.º 7, de 12 de janeiro de 2010 tem por objetivo diagnosticar, nas primeiras 
semanas de vida, doenças que, uma vez identificadas, permitem o seu tratamento precoce evitando 
a ocorrência de atraso mental, doença grave irreversível ou a morte da criança.

O Programa Nacional de Rastreio Neonatal (PNRN) é um Programa Nacional de Saúde 
Pública, sediado no Porto e integrado organicamente no Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo 
Jorge, I. P. (INSA, I. P.), que tem por missão planear, implementar e avaliar o rastreio neonatal 
metabólico de recém -nascidos.

O presente programa dá continuidade ao PNDP, através da realização de testes de rastreio 
de várias doenças graves, quase todas genéticas, oferecidos a todos os recém -nascidos, sendo 
também conhecidos como o «teste do pezinho», permitindo identificar crianças que sofrem de 
doenças, que podem beneficiar de intervenção terapêutica precoce.

O rastreio neonatal mantém -se um programa nacional de sucesso e tem revelado uma ele-
vada qualidade, que é bem patente na atual taxa de cobertura, superior a 99 % de todos os recém-
-nascidos, e pelo seu tempo médio de início de intervenção terapêutica de 10 dias.

Decorridos nove anos sobre a aprovação do Programa, importa proceder à sua atualização.
Assim, nos termos e ao abrigo do disposto na alínea g) do n.º 2 do artigo 3.º do Decreto -Lei 

n.º 27/2012, de 8 de fevereiro, determino:
1 — É aprovado Programa Nacional do Rastreio Neonatal (PNRN), que consta do anexo ao 

presente despacho, e do qual faz parte integrante.
2 — O Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P., deve proceder à implementação 

do Programa agora aprovado.

6 de agosto de 2019. — A Secretária de Estado da Saúde, Raquel de Almeida Ferreira Duarte 
Bessa de Melo.

ANEXO

Programa Nacional do Rastreio Neonatal

1 — Introdução
O Programa Nacional de Rastreio Neonatal (PNRN) é um Programa Nacional de Saúde 

Pública, sediado no Porto e integrado organicamente no Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo 
Jorge, I. P. (INSA, I. P.), que tem por missão planear, implementar e avaliar o rastreio neonatal 
metabólico de recém -nascidos.

O rastreio neonatal metabólico iniciou -se em 1979, por iniciativa do então Instituto de Gené-
tica Médica (IGM), incluindo inicialmente apenas o rastreio da Fenilcetonuria (PKU). Atualmente, 
realizam -se testes de rastreio de várias doenças graves, quase todas genéticas, oferecidos a to-
dos os recém -nascidos. Estes testes, também conhecidos como o «teste do pezinho», permitem 
identificar crianças que sofrem de doenças, como a fenilcetonúria ou o hipotiroidismo congénito, 
que podem beneficiar de intervenção terapêutica precoce.

Os programas de rastreio neonatal são programas integrados, incluindo componentes clí-
nica, laboratorial e psicossocial. Têm por objetivo o diagnóstico, nas primeiras semanas de vida, 
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de doenças que, uma vez identificadas, permitam o tratamento precoce evitando a ocorrência de 
atraso mental, doença grave irreversível ou a morte da criança. São assim programas clínicos que 
incluem prevenção secundária (diagnóstico precoce), terciária (redução de sequelas) e também 
primária (objeto de aconselhamento genético familiar).

Estes programas têm maior sucesso e eficiência quando existe uma estratégia concertada e 
eficaz entre as equipas de coordenação, as estruturas laboratoriais, os profissionais de saúde nos 
diferentes níveis de cuidados, e quando são bem compreendidos e aceites pela opinião pública e 
pelos doentes. Devem estar articulados com os organismos com responsabilidades na prestação 
de cuidados à criança, a todos os níveis, incluindo o do planeamento em Saúde.

A abrangência do rastreio neonatal, o seu conteúdo, estrutura orgânica e governação, assumem 
variadas formas em diferentes países e, mesmo dentro do mesmo país, de acordo com a estrutura 
política nacional (por exemplo, quando estão organizados politicamente por estados, regiões ou 
províncias). A identificação das doenças a rastrear em cada Programa é definida por vários critérios, 
incluindo critérios de natureza científica baseados na evidência existente, avaliação do custo/be-
nefício e opções de Saúde Pública. A escolha das doenças a rastrear tem em conta as tecnologias 
disponíveis, mas não depende apenas deste critério.

