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Resumo

Introducdo: a triagem neonatal € importante instrumento de promog¢éo da saulde, sendo o Programa
Nacional de Triagem Neonatal um sistema amplo e organizado de testagem, diagndéstico, tratamento e
acompanhamento das patologias incluidas no programa. Objetivo: levantar a incidéncia das patologias
triadas e a cobertura alcangada pelo Programa Nacional de Triagem Neonatal no municipio de Coronel
Fabriciano em Minas Gerais. Método: pesquisa descritiva, transversal e quantitativa, realizada por meio
da coleta de dados junto ao Nucleo de A¢bes e Pesquisa em Apoio Diagndstico da Faculdade de
Medicina da UFMG, no periodo de 2018 a 2022, dos registros de triagem neonatal e testagens positivas
para as doencas no periodo. Os dados foram coletados, registrados em planilhas e tratados
estatisticamente, por total de testados e nascidos vivos, ano, diagndsticos positivos por patologia e por
ano. Resultados: o estudo apontou taxa de cobertura média do Programa Nacional de Triagem
Neonatal de 96% em Coronel Fabriciano, superior a média estadual e nacional. Alcan¢cou o maior indice
em 2020 (99,5%) com queda significativa nos anos de 2021 e 2022. A taxa de positivados média no
periodo ficou em 1,1%, tanto em relacao aos testados, quanto aos nascidos vivos. A maioria das coletas
foi realizada em unidades da atencao priméria, especialmente em Unidades Basicas de Saude.
Concluséo: o municipio apresenta taxa de cobertura significativa, e o estudo indica a presenca ativa e
atuante da atencao primaria no esfor¢o para tornar universal a cobertura do Programa Nacional de
Triagem Neonatal e, dessa forma, privilegiando a promocao da saude, elemento central na construgéo
de um sistema de saude equanime e eficaz.

Palavras-chave: Triagem Neonatal. Incidéncia. Patologia. Cobertura de servigos publicos de saude.

Introdugao

A promogao € um dos principais objetivos da area da saude e principio basilar
do sistema publico ofertado, que tem entre seus objetivos: a assisténcia aos usuarios
por intermédio de ag¢des de promocédo, protecdo e recuperagao da saude, com a
realizacao integrada de agdes assistenciais e de atividades preventivas (Brasil, 1990).

Entre os mecanismos da promog¢éo da saude eficazes e aceitos globalmente
esta a Triagem Neonatal (TN). ATN é um processo de triagem, realizado por meio da
coleta de amostras de sangue seco (Dried Blood Spots - DBS) em recém-nascidos,

com o objetivo de identificar doengas graves e prevalentes, porém trataveis. Nesse



sentido, foi desenvolvido inicialmente na década de 1960 para detectar a
fenilcetonuria, um erro inato do metabolismo, com padrdo de heranca autossémico
recessivo, por deficiéncia da enzima hepatica Fenilalanina Hidroxilase (Chen et al.,
2023).

No Brasil, entre as diversas politicas publicas de prevencdo e promog¢ao da
saude oferecidos pelo Sistema Unico de Saude (SUS), esta o Programa Nacional de
Triagem Neonatal (PNTN), criado em 2001 com o objetivo de mitigar as severas falhas
na triagem neonatal e, quando instituido em 1992, havia profundas discrepancias
regionais e cobertura populacional insuficiente e irregular (Brasil, 2002).

A TN é realizada por meio do chamado Teste do Pezinho (TP). Além da
fenilcetonuria, foram sendo introduzidas outras afecgdes: Hipotireoidismo Congénito
(HC), Doencas Falciformes (DF) e outras hemoglobinopatias, Fibrose Cistica (FC),
Deficiéncia de Biotinidase (DB) e Hiperplasia Adrenal Congénita (HAC) ou Hiperplasia
Congénita da Suprarrenal (HCS) (Brasil, 2016).

As patologias citadas s&o importantes, exigem acompanhamento e tratamento
precoce, com a finalidade de controlar os sintomas e minimizar agravos, sendo o
PNTN comprovadamente eficaz na detec¢cdo de casos que nido seriam clinicamente
reconhecidos, permitindo a interferéncia no curso da doenca, diminuindo sequelas,
em alguns casos impedindo a evolugédo da doencga e reduzindo gastos (Kopacek et
al., 2019; Nunes et al., 2013).

Em 2021, a Lei n° 14.154, de 26 de maio, ampliou as afecgdes a serem
contempladas pelo PNTN, quais sejam: Toxoplasmose, Imunodeficiéncia Primaria,
Atrofia Muscular Espinhal (AME), Galactosemia, Aminoacidopatias, Disturbio do Ciclo
da Ureia, Disturbio da Beta-Oxidacdo dos Acidos Graxos e Doenca Lisossdmica.
Entretanto, o processo de implementacao ainda é incipiente no pais (Brasil, 2021).

A implementagao completa do PNTN nao se limita a realizagdo do exame, mas
envolve a educagdo em saude, ja que os familiares precisam ser conscientizados da
importancia da realizagao do teste; o registro correto da coleta e resultado do exame;
o registro no sistema de todos os testes realizados; o acompanhamento e devido
tratamento de todos os casos com diagndstico positivo e, por fim, avaliar a amplitude
e a qualidade das praticas (Nunes et al., 2013).

Portanto, a condugcao dessas a¢des nos municipios e sua implementagao sao
fundamentais para verificar a adogao e adequada implementacdo do PNTN, bem

como para levantar a incidéncia de cada patologia. Isso permite tragar o perfil



epidemiologico e definir agdes especificas localmente. Assim sendo, este estudo teve
como objetivo levantar a incidéncia das afecgbes diagnosticadas e a cobertura
alcangada pelo Programa Nacional de Triagem Neonatal no municipio de Coronel
Fabriciano-MG, de janeiro de 2018 a dezembro de 2022.

