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RESUMO

O “teste do pezinho” é uma estratégia para o diagnéstico precoce de algumas doen-
cas congénitas que sao, em sua maioria, imperceptiveis ao exame médico no periodo
neonatal e que, se ndo diagnosticadas e tratadas precocemente, evoluem com sequelas
muitas vezes irreversiveis. A drepanocitose é das doenc¢as hematolégicas hereditérias
humanas a mais comum e mais estudada em todo o mundo. Os rastreios para recém-
-nascidos iniciaram-se na década de 50 e a partir da década de 70 comecgaram a ser
instalados em diversos estados brasileiros, porém somente nos anos 90 o programa de
triagem neonatal foi ampliado para todo o territério nacional. A efetivacao do Pro-
grama Nacional de Triagem Neonatal foi grande passo para o aumento da sobrevida,
reducao da hospitalizacao e das despesas associadas a doenca falciforme, as quais
representam problema de satide piblica em nosso pais. Este artigo apresenta a evolu-
cao histérica do processo de criacao e implementacao da triagem neonatal no Brasil,
principalmente em Minas Gerais, e descreve de maneira especial o impacto da doenga
falciforme em nossa populagao.

Palavras-chave: Triagem Neonatal, Anemia Falciforme; Hemoglobinopatias.

ABSTRACT

The heel prick test is a strategy aimed at the early diagnosis of some congenital diseases that
usually go unnoticed at ordinary medical examinations in the neonatal period and may evolve
to cause several irreversible sequelae. Drepanocytosis is one of the most common and studied
hematological diseases affecting human beings. The earliest newborn screenings date back to
the 1950s, but in Brazil they were first introduced in the 1970, only to be extended to the whole
territory in the 1990s. The implantation of the National Newborn Screening Program was a
large step to increase patient’s survival and reduce both hospital treatment and sickle cell
disease-associated expenses (which represent a significant public health issue in Brazil). This
paper reports the historical process of creation and implementation of a newborn screening
program in Brazil, especially in the State of Minas Gerais, and also describes the impact of
sickle cell disease upon our population.

Key words: Newborn Screening; Sickle Cell Anemia; Hemoglobinopathies.

INTRODUCAO

A triagem neonatal é um dos varios programas de selecao populacional exis-
tentes. O “teste do pezinho” é o nome popular atribuido a esse programa de diag-
nostico precoce de doencgas metabolicas, genéticas e/ou infecciosas, cujo primeiro
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passo consiste na obtencao de algumas amostras de
sangue coletadas a partir de pequena puncao no cal-
canhar do recém-nascido durante os primeiros dias
de vida.' No Brasil, o Programa Nacional de Triagem
Neonatal (PNTN) foi instituido pelo Ministério da
Saude e por ele a ser executado de forma articulada
com as secretarias de saude dos estados, Distrito Fe-
deral e municipios. O objetivo do PNTN nao € apenas
o desenvolvimento de a¢oes de triagem neonatal em
nascidos vivos na fase pré-sintomética. Ele visa tam-
bém ao acompanhamento e tratamento das doencas
congenitas inseridas e detectadas, promovendo o
acesso, o incremento da qualidade e da capacidade
instalada dos laboratérios especializados e servicos
de atendimento, bem como a organizacao e regula-
mentac¢ao do conjunto dessas a¢oes de satude.??
Responséavel pela doenca falciforme, a hemoglobi-
na S (HbS) foi introduzida no Brasil a partir do trafico
negreiro de iniimeras tribos africanas submetidas ao
trabalho escravo nas industrias de cana-de-ag¢tcar do
Nordeste e, posteriormente, para a extracao de metais
preciosos em Minas Gerais. Com a abolicao da escrava-
tura, o fluxo migratorio expandiu-se para varias regioes
do Brasil e, assim, ocorreu o inicio do que é chamado
de miscigenacao racial — caracteristica marcante do
Brasil de todas as cores.® Nas ultimas décadas ocorre
grande melhoria do prognéstico em relacao a drepa-
nocitose, relacionados, especialmente, aos resultados
dos programas de triagem neonatal, por meio do qual
se pode perceber melhorias tanto na sobrevida quanto
na qualidade de vida dos portadores desse transtorno.*
O termo doenca falciforme é designado a um gru-
po com desordens hematoldgicas de origem genética,
caracterizado pela presenca da HbS em homozigose
(Hb SS) - também chamada de anemia falciforme
— ou em heterozigose com outras hemoglobinas va-
riantes (Hb SC, Hb SD-Punjab, etc) e, ainda, em inte-
racao com as talassemias (Hb S/p0 talassemia, Hb S/
B+ talassemia, Hb S/a talassemia).” Essas hemoglo-
binopatias constituem as enfermidades genéticas de
mais frequéncia no mundo.® A miscigenacao entre os
povos colonizadores favoreceu a dispersao desses
genes anormais, principalmente daqueles que origi-
nam as falcemias e as talassemias, tornando o trans-
torno falciforme a doenca hereditaria monogénica
mais comum no Brasil.” Existem estimados 6000000
brasileiros e 3500 pessoas que nascem todos os anos
com a doenga falciforme, em diferentes regioes bra-
sileiras®®, o que representa um a cada 1.000 nascidos
vivos/ano e mais 200.000 criangas/ano portadores do