Os critérios a que as estruturas públicas de planeamento recorrem, para definir a lista das 
doenças rastreadas numa comunidade, baseiam -se em recomendações da OMS, que correspon-
dem sucintamente a:

Razoabilidade médica e potencial de prevenção: há uma evidente vantagem para a criança;
Existência de terapêutica eficaz: disponível no sistema de saúde;
Razoabilidade na ótica da Saúde Pública: a natureza da doença e a prevalência justificam o 

rastreio populacional e não o rastreio baseado no risco;
Tecnologia de rastreio disponível: acessível de modo a ser aplicado a um rastreio populacional;
Custo/benefício: os benefícios são evidentes para a comunidade, com custos proporcionais

2 — Contexto em Portugal
Pelo Despacho Ministerial de 13 de abril de 1981, foi criado no Instituto de Genética Médica 

a Comissão Nacional para o Diagnóstico Precoce.
O rastreio neonatal, no seu início, apenas incluía o rastreio da Fenilcetonuria (PKU), tendo sido 

os distritos de Porto, Braga e Funchal os primeiros a apresentar taxas de cobertura significativas.
Dirigido inicialmente à fenilcetonúria e ao hipotiroidismo congénito, duas doenças que, na 

criança, quando não tratadas conduzem a atraso mental, foi alargado em 2004 na Região Norte 
e em 2006 com âmbito nacional, a mais 24 doenças hereditárias do metabolismo. Este alarga-
mento deveu -se à utilização da tecnologia de espectrometria de massa em tandem (MS/MS), que 
permite o diagnóstico de doenças hereditárias do metabolismo numa única amostra de sangue. 
Outras doenças como a hiperplasia congénita da suprarrenal e deficiência da biotinidase foram 
rastreadas em estudos piloto e poderão futuramente vir a ser incluídas no Programa Nacional se 
assim se justificar.

O rastreio neonatal mantém -se um programa nacional de sucesso e tem revelado uma ele-
vada qualidade, que é bem patente na atual taxa de cobertura, superior a 99 % de todos os recém-
-nascidos, e pelo seu tempo médio de início de intervenção terapêutica de 10 dias.

Por despacho de 6 de janeiro de 2010 (Despacho n.º 752/2010) do Secretário de Estado Adjunto 
e da Saúde foi aprovado o Programa Nacional de Diagnóstico Precoce (PNDP), até aqui vigente, 
sob a responsabilidade do Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P., para dar enqua-
dramento institucional ao rastreio neonatal. O presente programa dá continuidade ao PNDP.

Em finais de 2013 teve início um estudo piloto alargado do rastreio da Fibrose Quística, que 
foi finalizado com sucesso em 2018, e que agora se integra no PNRN.

As doenças integradas no painel deste Programa são raras e, se inicialmente este era um 
fator de discussão ou de controvérsia, hoje em dia as doenças raras são uma das prioridades da 
Direção -Geral da Saúde no nosso país, tal como na Europa.

O rastreio neonatal permitiu que até final de 2018 fossem rastreados mais de 3.750.000 recém-
-nascidos e identificados 2.125 casos de doenças raras, possibilitando que todos os doentes 
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iniciassem de imediato um tratamento específico, evitando défice intelectual e outras alterações 
neurológicas ou extraneurológicas irreversíveis, com a consequente morbilidade ou mortalidade.

O rastreio e a confirmação do diagnóstico permitem o encaminhamento dos doentes para a rede 
de Centros de Referência Nacionais para o Tratamento das Doenças Hereditárias do Metabolismo 
definidos nos Despachos n.os 25 822/2005, 4326/2008 e 9414/2016, de 22 de julho.

O Despacho n.º 6669/2017 define a rede de Centros de Referência para o Tratamento da 
Fibrose Quística.

No ano de 2005, através dos Despachos n.os 14 319/2005, de 2 de junho, e 25 822/2005, de 
15 de dezembro, foram determinadas as condições de comparticipação, quando prescritos pelos 
Centros de Tratamento, dos produtos dietéticos que, com caráter terapêutico são indicados para 
satisfazer as necessidades nutricionais dos doentes afetados de erros congénitos do metabolismo 
e define que os produtos dietéticos constem de uma lista atualizável pela Direção -Geral da Saúde 
(DGS), anualmente ou sempre que tal se justifique, disponível no site da DGS.