Método

Estudo primario (original), com tipo de pesquisa epidemioldgica, observacional-
descritiva, delineamento transversal e abordagem quantitativa.

O Universo da Pesquisa envolveu a Secretaria de Saude do Municipio de
Coronel Fabriciano, localizado na Regido Metropolitana do Vale do Ago, no Estado de
Minas Gerais, com populagao estimada em 110.709 mil habitantes (Brasil, 2022).

A populagao envolvida na pesquisa foram todos os nascidos vivos do municipio
de Coronel Fabriciano-MG e que passaram pela Triagem Neonatal, entre os anos de
2018 e 2022, com numero estimado de 6.000 participantes.

A coleta de dados foi realizada a partir dos registros disponibilizados pelo
Nucleo de Agdes e Pesquisa em Apoio Diagnostico (NUPAD) da Faculdade de
Medicina da UFMG, referentes a triagem neonatal no periodo de 2018 a 2022. Apés
envio do projeto de pesquisa a Prefeitura de Coronel Fabriciano e subsequente
autorizagdo para a sua realizacdo, foi submetido ao Comité de Etica em Pesquisa
(CEP — Unileste), com aprovagdao em 07/08/2023, sob numero CAAE
71170523.4.0000.5095. Apds a aprovacgao, iniciou-se a coleta dos dados, com acesso
somente a banco de dados, sem informagéo individualizada por paciente.

A partir da coleta dos dados fornecidos pelo NUPAD, foram elaboradas
planilhas com as informacdes relativas a triagem neonatal. As seguintes variaveis
foram analisadas: total de testes realizados; testes realizados por ano; diagndsticos
positivos absolutos; diagndsticos por patologia e diagnésticos por patologia em cada
ano. A partir das planilhas com os dados dispostos conforme cada variavel, essas
informacdes foram trabalhadas no programa office Excel 2016, elaborando-se tabelas
e graficos com numeros absolutos e percentis para cada variavel. Para fins de analise,
foi utilizado o numero de nascidos vivos no municipio no periodo e em cada ano,
conforme registro de nascidos vivos no Sistema de Informag¢des de Nascidos Vivos
(SINASC).



Resultados

A partir dos dados fornecidos pelo NUPAD, sao apresentados na sequéncia os
resultados agrupados por categorias e variaveis distintas. Observa-se a evolugédo da
TN no municipio de Coronel Fabriciano, o que € evidenciado no Quadro 1, que se

segue, descrevendo as doengas triadas em cada ano do estudo.

Quadro 1: Doengas triadas ao longo dos anos - janeiro de 2018 a dezembro de 2022 - municipio de
Coronel Fabriciano, MG.

Ano Doencgas Triadas

Fenilcetondria, Hipotireoidismo congénito, Doenga Falciforme e Outras

2018 Hemoglobinopatias, Fibrose Cistica, Deficiéncia de Biotinidase, Hiperplasia Adrenal
Congeénita.

Fenilcetonuria, Hipotireoidismo congénito, Doenca Falciforme e Outras

2019 Hemoglobinopatias, Fibrose Cistica, Deficiéncia de Biotinidase, Hiperplasia Adrenal
Congénita.

Fenilcetonuria, Hipotireoidismo congénito, Doenga Falciforme e Outras
2020 Hemoglobinopatias, Fibrose Cistica, Deficiéncia de Biotinidase, Hiperplasia Adrenal
Congeénita.

Fenilcetondria, Hipotireoidismo  congénito, Doenga Falciforme e Outras
2021 Hemoglobinopatias, Fibrose Cistica, Deficiéncia de Biotinidase, Hiperplasia Adrenal
Congénita.

Fenilcetondria, Hipotireoidismo congénito, Doengca Falciforme e Outras
Hemoglobinopatias, Fibrose Cistica, Deficiéncia de Biotinidase, Hiperplasia Adrenal
Congénita, Toxoplasmose congénita, Deficiéncia de acil-CoA-desidrogenase de cadeia
2022 média - MCADD, Deficiéncia de acil-CoA-desidrogenase de cadeia muito longa -
VLCADD, Deficiéncia de acil-CoA-desidrogenase de cadeia longa - LCHADD,
Deficiéncia de acil-CoA-desidrogenase de cadeia curta - SCHADD, Deficiéncia primaria
de carnitina.

Fonte: Os autores (2023) — com base nos dados do NUPAD coletados junto a Secretaria de Saude do
Municipio de Coronel Fabriciano (NUPAD, 2023).

As doencas triadas, conforme a Tabela 1, somaram 1.197 testes em 2018; em
2019 um total de 1.322; em 2020 foram 1.218; em 2021 realizaram-se 1.139; e, em

2022, totalizaram 1.161 testes. No intervalo estudado, foram 6.037 testes realizados.

Tabela 1: Quantidade de testes realizados - janeiro de 2018 a dezembro de 2022 - municipio de
Coronel Fabriciano, MG (em numeros absolutos).

Ano Quantidade de testes
2018 1.197
2019 1.322
2020 1.218
2021 1.139
2022 1.161
Total 6.037

Fonte: Os autores (2023) com base dos dados coletados junto ao NUPAD coletados junto a Secretaria
de Saude do Municipio de Coronel Fabriciano (2023).

A Tabela 2 apresenta a quantidade de testes realizados em comparacédo com o



numero de nascidos vivos por ano no municipio. Observa-se que 226 nascidos vivos

nao realizaram a TN no periodo investigado.

Tabela 2: Quantidade de testes realizados e de nascidos vivos - janeiro de 2018 a dezembro de 2022
- municipio de Coronel Fabriciano, MG (em numeros absolutos).

