Teste do pezinho deteta doencas raras em 55 criancgas

Desde que o Programa Nacional de
Diagnostico Precoce (PNDC), mais
conhecido como o teste do pezinho,
foi instituido no pais, foram detecta-
das na Regidlo 55 criangas com
doencas raras que puderam iniciar
rapidamente o tratamento. Os nu-
meros constam dos relatorios emiti-
dos anualmente pelo PNCDC desde
1982 e que estdo disponiveis para
consulta no portal do Instituto Na-
cional de Saude Dr. Ricardo Jorge.

De acordo com os relatérios, é
possivel afirmar que entre 1982 e
2018, num total de 110.697 recém-
nascidos estudados na Regido (o
que corresponde a mais de 95% dos
nados-vivos naquele periodo), fo-
ram detectadas 55 casos de doen-
gas raras.

Segundo indicam os documentos,
das 55 doencas, mais de metade (30)
referem-se a casos de Hipotiroidis-
mo congénito, sendo que o ultimo
foi diagnosticado em 2018. “O qua-
dro clinico desta doenca ndlo tratada
inclui, mixedema, atraso do cresci-
mento, macroglossia, micrognatia,
fecho tardio das fontanelas, hérnia
umbilical, pele fria e seca, hipotonia,
ictericia prolongada, letargia, anore-
Xia, obsupagﬂo, choro rouco, hipo-
fermia, atraso na maturagaio 6ssea. O
diagndstico tardio da doenca con-
duz a atraso mental grave irrecupe-
rivel e a alteragGes neuroldgicas ir-
reversiveis. O prognosnco mental
depende da idade de inicio da tera-
péutica”, refere ainformac¢io doIN-
SA. Os dados mais recentes do
PNDC referem que a prevaléncia
desta doenca em Portugal é de um
caso em cada 2.892 nascimentos.

A segunda patologia mais fre-
quente na Regido é a Fenilcetomiria,
uma doen¢a hereditdria do metabo-
lismo que entre 1982 e 2018 foi de-
tectada em 15 recém-nascidos. Tra-
ta-se de umadoenca heredxtnna, de
ransmissio autossomica recessiva
(genética) que, se nlo tratada, pode

ter consequéncias a nivel cerebral
como atraso de desenvolvimento
psxcomotor/ défice intelectual de
grau variavel e outras manifestacdes
neurologicas como problemas mo-
tores, epilepsia e perturbagdes do
comportamento.

Em Portugal, a prevaléncia desta
doenga é de 1 caso em cada 10.067
nascimentos.

Ao longo destes anos e sobretudo
apos ainclusdo de outras patologias
no PNDC (2006) foram também de-
tectados 9 casos de outras doengas
hereditarias do metabolismo comoa
Leucinose (1 caso em 2015) a Hiper-
metioninemia (1 caso em 2014 e ou-
ro em 2013), a Aciduria arginino-
succinica (1 caso em 2014 e 1 caso
em 2010), a 3-Metilcrotonilglicini-
ria (1 diagndstico em 2011), a Citru-
linemia Tipo I (1 caso em 2010) ea
Hiperargininemia (1 casos em 2010
eoutroem 2006).

Refira-se que as doengas heredi-
tarias do metabolismo sdo um vasto
grupo de doencas genéticas (actual-
mente mais de 800 estio reconheci-
das), raras, cronicas, de diagndstico,
orienta¢lo e tratamento complexos.
Devem-se a defeitos de enzimas ou
outras moléculas comprometendo
umavm metabolica e assim levando
a acumulagao de produtos que po-
dem ser toxicos ou a falta de outros
que sd0 essenciais ao normal funcio-
namento do organismo. NO nosso
pais, a prevaléncia é de 1 caso em
cada 3.357 nascimentos

Com a entrada também do ras-
treio d Fibrose Quistica, refira-se ain-
daque em 2017 foi diagnosticado um
caso na Regidlo. Nesta patologia, a
prevaléncia no pais é de um diagnés-
tico em cada 9056 nascimentos.

40 anos de PNDC

O Programa Nacional de Diagndsti-
co Precoce (PNDC) arrancou em
1979 com o objectivo de diagnosti-
car criangas que sofrem de doencas

genéticas que podem beneficiar de
tratamento precoce, evitando a

ocorrénciade atraso mental, doenga

grave irreversivel e até mesmo a

morte. O programa nasceu por ini-

ciativa do Instituto de Genética Mé-

dica Dr. Jacinto de Magalhdes como

rastreio da Fenilcetonaria e poste-

riormente, em 1981, com o do Hipo-

tiroidismo Congénito. Mas a ‘grande

revolugiio’ aconteceu em 2001 com

0 aparecimento do equipamento
Tandem Mass, que consegue dia-
gnosticar dezenas de doengas ape-
nas com uma gota de sangue colhida
através da picadinha no pé.