Por sua vez, os medicamentos destinados ao tratamento da hiperfenilalaninemia (HFA) em 
doentes com fenilcetonúria (PKU) e em doentes com deficiência em tetrahidrobiopterina (BH4) be-
neficiam de um regime especial de comparticipação, conforme previsto no Despacho n.º 1261/2014, 
de S.E o Secretário de Estado da Saúde, desde que prescrito pelos Hospitais de Referência para 
Doenças Hereditárias do Metabolismo com Unidades de Doenças Metabólicas.

Desde a entrada em vigor do Decreto -Lei n.º 212/2006, de 27 de outubro, foram estabelecidas 
novas competências do INSA, I. P., passando este laboratório do Estado a ter a responsabilidade 
de «planear e executar o programa nacional de rastreio neonatal de diagnóstico precoce». Foi as-
sim criada a oportunidade para reformular o rastreio neonatal, ajustando -o aos desafios do Plano 
Nacional de Saúde e dotando -o de uma estrutura de coordenação que assegure a sua sustenta-
bilidade na década seguinte.

As atribuições do INSA, I. P., decorrentes da sua atual lei orgânica, aprovada pelo Decreto -Lei 
n.º 27/2012 de 8 de fevereiro, mantêm neste a atribuição de planear, executar e avaliar o programa 
nacional de rastreio neonatal.

Volvidos nove anos após a aprovação do PNDP, constata -se a necessidade de aprovar um 
novo Programa, atenta a experiência e evolução científica e tecnológica, entretanto ocorrida.

A alteração de designação do nome de Programa Nacional de Diagnóstico Precoce (PNDP) 
para Programa Nacional do Rastreio Neonatal (PNRN) reflete melhor o âmbito do Programa e a 
terminologia em uso no plano internacional.

3 — Objetivos do Programa
O PNRN visa, com a sua atividade, responder a objetivos gerais e específicos
São objetivos gerais do Programa:

Assegurar o rastreio e diagnóstico neonatal, universal e que inclua o maior número possível 
de doenças hereditárias ou não, de acordo com os recursos disponíveis, e promover respostas de 
qualidade às necessidades dos doentes.

São objetivos específicos do Programa:

a) Rastrear e diagnosticar precocemente, na criança, doenças hereditárias ou não, cujo tra-
tamento evite atraso mental, doença física irreversível ou a morte;

b) Encaminhar os doentes identificados para os Centros de Tratamento da rede nacional;
c) Contribuir para a gestão integrada dos cuidados e a resposta às necessidades desses 

doentes e das suas famílias;
d) Promover a investigação nessas doenças e a disseminação do conhecimento;
e) Desenvolver intervenções que melhorem o conhecimento das doenças identificadas pelo 

rastreio na comunidade e entre os profissionais de saúde.

4 — População -alvo
A população -alvo abrangida pelo PNRN são as crianças nascidas em Portugal independen-

temente da sua nacionalidade.
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O rastreio não é obrigatório, estando sempre dependente da vontade dos pais. Porém, dado 
que para todas as doenças abrangidas existe tratamento, as vantagens para o bebé e para todo o 
ambiente em que está inserido são claras e evidentes.

O rastreio é suportado pelo Serviço Nacional de Saúde (SNS), sendo gratuito para os pais.
5 — Horizonte temporal
O PNRN vigora por tempo indeterminado e integra o Plano Nacional de Saúde (PNS).
6 — Estratégias
As estratégias (E) para a implementação do PNRN desdobram -se em:

1) Estratégias de intervenção;
2) Estratégias de formação;
3) Estratégias de avaliação e planeamento;

São estratégias de intervenção do Programa:

E1 — Identificar as doenças hereditárias ou não, incluídas no rastreio neonatal, de acordo com 
os estudos de custo/eficiência, a evidência científica e os recursos disponíveis.

E2 — Assegurar a realização do rastreio neonatal, recorrendo aos procedimentos laboratoriais 
de maior qualidade para cada doença em particular.

E3 — Definir critérios para a confirmação do diagnóstico dos casos identificados pelo rastreio, 
de acordo com a melhor evidência científica.

E4 — Promover na estruturação da rede nacional de Centros de Tratamento, a garantia da 
universalidade do acesso e a mais elevada qualidade dos cuidados prestados em todo o ciclo de 
vida.