Ano Quantidade de testes Nascidos vivos
2018 1.197 1.230
2019 1.322 1.343
2020 1.218 1.224
2021 1.139 1.218
2022 1.161 1.248
Total 6.037 6.263

Fonte: Os autores (2023) — com base nos dados do NUPAD coletados junto a Secretaria de Saude do
Municipio de Coronel Fabriciano (NUPAD, 2023) e (Brasil, 2023b, 2023a).

Esses numeros permitem a verificagdo do percentual alcangado pelo Programa
Nacional de Triagem Neonatal. Conforme apresentado no Grafico 1, no ano de 2018
foram realizados testes em 97,3% dos nascidos vivos; em 2019, foram 98,4%; no ano
de 2020 alcancaram-se 99,5% dos nascidos vivos; em 2021, foram 93,5%; e em 2022,
atingiu 92,8%. A média do periodo pesquisado registrou 96,3% de alcance da TN no
municipio.

Grafico 1: Taxa de cobertura do TN em relagdo aos nascidos vivos por ano e total do periodo - janeiro
de 2018 a dezembro de 2022 - municipio de Coronel Fabriciano, MG.
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Fonte: Os autores (2023) — com base nos dados do NUPAD coletados junto a Secretaria de Saude do
Municipio de Coronel Fabriciano (NUPAD, 2023) e (Brasil, 2023b, 2023a).

Em comparagdo com o estado de Minas Gerais e com o Brasil, o Grafico 2
indica que, em todo o periodo investigado, o alcance da TN no municipio foi superior
tanto em relagao ao estado quanto em relacéo ao pais. Na média dos anos do periodo
investigado em Coronel Fabriciano, a TN alcangou 96,3% dos nascidos vivos; o estado
de Minas Gerais 87,3%; e o Brasil, até o ano de 2020, alcangou 81,9% de cobertura.



Grafico 2: Comparativo do alcance da taxa de cobertura da TN em relagdo aos nascidos vivos por
ano e total do periodo no municipio de Coronel Fabriciano, estado de Minas Gerais e Brasil - janeiro
de 2018 a dezembro de 2022 — em percentual.
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*Os dados referentes a taxa de cobertura da TN no Brasil ainda n&o estdo disponibilizados pelo
Ministério da Saude.

Fonte: Os autores (2023) — Fonte: Os autores (2023) — com base nos dados do NUPAD coletados
junto a Secretaria de Saude do Municipio de Coronel Fabriciano (NUPAD, 2023) e (Brasil, 2023b,
2023a).

Em relagdo a quantidade de testes positivos no periodo investigado, nesse
Municipio, levantou-se o total de 66 positivados, sendo 2018 com dezesseis e 2020
com dezoito testes, anos esses com maior quantidade de afecgdes detectadas. O ano
de 2021 apresentou 0 menor numero de positivados, com oito casos (Grafico 3).

Grafico 3: Testes positivados - janeiro de 2018 a dezembro de 2022 — Coronel Fabriciano, MG (em
numeros absolutos).
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Fonte: Os autores (2023) — com base nos dados do NUPAD coletados junto a Secretaria de Saude do
Municipio de Coronel Fabriciano (NUPAD, 2023).

O Grafico 4 apresenta as taxas de positivados em relagao aos nascidos vivos
(NV) e aos testados por ano. As taxas se assemelham, sendo a maior em 2020 com
1,5% de positivados tanto em relagao aos nascidos vivos quanto aos testados, e a
menor em 2021 com 0,7%, respectivamente.



Gréfico 4: Taxa de positivados em relagao aos nascidos vivos (NV) e aos testados - janeiro de 2018 a
dezembro de 2022 — Coronel Fabriciano, MG.
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Fonte: Os autores (2023) — com base nos dados do NUPAD coletados junto a Secretaria de Saude do
Municipio de Coronel Fabriciano (NUPAD, 2023) e (Brasil, 2023b, 2023a).

Ja no comparativo entre os positivados de Coronel Fabriciano com Minas
Gerais, ha diferengas nao significativas na maioria dos anos, com excecéo de 2022,
ano em que Coronel Fabriciano registrou taxa de positivados de 1,1 e o estado de
Minas Gerais de 1,9 em relacao aos nascidos vivos e 1,2 e 2,2, respetivamente para
Coronel Fabriciano e Minas Gerais em relagdo aos numeros de testados no ano
(Gréafico 5).

Grafico 5: Comparativo da taxa de positivados relacdo aos nascidos vivos (NV) e aos testados, por

ano e total do periodo, entre o municipio de Coronel Fabriciano e estado de Minas Gerais - janeiro de
2018 a dezembro de 2022.
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Fonte: Os autores (2023) — com base nos dados do NUPAD coletados junto a Secretaria de Saude do
Municipio de Coronel Fabriciano (NUPAD, 2023) e (Brasil, 2023b, 2023a).

Na pesquisa, foram levantados também os dados dos testes positivados para
cada doenca triada no periodo, conforme a Tabela 3; esta aponta que das 12 doengas

triadas, nove apresentaram casos positivados em algum ou mais anos investigados.



Apenas Deficiéncia de acil-CoA-desidrogenase de cadeia meédia (MCADD),

Deficiéncia de acil-CoA-desidrogenase de cadeia muito longa (VLCADD) e Deficiéncia

de acil-CoA-desidrogenase de cadeia curta (SCHADD) nao foram detectadas no

periodo.

Tabela 3: Quantidade de testes de triagem neonatal que positivaram para cada doenca triada - janeiro
de 2018 a dezembro de 2022 — Coronel Fabriciano, MG, (em numeros absolutos).