traco falciforme (AS), o que a torna a doenca heredi-
taria de mais alta prevaléncia no Brasil.

A anemia falciforme raramente apresenta sinais
clinicos ao nascimento, o que faz do diagndstico
precoce peca fundamental. Desse modo, legislacoes
foram criadas para amparar a deteccao de doencas
genéticas precocemente por meio de programas de
triagem neonatal.® No momento em que é feita a
identificacao neonatal dos pacientes portadores des-
sa alteracao congenita, € possivel adequada aborda-
gem nos primeiros anos de vida e aconselhamento
genético, que reduz as complicagoes e a frequéncia
dessa doenca'!,de grande impacto social.!*!?

Apesar do objetivo do programa de triagem ne-
onatal para hemoglobinopatias ser a busca dos do-
entes, os métodos laboratoriais de triagem neonatal
permitem também detectar os portadores do trago,
isto €, individuos heterozigéticos com perfil hemo-
globinico AS, que constituem significativa parcela da
populacao. Os portadores do tracgo falciforme sao ge-
ralmente assintomaticos e a sua identificacao, apesar
de nao oferecer algum beneficio imediato ao recém-
-nascido, interessa a todos, pois possibilita a identifi-
cagao de casais com risco de ter um filho doente."*®

O diagnoéstico precoce em recém-nascidos (teste
do pezinho) é fundamental para que as criancas porta-
doras de hemoglobinopatias sejam encaminhadas aos
centros especializados para que possa ser feito acompa-
nhamento e o seu tratamento regular, com o uso regular
de folato e antibioticoterapia profilatica, além da vacina-
¢do especial adicional ao calendario nacional !5V

Nesse, contexto acredita-se que a inclusao da tria-
gem e tratamento das hemoglobinopatias, principal-
mente da anemia falciforme, representa o reconhe-
cimento da sua relevancia como problema de satde
publica no pais.’® Assim que o programa de deteccao
das hemoglobinopatias atingir todo o territério brasi-
leiro, serd possivel corrigir antigas distor¢oes e trazer
varios beneficios, sobretudo de um dos principios fun-
damentais da ética da medicina, que € o da igualdade,
garantindo acesso igual aos testes de triagem a todos
os recém-nascidos brasileiros, independentemente da
origem geografica, etnia e classe socioeconomica.?’