E5 — Encaminhar precocemente e de forma adequada os doentes para os Centros de Tra-
tamento da rede nacional.

E6 — Promover a elaboração e difusão pelos Centros de Tratamentos e outros serviços de 
saúde de protocolos e orientações técnicas de boa prática profissional, para o acompanhamento 
clínico dos doentes.

E7 — Identificar as necessidades de saúde dos doentes identificados pelo rastreio, ao longo 
do seu ciclo de vida.

E8 — Promover e colaborar na monitorização dos ganhos em saúde dos doentes diagnosti-
cados pelo Programa e seguidos nos centros de tratamento da rede nacional.

E9 — Propor a inclusão nos contratos -programa dos hospitais, de financiamento específico 
para os Centros de Tratamento da rede nacional.

E10 — Divulgar os apoios sociais e os recursos existentes de que possam beneficiar os doentes 
seguidos nos centros de tratamento da rede nacional.

E11 — Facilitar a articulação com as associações de doentes nesta área, de modo a manter 
a escuta e colaboração permanente no interesse dos doentes.

E12 — Colaborar na divulgação dos projetos de investigação e desenvolvimento (I&D) relativos 
às doenças identificadas pelo rastreio neonatal.

E13 — Participar na divulgação dos programas de financiamento de I&D junto da comunidade 
científica, no âmbito das doenças abrangidas pelo Programa.

E14 — Promover e colaborar em iniciativas que visem facilitar o acesso a novos medicamentos 
para as doenças diagnosticadas pelo rastreio neonatal.

E15 — Divulgar de forma ativa junto dos centros de tratamento, serviços de saúde e comuni-
dade, os recursos existentes em Portugal e na União Europeia na prevenção, tratamento e inves-
tigação nas doenças abrangidas pelo Programa.

E16 — Participar nas iniciativas que decorrem a nível europeu no âmbito do rastreio neonatal, 
quer se relacionem com aspetos científicos, normativos ou outros.

São estratégias de formação

E17 — Desenvolver iniciativas que visem reformular os programas curriculares no ensino 
pré -graduado das ciências da saúde, para melhorar o conhecimento das doenças abrangidas pelo 
Programa.
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E18 — Promover iniciativas que visem a formação de competências específicas nestas doen-
ças, dirigidas a médicos e outros profissionais, incluindo enfermeiros, carreiras técnicas e pessoal 
auxiliar.

E19 — Elaborar e divulgar documentos e outros materiais pedagógicos para profissionais de 
saúde em exercício.

E20 — Elaborar e divulgar às equipas de saúde escolar e aos agentes educativos orientações 
técnicas sobre o apoio na escola a estes doentes.

E21 — Promover e colaborar em iniciativas nos meios de comunicação social, cujo objetivo 
seja melhorar o conhecimento, a inclusão e a não discriminação dos doentes e dos seus familiares.

São estratégias de avaliação e planeamento;

E22 — Inventariar as bases de dados existentes sobre as doenças do Programa, incluindo as 
das associações de doentes e da indústria farmacêutica, e estudar mecanismos de compatibilidade.

E23 — Adotar a nomenclatura e a classificação das doenças que vier a ser utilizada pelo 
Programa Nacional das Doenças Raras, se esta tiver aplicação.

E24 — Colaborar com o Observatório Nacional de Doenças Raras, quando este for imple-
mentado.

E25 — Colaborar e participar em iniciativas de vigilância epidemiológica no âmbito destas 
doenças.

7 — Órgãos do Programa

O PNRN estrutura -se de acordo com os seguintes órgãos:

a) Presidente;
b) Comissão Técnica Nacional;
c) Comissão Executiva;

7.1 — Composição dos órgãos
7.1.1 — Presidente do Programa
O Presidente do PNRN é, por inerência, o presidente do Conselho Diretivo do INSA, I. P.;
7.1.2 — Comissão Técnica Nacional
A Comissão Técnica Nacional é composta por nove a onze membros, para além do Presidente, 

incluindo os três membros da Comissão Executiva. Inclui profissionais de saúde e de outras áreas 
de reconhecido mérito profissional e científico e representantes de Associações ou Sociedades 
científicas.

As normas de funcionamento da Comissão Técnica Nacional constam de regulamento interno a 
elaborar e aprovar pelos seus membros, que igualmente definirá o modo de participação de peritos, 
representantes dos doentes e outros intervenientes, quando tal for considerado necessário.