Ano

Doenca
2018 2019 2020 2021 2022 Total

Deficiéncia de Acil-coa-desidrogenase de Cadeia
Longa - LCHADD

Deficiéncia de Biotinidase 11 1 9 3 24
Deficiéncia Priméaria de Carnitina

1 1

I

Doenca Falciforme e Outras Hemoglobinopatias 1 2
Fenilcetondria
12
14

Fibrose Cistica
Hiperplasia Adrenal Congénita 3

R D oW R
N W R R R

Hipotireoidismo Congénito

N N I

Toxoplasmose Congénita

Total 16 10 18 8 14 66
Fonte: Os autores (2023) — com base nos dados do NUPAD (2023); Brasil (2023a e b).

Somando-se a Tabela 3, o Grafico 5 mostra que entre os 66 casos positivados
36% (24) foi detectada a Deficiéncia de Biotinidase; 21% (14) positivaram para
Hiperplasia Adrenal Congénita; 18% (12) Fibrose Cistica e 9% (6) Hipotireoidismo

Congénito, sendo as doengas mais incidentes neste trabalho.

Grafico 5: Taxa de testes de triagem neonatal que positivaram para cada doenca triada - janeiro de
2018 a dezembro de 2022 — Coronel Fabriciano, MG, (em nimeros absolutos).
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*Deficiéncia de Acil-CoA-desidrogenase de Cadeia Longa
Fonte: Os autores (2023) — com base nos dados do NUPAD (2023).

Comparando a taxa de incidéncia por doenga do municipio, no periodo, com o
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estado de Minas Gerais, o Grafico 6 mostra que a Deficiéncia de Biotinidase € mais
incidente tanto em Coronel Fabriciano como no estado de Minas Gerais, sendo a taxa
no municipio moderadamente maior (36,4%) do que a do estado (28,7%). A fibrose
cistica € a segunda com maior incidéncia no estado (22,4%) e a terceira no municipio
(8,2%). Hiperplasia Adrenal Congénita € a segunda de maior incidéncia no municipio
(21,2%) e a terceira no estado (17,7%). No grupo de Disturbios da Beta-Oxidagao dos
Acidos Graxos, no municipio de Coronel Fabriciano apenas um caso de LCHADD foi
detectado. J&a em Minas Gerais, além da LCHADD, também foram detectados os
demais disturbios desse grupo (MCADD, VLCADD e SCHADD).

Grafico 6: Comparativo das Taxas de incidéncia para cada doenca triada — Coronel Fabriciano e
Minas Gerais - janeiro de 2018 a dezembro de 2022.

Toxoplasmose congénita 1’25’3
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Fibrose Cistica 18.2 228
Fenilcetondria 2’54’5
Doenca Falciforme e Outras Hemoglobinopatias 563,)1
Deficiéncia primaria de carnitina 1’53'6
Deficiéncia de Biotinidase 280 36,0
vLcADD | 02
MCADD** (0
SCHADD* 57
LCHADD* — 1Y

00 50 100 150 200 250 30,0 350 40,0

Minas Gerais Coronel Fabriciano

*Deficiéncia de Acil-CoA-desidrogenase de Cadeia Longa

** Deficiéncia de Acil-CoA-desidrogenase de Cadeia Curta

*** Deficiéncia de Acil-CoA-desidrogenase de Cadeia Média

****Deficiéncia de Acil-CoA-desidrogenase de Cadeia Muito Longa

Fonte: Os autores (2023) — com base nos dados do NUPAD coletados junto a Secretaria de Saude do
Municipio de Coronel Fabriciano (NUPAD, 2023) e (Brasil, 2023b, 2023a).

Os resultados apresentados na Tabela 4 mostram o tipo de afec¢do em relagao
ao sexo, analisadas anualmente. No total geral, metade dos testes positivos sdo em
meninas e metade em meninos. A soma do periodo para cada doencga indica que a
Deficiéncia de Biotinidase, afeccdo com maior incidéncia, tem 50% de positivos em
cada sexo. A Fenilcetonuria foi detectada somente no sexo masculino; a Hiperplasia

Adrenal Congénita € mais incidente em meninos e o Hipotireoidismo Congénito e a



Fibrose Cistica em meninas.
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Tabela 4: Numero de testes de triagem neonatal que positivaram para cada doencga triada de acordo
com o sexo - janeiro de 2018 a dezembro de 2022 — Coronel Fabriciano, MG, (em nameros

Doenca

Deficiéncia de Acil-coa-desidrogenase de
Cadeia Longa - LCHADD

Deficiéncia de Biotinidase
Deficiéncia Priméaria de Carnitina
Doenca Falciforme e Outras

Hemoglobinopatias
Fenilcetondria

Fibrose Cistica

Hiperplasia Adrenal Congénita
Hipotireoidismo Congénito
Toxoplasmose Congénita
Total

absolutos).

Ano/Sexo
2018 | 2019 | 2020 | 2021 | 2022 Total
F M|F M|IF M|F M| F M| F M
1] 0 1
6 5 1|3 6 3 12 12
1 0
1 2 1 2 2
1 1 0 3
13 11 2|1 2 7 5
1 2 3|3 3|1 5 9
1 1 1|3 5 1
1 1 0
8 8(3 7|8 103 5|11 3 |33 33

Fonte: Os autores (2023) — com base nos dados do NUPAD coletados junto a Secretaria de Saude do
Municipio de Coronel Fabriciano (NUPAD, 2023).

Como complementacdo dos resultados do Quadro 2, apresenta-se a

quantidade de testes positivados por doenga segundo o ano, o bairro e a Unidade

Basica de Saude (UBS) de coleta. Foram trinta e cinco bairros ao longo do periodo.

As coletas foram realizadas em dez UBS diferentes e em dois hospitais. Em dois

casos, foi registrado como local de coleta o Programa de Saude da Familia e Atengéo

Primaria a Saude.