Historia da triagem neonatal no Brasil
As comunidades organizadas por brasileiros des-

cendentes de africanos vém reivindicando ha mais
de 30 anos o diagndstico precoce e um programa de
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atencao as pessoas com doenca falciforme.”” O Bra-
sil possui registros de programas de aconselhamento
genético desde a década de 1950, No entanto®, os
programas de triagem neonatal comecaram somente
em 1976 a partir da iniciativa da cidade de Sao Paulo
para a realizacao do diagnéstico da fenilcetontria.
Posteriormente, na década de 80, o hipotireoidismo
congénito também foi incluido na triagem.?

A Sociedade Brasileira de Endocrinologia e Me-
tabologia em 1990 foi a primeira sociedade médica
a adotar medidas oficiais no sentido de estimular e
organizar a triagem neonatal no Brasil com base na
criacdo de uma Comissao de Programas de Rastre-
amento Neonatal. Naquela época existiam poucos
programas de triagem neonatal e tais rastreios eram
até entao restritos a pontos isolados do territério na-
cional, muitas vezes por iniciativas de associagoes ou
de universidades e, algumas vezes, por leis estaduais
ou municipais. O programa implantado por Benjamin
Schmidt, na Associacao de Pais e Amigos dos Excep-
cionais de Sao Paulo (APAE/SP) e na Fundacao Ecu-
ménica do Parana, foi um dos pioneiros nessa area.?

Em 1992, o Ministério da Saide criou o Comité de
Hemoglobinopatias, responsavel pelas primeiras me-
didas de divulgacao e de normatizagcao do tratamento
dessas doencgas em nosso pais. Em 10 de maio de 1996,
o grupo de trabalho criado pela Portaria MS n°® 951/96,
coordenado pela Agéncia Nacional de Vigilancia Sa-
nitaria (ANVISA) do Ministério da Satde, instalou em
agosto o Programa de Anemia Falciforme (PAF). A
anemia falciforme voltou a ganhar respaldo politico
no Ministério da Saide em 2001 por meio da Secreta-
ria de Atencao a Satude, comecando a construir uma
politica para atencao aos doentes falciformes no SUS.
Inicialmente foi estabelecida a Portaria Ministerial GM
n® 822/01, que incluiu o exame que detecta doenca
falciforme e outras hemoglobinopatias no programa
de triagem neonatal em 12 estados da federacao, ga-
rantindo a correcao de antigas distor¢oes e trazendo a
tona importantes pontos de reflexao.?’ No ano de 2004,
foi instituida a Coordenacao da Politica Nacional do
Sangue e Hemoderivados, setor encarregado de tragar
uma politica de atencao a doenca falciforme e outras
hemoglobinopatias no SUS, conforme preconiza a Por-
taria GM n° 1.391/05, com o objetivo de promover uma
mudanca na histéria natural da doenca falciforme no
Brasil, reduzindo a taxa de morbimortalidade, promo-
vendo longevidade com qualidade de vida as pessoas
com essa doenca, orientando aquelas com traco fal-
ciforme e informando a populagdo em geral.” E em
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09 de agosto de 2006 entrou em vigor a Portaria GM
n° 1.852, na tentativa de realizar estudos e protocolos
para o embasamento das decisoes dos trabalhos da
Camara de Assessoramento Técnico a Coordenacao
da Politica Nacional de Sangue e Hemoderivados.?#

O PNTN tem a funcdao de detectar, confirmar,
diagnosticar, acompanhar e tratar os casos suspeitos
de quatro importantes doencas. Esse programa vem
sendo implantado em fases, em virtude dos diferen-
tes niveis de organizacao das redes assistenciais exis-
tentes nos estados, da variacao percentual de cober-
tura dos nascidos vivos da triagem que vinha sendo
realizada no pais e da diversidade das caracteristicas
populacionais existentes no pais. Para habilitagcao
em cada fase, o estado ou Distrito Federal tem que se
comprometer em cumprir alguns critérios estabeleci-
dos na Portaria Ministerial GM n° 822/01, com respei-
to a rede de coleta e cobertura, ao servigo de referén-
cia, ao acompanhamento e tratamento das doencas.
Para mudanca de fase, existem ainda outros critérios,
como atingir uma cobertura igual ou superior a 70%
dos nascidos vivos e ja ter cumprido todas as normas
estabelecidas para a fase anterior. As fases e as do-
encas contempladas sao: fase [ — triagem, confirma-
cao diagnostica, acompanhamento e tratamento da
fenilcetontria e hipotireoidismo congeénito; fase 1l —
triagem, confirmacao diagnéstica, acompanhamento
e tratamento da fenilcetontria, hipotireoidismo con-
génito + doencas falciformes e outras hemoglobino-
patias; e fase Il — triagem, confirmacao diagnostica,
acompanhamento e tratamento da fenilcetontria,
hipotireoidismo congeénito, doengas falciformes e ou-
tras hemoglobinopatias + fibrose cistica.?*