A composição nominal da Comissão Técnica Nacional é aprovada por deliberação do Conselho 
Diretivo do INSA, I. P., cabendo, quando for o caso, às Sociedades ou Associações indicarem os 
seus representantes.

7.1.3 — Comissão Executiva
A Comissão Executiva é composta por três membros designados pelo Conselho Diretivo do 

INSA, I. P., devendo ter na sua composição, necessariamente, um médico e por inerência o res-
ponsável pela Unidade de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética.

A Comissão Executiva é coordenada pelo responsável pela Unidade de Rastreio Neonatal, 
Metabolismo e Genética.

As normas de funcionamento da Comissão Executiva constam de regulamento interno a ela-
borar e aprovar pelos seus membros.

7.2 — Competências dos órgãos
7.2.1 — Presidente do Programa
Compete ao Presidente do Programa:

a) Assegurar a gestão estratégica do Programa, tendo em conta o Plano Nacional de Saúde 
e as prioridades e políticas em Saúde, bem como as opções estratégicas do INSA, I. P.;
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b) Assegurar a ligação do Programa aos diferentes organismos do Ministério da Saúde.
c) Assegurar o funcionamento integrado do Programa;

7.2.2 — Comissão Técnica Nacional
Compete à Comissão Técnica Nacional

a) Definir as orientações estratégicas do Programa;
b) Pronunciar -se, a título consultivo, sobre o plano e o relatório de atividades do PNRN, a 

apresentar pela Comissão Executiva;
c) Pronunciar -se sobre todas as questões que lhe sejam submetidas pelo Presidente do Pro-

grama;
d) Contribuir para divulgar o Programa na comunidade científica e na sociedade civil.

7.2.3 — Comissão Executiva
Compete à Comissão Executiva:

a) Articular as atividades com os responsáveis das diferentes estruturas;
b) Avaliar e desenvolver a articulação com a rede de Centros de Tratamento;
c) Acompanhar a atividade da Unidade de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética do 

INSA;
d) Assegurar a ligação do Programa e seus órgãos com os coordenadores dos Centros de 

Tratamento;
e) Facilitar e promover o diálogo com os doentes, acolhendo e apoiando a resolução das suas 

necessidades;
f) Apresentar, ao Presidente do Programa, propostas de melhoria, incluindo o alargamento 

do âmbito do Programa ou das tecnologias existentes e a sua articulação com os Centros de Tra-
tamento.

8 — Recursos associados
O desenvolvimento harmonioso do Programa pressupõe a articulação eficaz com/entre as 

seguintes estruturas

a) Unidade de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética;
b) Base de dados;
c) Website;
d) Centros de Saúde ou outros locais de colheitas nacionais;
e) Centros de Tratamento.

8.1 — Unidade de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética
Esta Unidade é composta por um laboratório de prestação de serviços, que se dedica à 

realização de exames laboratoriais de rastreio em amostras de sangue de recém -nascidos, e pelo 
Secretariado da Unidade, que assegura o bom funcionamento do sistema de receção e registo 
das fichas de rastreio.

Dispõe de recursos tecnológicos próprios, para desempenhar esta atividade, e articula -se 
com outros laboratórios desta Unidade em complementaridade, nomeadamente para confirmação 
bioquímica e molecular dos casos rastreados, e no diagnóstico e investigação das Doenças Here-
ditárias do Metabolismo.

8.2 — Base de dados
O Programa dispõe de uma base de dados específica de apoio ao rastreio, cuja implementação 

obedece à legislação em vigor.
8.3 — Website
O Programa tem um microsite próprio, integrado no site do INSA, I. P., o qual deverá permitir a 

divulgação de resultados aos pais dos recém -nascidos e outras informações de interesse relativas 
à sua atividade.
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9 — Acompanhamento e avaliação
O Programa será acompanhado e avaliado periodicamente pela Comissão Técnica Nacional 

e prestará a informação que lhe for solicitada pelas diferentes estruturas do Ministério da Saúde 
de acordo com as suas competências.

A avaliação periódica realiza -se com base em indicadores internacionalmente aceites e de 
acordo com os objetivos do Programa.

Sempre que for considerado adequado, será avaliado por entidades externas, nacionais, 
comunitárias ou internacionais.
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