Quadro 2: Quantidade de testes de triagem neonatal que positivaram para cada doenga triada
segundo ano, bairro e unidade de coleta - janeiro de 2018 a dezembro de 2022 - municipio de
Coronel Fabriciano, MG.

(Unidade Neonatal)

Ano Doenca Bairro UBS coleta Quantidade
Sylvio Pereira Il 4
Corrego Alto Unidade Bésica de Saude L
A Santa Cruz 3
Deficiéncia de Santa Cruz
Biotinidase S‘"‘_‘”‘a Ine_z 1
Sylvio Pereira | 1
Nossa Senhora do Unidade Basica De Saude 1
Carmo Nossa Senhora Do Carmo
2018 Doenca Falciforme . Unidade Basica da Saude
e Outras Santa Terezinha | ' 1
) . Santa Terezinha
Hemoglobinopatias
. . . : Hospital Marcio Cunha
Fibrose Cistica Caladinho de Cima (Unidade Neonatal) 1
Caladinho de Baixo Atencao Primaria a Saude L
Hiperplasia Adrenal Jodo XXIII & 1
Congénita Santa Helena Hospital Méarcio Cunha 1
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Continua
Continuagéo
Ano Doenca Bairro UBS coleta Quantidade
Deficiéncia de . Unidade Basica de Saude
T Melo Viana ~ : 1
Biotinidase S&o Domingos
- Unidade Basica De Saude
. Santo Antonio 1
Doenca Falciforme Floresta
e Outras Unidade Basica De Saude
Hemoglobinopatias Centro Glauci Magalhaes Vieira 1
(Centro)
Amaro Lanari Unidade Bésica De Saude - 1
ESF - Luiz Jaques De Lima
2019 Centro Unidade Basica De Saude
Glauci Magalhaes Vieira 1
Fibrose Cistica (Centro)
Gavea Unidade Bésica De Saude 1
Floresta
Sylvio Pereira ll Unidade Basica de Saude 1
Santa Cruz
M. Vale Unidade Bésica De Saude 1
Hiperplasia Adrenal Caladinho Do Meio
Congénita Fazendinha Hospital Marcio Cunha 1
Santa Helena (Unidade Neonatal) 1
Floresta 3
Giovanini H ital Marcio Cunh 1
X ospital Marcio Cunha
A Manoel Maia (Unidade Neonatal) 1
Deficiéncia de Santa Cruz 1
Biotinidase Sylvio Pereira | 1
Caladéo Programa De Saude Da 1
. . Familia Calad&@o- Cob
Judith Bhering Contente 1
: - . Unidade Basica De Saude
Fenilcetondria Caladinho Caladinho Do Meio 1
2020 Floresta . . . 1
- . Unidade Bésica De Saude
Residencial Floresta 1
Fibrose Cistica Fazendinha
Unidade Basica De Saude
Morada do Vale Caladinho Do Meio 1
Santa Cruz Hospital Marcio Cunha 1
Hiperplasia Adrenal Mangueiras (unidade neonatal) 1
Congénita Caladinho Hospital Marcio Cunha 1
Recanto Verde 1
Hlpotlre(3|d_|smo S50 Geraldo Unidade Bésica De Saude 1
congénito Floresta
Doenca Falciforme . L .
e Outras Morada do Vale Unidade I_3a3|ca De S_aude 1
. . Caladinho Do Meio
Hemoglobinopatias
Fenilcetondria Residencial Hospital Marcio Cunha 1
2021 Fazendinha (Unidade Neonatal)
Programa De Salde Da
Fibrose Cistica Contente Familia Caladdo- Cob 1
Contente
Hiperplasia Adrenal ~ Hospital Marcio Cunha
Congénita Potyra (Caladao) (Unidade Neonatal) !
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Judith Bhering Unidade Basica De Saude 1
Floresta
Continua
Concluséo
Ano Doenca Bairro UBS coleta Quantidade
Deficiéncia de . . Unidade Bésica De Saude Santa
S Sylvio Pereira Il 1
Biotinidase Cruz
Deficiéncia primaria . Unidade Basica De Saude - Esf -
e Amaro Lanari . . 1
de carnitina Luiz Jaques De Lima
Fenilcetondria Santa Helena Hospital Marcio Cunha (unidade 1
neonatal)
Nazaré Unidade Bésica De Saude Glauci 1
Magalhaes Vieira (Centro)
Fibrose Cistica Amaro Lanari Hospital Marcio Cunha (Unidade 1
2022 Neonatal)
Alininho Unidade Basica De Saude 1
P Floresta
Hiperplasia Adrenal . Hospital Marcio Cunha (Unidade
Congénita Amaro Lanari Neonatal) 1
Morada do Vale Hospital Marcio Cunha (Unidade 1
Hipotireoidismo Amaro Lanari Neonatal) 1
congénito Mangueiras Unidade Basica De Saude 1
9 Mangueiras
TOXOP"'{SWOSE Belvedere Unidade Bésica De Saude JK 1
congénita

Fonte: Os autores (2023) — com base nos dados do NUPAD coletados junto a Secretaria de Saude do
Municipio de Coronel Fabriciano (NUPAD, 2023).

Discussao

A Triagem Neonatal no Brasil € uma realidade abrangente, eficiente e com foco
na promogao e prevengao de agravos em recém-nascidos, possibilitada por um
processo progressivo de implementacao e melhoria da cobertura, o que € observado
e vivenciado inclusive pela populacéo do presente estudo (Brasil, 2022) Constatou-se
que nenhum registro foi descartado por falta de informagdes, e esse aspecto é
fundamental na eficiéncia do PNTN que carece, para o alcance do objetivo da
promogao da saude, de todas as etapas do processo, sendo importante desde o
registro dos dados do nascimento e da coleta da amostra na UBS e, em casos
positivos, o acompanhamento e o tratamento adequados devem ser priorizados
(Carvalho et al., 2017).