Um ano depois, foi alargado al7
doencas e assim sucessivamente,
até que em 2008 jd se rastreavam
24 doengas metabolicas e actual-
mente 26.

A fibrose quistica foi a ultima
doenca a fazer parte do programa e
encontra-se agora em fase de dis-
cussdo as propostas de alargamento
do rastreio a drepanocitose e hiper-
plasia congénita das suprarrenais, 0
que se perspectiva num futuro pro-
ximo. “As doengas raras so na sua
maioria doengas genetxcas eparaa
maioria delas ndo existe qualquer
tratamento, mas quando ha um tra-
tamento que seja eficaz (...) e os
doentes ficam sem alteracdes neu-
rologicas” essas doencas sdo candi-
datas a serem incluidas no teste do
pezinho, disse Laura Vilarinho.

Com o desenvolvimento do pro-
grama, que abrange actualmente 26
doencas, 25 das quais de origem ge-
nética, maximizaram-se “os ganhos
em saude publica”, disse em entre-
vistaa Lusa a responsavel da Unida-
de de Rastreio Neonatal, Metabolis-
mo e Genética do Instituto Nacional
de Saude Ricardo Jorge (INSA),
Laura Vilarinho.

O teste do pezinho deve ser reali-
zado entre o terceiro e o sexto diado
bebé e consiste na recolha de goticu-



las de sangue através de uma picadi-
nhano pé dobebé.

O exame deve ser realizado nesses
dias, porque antes do terceiro dia os
valores dos marcadores existentes
do sangue do bebé podem nio ter
valor diagndstico e apos o sexto dia
alguns marcadores perdem sensibi-
lidade, havendo o risco de atrasar o
inicio do tratamento.

A cobertura do PNDP é actual-
mente superior a 99% dos recém-
nascidos, sendo o tempo médio de

inicio do tratamento de 9,9 dias (no
inicio, a cobertura situava-se nos
6,4% e 0 tratamento iniciava-se em
média aos 28,5 dias), 0 que permite
através do rastreio e da confirmagio
do diagndstico, 0 encaminhamento
dos doentes para a rede de Centros

DOENCAS RASTREADAS

B HIPOTIROIDISMO CONGENITO
B FIBROSE QUISTICA

B DOENCAS HEREDITARIAS
DO METABOLISMO:

M AMINOACIDOPATIAS
Fenilcetonuria (PKU) / Hiperfeni-
lalaninemias

Tirosinemia Tipo I

Tirosinemia Tipo IT

Leucinose (MSUD)
Citrulinemia Tipo I

Aciduria Arginino-Succinica
Hiperargininemia
Homocistintria Classica
Hipermetioninemia (Déf. MAT)

de Tratamento, sedeados em inst-
tui¢des hospitalares de referéncia,
contribuindo para a preven¢do de
doencas e ganhos em saude. Todas
as analises laboratoriais do PNDP
sdo efectuadas na Unidade de Ras-
treio Neonatal, Metabolismo e Ge-
nética, do Departamento de Genéti-
ca Humana, no Instituto Ricardo
Jorge, no Porto.

Desde o arranque do programa e
até ao final de 2018, foram rastrea-
das 3.803.068 criancas e diagnosti-
cados 2.132 casos, 779 dos quais de
doengas metabdlicas, 1.304 de hi-
potireoidismo congénito e 49 de fi-
brose quistica, disse Laura Vilari-
nho, que integra o programa desde
0 inicio.* COM LUSA

B ACIDURIAS ORGANICAS

Aciduria Propionica (PA)
Aciduria Metilmalonica (MMA,
Mut-)

Aciduria Isovalérica (IVA)
Aciduria 3-Hidroxi-3-Metilgluta-
rica (3-HMG)

Acidiiria Glutarica Tipo I(GAI)
B-Metilcrotonilgliciniria (Déf. 3-
MCC)

Acidiria Malénica

Ana Luisa Correia
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M DOENCAS HEREDITARIAS

DA B-OXIDACAO MITOCONDRIAL

DOS ACIDOS GORDOS '

Def. da Desidrogenase dos Acidos
Gordos de Cadeia Média
(MCADD) ‘

Def. da Desidrogenase dos Acidos
Gordos de Cadeia Muito Longa
(VLCADD)

Def. da Desidrogenase de 3-Hidro-
xi-Acil-CoA de Cadeia Longa
(LCHADD)/TFP

Def. em Carnitina-Palmitoil
Transferase I (CPTI)

Def. em Carnitina-Palmitoil
Transferase IT (CPT IT)/CACT
Def. Multipla das Acil-CoA Desi-
drogenases dos Acidos Gordos
(Acidria Glutarica Tipo IT)

Def. Primdria em Carnitina (CUD)