As primeiras atividades de TN, em 1976, limitavam-se a deteccdo de
Fenilcetonuria (FNC), restrita a Associagcao de Pais e Amigos dos Excepcionais de
Sao Paulo (APAE-SP). Aos poucos, foi ampliada como uma importante agdo em
saude. Em 1992, foi adotada como politica publica pelo Ministério da Saude. Observa-
se que os dados apresentados neste estudo evidenciam ampliagdo do rol minimo de
seis afeccdes triadas até 2021 para doze afecgdes triadas a partir de 2022, em

decorréncia da atualizagdo do programa, por meio da Portaria GM/MS n° 822 e pela
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Lei 14154. Em 2022, foi ampliado o numero de doengas, sendo imediatamente
implementadas no municipio estudado a tiragem da Toxoplasmose Congénita e parte
do grupo de afecgdes incluidas no Disturbio da Beta-Oxidacdo dos Acidos Graxos.
Nessa populacgao ainda nao foi incluida a Deficiéncia de Proteina Trifuncional, este
também um disturbio metabdlico. Além disso, ndo foram incluidas as seguintes
afeccdes: Imunodeficiéncia Primaria, Atrofia Muscular Espinhal (AME), Galactosemia,
Aminoacidopatias, Disturbio do Ciclo da Ureia e Doencga Lisossémica. Nesse sentido,
ha consenso de que em todo o pais o processo de atualizagéo tem sido lento, atrasado
inclusive pelos efeitos pandémicos e pelas dificuldades estruturais e financeiras do
sistema (Brasil, 2022; Carvalho et al., 2017).

A taxa de alcance da TN no municipio em todo o periodo é superior as taxas
estaduais (Minas Gerais) e nacionais, chegando proximo a meta de 100% em 2020,
porém com queda significativa em 2021 e 2022, provavelmente em fungédo da
pandemia de COVID-19. E importante destacar que, sobretudo no ano de 2020,
medidas restritivas foram recomendadas com o objetivo de reduzir as altas taxas de
transmissao do virus, inclusive em espagos de convivio coletivo como os sociais,
comerciais, judiciais, de estudo e de assisténcia a saude. (Oliveira; Silveira; Morte,
2021). Desse modo, tais medidas podem ter impactado a realizagdo da TN.

Como a meta do PNTN ¢é alcangar 100% dos Nascidos Vivos, mesmo o
municipio estudado estando com taxas significativamente superiores em relacéo a
maioria dos municipios brasileiros, ainda ndo se alcancou o objetivo principal. E
importante destacar que, em alguns casos, os registros ndo foram feitos na rede
publica em razao de a TN ocorrer na rede suplementar. Ademais, entre as razdes para
a cobertura nao alcangar 100% dos NV, estao a falta de conhecimento dos pais sobre
a importancia do teste; dificuldade dos responsaveis em levar a crianga para realizar
0 exame ou limitagcdes de cobertura, acesso e atendimento do sistema de saude
(Kohn; Ramos; Linch, 2022).

Um estudo recente com maes do municipio de Sobral, Ceara, indicou que
muitas delas gostariam de receber mais informacdes sobre o Teste do Pezinho,
especialmente acerca das doencas triadas, o que deve ser feito prioritariamente no
pré-natal (Vasconcelos et al., 2021). Um dos objetivos especificos do PNTN é a busca
ativa (Brasil, 2022), sendo fundamental investigar a capacidade do sistema de saude
do municipio em realizar amplamente essa agdo, com vistas a ampliar a cobertura do

PNTN. Ademais, ainda que os numeros da cobertura do PNTN no municipio do
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presente estudo sejam significativos, € essencial ndo esquecer o objetivo da
universalizagao e buscar aspectos que possam melhorar a ampliacdo da cobertura.
Também €& importante reaquecer o programa, recuperando a capacidade pre-
pandémica e elucidando pais e responsaveis sobre a importancia da TN.

Globalmente as discrepancias, tanto na adog¢ao da TN como na sua cobertura,
sdo significativas. Enquanto paises como Cuba, Uruguai e Chile ja atingiram 99% de
cobertura, inumeros paises sequer implementaram o programa, mesmo com as
recomendagdes das organizagdes de saude internacionais (Mallmann; Tomasi; Boing,
2020). Comparativamente, o Brasil, conseguiu implementar em todos os estados e
municipios, por meio do SUS, o PNTN, porém nao ha heterogeneidade no alcance da
cobertura. Na rede privada, indicativos apontam para uma média nacional de 99,4%
de cobertura € no SUS estd em torno de 89% (Mallmann; Tomasi; Boing, 2020). O
presente trabalho aponta um alcance menor com 81,9% de cobertura média em trés
anos consecutivos no Brasil.

Se em 2020 houve a maior taxa de testados em relagdo aos nascidos vivos no
municipio estudado, de outra parte, também em 2020, levantou-se a maior taxa de
positivados do periodo, o que pode ter relacdo com o alcance da cobertura. Apenas
em 2021 a taxa de positivados foi menor, com a menor taxa de testados em relagéo
aos nascidos vivos no periodo. A baixa taxa de testados em 2021 pode ser explicada
em fungao da pandemia de COVID-19 que afetou todo o sistema de saude e 0 acesso
aos atendimentos, haja vista que o contexto apresentado dificultou o acesso ao
diagndstico e, subsequentemente, aos servigos envolvidos na busca pela triagem, o
que justifica o baixo indice notificado pela prefeitura no ano de declaragdo da
Pandemia (WHO, 2020).

Em comparagdo aos positivados em todo o estado de Minas Gerais, ha
equilibrio entre os anos deste estudo, tanto em relacdo aos nascidos vivos, quanto em
relagao aos testados, com excecdo do ano de 2022, em que a taxa de positivados no
estado foi significativamente maior. O crescimento da taxa de positivados no estado,
nesse ano, pode ser explicado pelo aumento da cobertura, indicando que muitos
municipios podem ter conseguido ampliar o alcance ou incluido a testagem de outras
doencas definidas pela Lei n® 14.154, de 26 de maio/2021. Espera-se que, alcangada
a segunda etapa prevista na lei, havera um salto significativo no numero de doencas
testadas, inclusive por se tratar de grupos de anormalidades prevalentes (Souto,
2022).
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A Deficiéncia de Biotinidase é, tanto no estado de Minas Gerais quanto no
municipio, a afec¢cdo mais incidente observada na triagem. A Fibrose Cistica foi a
segunda mais incidente no estado e terceira no municipio; e a Hiperplasia Adrenal
Congénita a segunda no municipio e a terceira no estado, respectivamente, de acordo
com a presente pesquisa. Os estudos revelam ainda que a incidéncia das afec¢des
pode variar em regifes, paises ou até localidades, a depender de grupos étnicos e
perfil de miscigenacéo, em razdo da variabilidade genética resultante (Borges Oliveira
et al., 2021). De outra parte, a Toxoplasmose Congénita e os Disturbios da Beta-
Oxidac&o dos Acidos Graxos comecaram a ser testados de forma rotineira somente
em 2022, portanto ndo é possivel a analise comparativa retrospectiva, como as
afeccdes que possuiam série historica anterior a esse periodo. Assim sendo, observa-
se baixa incidéncia dos Disturbios da Beta-Oxidagdo dos Acidos Graxos: no municipio
de Coronel Fabriciano, apenas um caso LCHADD detectado. Ja no estado de Minas
Gerais, além da LCHADD, também foram detectados os demais disturbios do grupo
(MCADD, VLCADD e SCHADD).

No total geral, a positividade dos testes se confirmam metade em meninas e
metade em meninos, tendo uma distribuicao estatisticamente equivalente da amostra.
De maneira geral, estatisticamente para afecgdes em que nao ha relagéo direta com
0S cromossomos sexuais, a distribuicdo € equivalente entre os sexos (Ministério da
Saude, 2022). A soma do periodo para cada doenca indica que Deficiéncia de
Biotinidase, afecgdo com maior incidéncia, tem 50% de positivados em cada sexo. A
Fenilcetonuria foi detectada somente no sexo masculino; a Hiperplasia Adrenal
Congénita foi mais incidente em meninos, e o Hipotireoidismo Congénito e a Fibrose
Cistica em meninas.

Nesse sentido, a distribuicao igual da Deficiéncia de Biotinidase (DB) entre os
sexos, na populagdo observada do estudo, segue o padrao esperado, sendo ambos
0s géneros indistintamente afetados. A DB é doenga metabdlica hereditaria com
expressao fenotipica variada que se manifesta geralmente a partir da sétima semana
de vida com disturbios neurolégicos e cutaneos, tais como crises epilépticas, atraso
no desenvolvimento neuropsicomotor, hipotonia, microcefalia, alopécia e dermatite
eczematoide (Lara et al., 2014). Ademais, € possivel comparar a maior prevaléncia do
Hipotireoidismo Congénito (HC) em meninas com os resultados observados em um
estudo realizado no estado do Rio Grande do Sul, o qual encontrou resultados
semelhantes (RIZZOTTO MIB, 2020). O HC é o disturbio metabdlico sistémico
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caracterizado pela secregao insuficiente dos hormdnios tireoidianos, tiroxina (T4) e
trilodotironina (T3), o qual pode causar retardo mental grave, faléncia do crescimento
e disturbios neurolégicos como ataxia, incoordenagao, estrabismo, movimentos
coreiformes e perda auditiva neurossensorial (Maciel et al., 2013).

Por outro lado, dados obtidos do ultimo Relatério Brasileiro de Fibrose Cistica
(FC) realizado em 2021 evidenciam uma prevaléncia ligeiramente maior da doenca
no sexo masculino, em contraste com a tendéncia observada no municipio de Coronel
Fabriciano, durante o periodo. Vale ressaltar ainda que a FC é um disturbio genético
hereditario, autossémico recessivo, causado pela presenca de duas mil variantes
patogénicas no gene “cystic fibrosis transmembrane conductance regulator’ que
codifica a proteina CFTR. O paciente portador dessa doenga apresenta secrecdes
mucosas espessas e viscosas, obstruindo os ductos das glandulas exdcrinas, que
contribuem para o aparecimento de trés caracteristicas mais comuns: doenca
pulmonar obstrutiva cronica, niveis elevados de eletrdlitos no suor, insuficiéncia
pancreatica com ma digestdo/ma absor¢cdo e consequente desnutricdo secundaria
(Godoy et al., 2024).

Ja a Hiperplasia Adrenal Congénita (HAC) € uma doenga de heranga
autossbmica recessiva, resultante da deficiéncia de uma das enzimas responsaveis
pela sintese de cortisol nas glandulas adrenais. Em populagdes caucasianas, 90 a
95% dos casos de HAC ocorrem por redugéo da atividade da enzima 21-hidroxilase
(210H). A virilizagao da genitalia externa no recém-nascido do sexo feminino com
forma classica da HAC-210H é o principal sinal clinico da doencga, o que preocupa a
incidéncia em meninas inclusive na amostra estudada. Nos recém-nascidos do sexo
masculino, os sinais clinicos estdo ausentes ou pouco evidentes ao nascimento
(Garcia et al., 2016). Na Fenilcetonuria (PKU), ocorre um erro inato do metabolismo
de aminoacidos, sendo uma doenga de heranga genética com caracteristica
autossdmica recessiva. Portanto, o sistema hepatico fetal tem dificuldades em
metabolizar a fenilalanina, gerando hiperfenilalaninemia, que apresenta acao lesiva
sobre o feto, principalmente no tecido nervoso, causando o desenvolvimento da
sindrome de PKU materna no feto (Santos; Haack, 2012).

Em relacdo ao acesso ao sistema de saude, o estudo revela a importancia e
proatividade da Atengao Primaria em realizar a TN, pois os locais descritos neste
estudo para a coleta e realizagdo da maioria dos testes no municipio de Coronel

Fabriciano foram as Unidades Basicas de Saude. E a partir do contato direto do
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sistema de saude com a comunidade, especialmente por meio da utilizacido dos
servicos das UBS’'s, somada a participagdo das Equipes de Saude e Agentes
Comunitarios, que se corrobora o acesso a informagdes, melhorando o alcance dos
programas de saude a comunidade assistida (Vasconcelos et al., 2021).

Além disso, vale destacar que foi observado pelo presente estudo uma
distribuicdo aleatéria das afecgdes triadas nos diferentes bairros da cidade de Coronel
Fabriciano. Desse modo, a relagao sécioecondmica e ambiental diferentemente
observada entre os bairros pouco influenciou na prevaléncia das doengas triadas, haja
vista que elas sao determinadas prioritariamente por fatores genéticos. Em relagao
aos bairros mais populosos da cidade (IBGE, 2022), sdo eles Amaro Lanari, Silvio
Pereira e Caladinho, respectivamente. A prevaléncia de casos positivos em relagao
aos triados teve as maiores prevaléncias também encontradas nesses mesmos
bairros, o que era esperado.

A completa eficiéncia do PTN somente pode ser medida com a avaliacdo da
eficacia do acompanhamento sistematico e de longo prazo dos individuos positivados
na TN. O registro continuo, desde o diagndstico, passando pelo acompanhamento e
a evolugado dos pacientes é fundamental tanto para a verificagdo da eficiéncia do
programa quanto para a epidemiologia e especialmente para a promogéo da saude
desses individuos (Odenwald et al.,, 2023). Na busca por informacdes sobre as
triagens realizadas no municipio e em Minas Gerais pela NUPAD, ndo houve
dificuldade no acesso aos dados e nas informacdes registradas em banco de dados
sobre essas afecgdes.

O PNTN néao envolve apenas a triagem de doengas em recém-nascidos. No
entanto, a busca por dados em recém-nascidos pode ser um coorte relevante para
avangar na compreensao da epidemiologia dessas doencgas. Isto porque, embora
todos os recém-nascidos recebam essencialmente o mesmo rastreio, outros fatores,
tais como a escolha do tratamento e o curso da doenca, tém um espectro variavel que
pode interferir no desfecho clinico e evolugao dos casos. Assim, a eficacia do PTN no
municipio de Coronel Fabriciano no presente trabalho foi estudada de maneira parcial.

Conclusao

O estudo revelou que o PNTN no municipio de Coronel Fabriciano tem alta taxa

de cobertura, superando os numeros estaduais e nacionais em todo o periodo
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investigado, chegando a 96,3%, muito préximo da meta da universalizacdo desse
programa. Observou-se ainda que a distribuicdo das principais afecg¢des triadas
atende a uma distribuicao estatisticamente equivalente da amostra entre os sexos,
sendo a Deficiéncia de Biotinidase a afecgdo mais prevalente. Evidencia-se o
envolvimento sistematico das UBS’s do municipio, indicando a participacao ativa da
atencao primaria que justifica a cobertura expressiva da testagem em relagdo aos
nascidos vivos.

Sugere-se ampliar o estudo para verificar a continuidade das agdes do PNTN
no que tangem ao tratamento e acompanhamento dos positivados, bem como na
manutengao dos registros completos e da continuidade do acompanhamento, sendo
fundamental para avaliar a eficiéncia completa do programa no municipio,

possibilitando que a gestdo em saude tome decisdes baseadas em evidéncias.
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Incidence Of Diseases Screened By The National Neonatal Screening Program
In The Municipality Of Coronel Fabriciano-Mg, From 2018 To 2022

Abstract

Introduction: Neonatal screening is an important tool for health promotion. The National Neonatal
Screening Program (PNTN) is a comprehensive and organized system for testing, diagnosing, treating,
and following up on the pathologies included in the program. Objective: To assess the incidence of
screened pathologies and the coverage achieved by the National Neonatal Screening Program in the
municipality of Coronel Fabriciano in Minas Gerais. Method: A descriptive, cross-sectional, and
quantitative study was conducted by collecting data from the Diagnostic Support Research Nucleus of
the Federal University of Minas Gerais Medical School from 2018 to 2022. The data included neonatal
screening records and positive tests for diseases during that period. The data were collected, recorded
in spreadsheets, and statistically analyzed by total tests and live births, year, positive diagnoses by
pathology, and year. Results: The study found an average coverage rate of 96% for the PNTN in
Coronel Fabriciano, which is higher than the state and national averages. The highest rate was reached
in 2020 (99.5%), with a significant decrease in 2021 and 2022. The average positivity rate for the period
was 1.1%, both in relation to the tests and the live births. Most of the samples were collected in primary
care units, especially Basic Health Units. Conclusion: The municipality has a significant coverage rate,
and the study indicates the active and effective participation of primary care in the effort to make PNTN
coverage universal. In this way, it privileges health promotion, a central element in building an equitable
and effective health system.

Keywords: Neonatal Screening. Incidence. Pathology. Coverage.
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