O Programa Estadual de Triagem Neonatal de
Minas Gerais (PETN-MG) é pioneiro na deteccao
de doencgas congénitas por meio do “teste do pezi-
nho” e encontra-se na fase 3 do PNTN. Fruto de acao
conjunta entre a Secretaria de Estado de Saide e a
Universidade Federal de Minas Gerais (UFMQG), esse
programa foi implantado em setembro de 1993 e
atende gratuitamente a populacao dos 853 munici-
pios de Minas Gerais. O Nicleo de Acoes e Pesquisa
em Apoio Diagnostico (NUPAD) foi credenciado pelo
Ministério da Saiide como servico de referéncia em
triagem neonatal no estado. Atualmente, 98% dos re-
cém-nascidos em Minas realizam a triagem neonatal,
conhecida popularmente como “teste do pezinho”,
que ainda garante tratamento e acompanhamento
médico gratuitos e o fornecimento de medicamento
adequado e dieta especial.
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Em nosso estado — Minas Gerais —, a doenca falcifor-
me € a de alta incidéncia entre as triadas e responde por
mais de 66% dos novos diagnosticos. Ainda de acordo
com pesquisas, das mais de 16 mil criangas em acompa-
nhamento no Brasil, 21% estao em Minas Gerais.*

Buscando melhores condi¢Oes para o atendimen-
to integrado aos pacientes com hemoglobinopatias, a
Fundacao Centro de Hematologia e Hemoterapia de
Minas Gerais (HEMOMINAS), o Nupad, a Secretaria
Estadual de Satde, a Secretaria Especial de Politicas
de Promocao da Igualdade Racial (SEPPIR), a Secre-
taria Municipal de Saide de Belo Horizonte, a Asso-
ciagao dos Pais, Amigos e Pacientes com Doenga
Falciforme do Estado de Minas Gerais (DREMINAS)
e o Ministério da Saide, que aporta recursos federais
para a iniciativa, criaram, em 2005, o Centro de Edu-
cacao e Apoio para Hemoglobinopatias (CEHMOB).*

O Cehmob, hoje referéncia nacional, com sede
em Belo Horizonte, acolhe familias em tratamento
de hemoglobinopatias. O atendimento e acompanha-
mento médico sao realizados no ambulatério da He-
mominas — Hemocentro Regional de Belo Horizonte,
onde os familiares recebem também informacoes
pertinentes e atendimento multidisciplinar. A partir
dessa bem-sucedida experiéncia de Minas Gerais,
espera-se que esse modelo esteja sendo disseminado
e identificado como marco nas politicas publicas na-
cionais para o atendimento as hemoglobinopatias.'®
Em junho de 2007, para consolidar e discutir as trans-
formagdes ocorridas no manejo da doenca falcifor-
me, aconteceu em Belo Horizonte-MG o Encontro
Mineiro e Férum Nacional de Politicas Integradas de
Atencao as pessoas com doenga falciforme.?

A rotina em relacao a doenca falciforme em Mi-
nas Gerais envolve:

o diagnostico para doenga falciforme e outras hemo-
globinopatias por intermédio da Triagem Neonatal;
as amostras positivas tém seus resultados envia-
dos aos pais e estes escolnem um hemocentro
regional para acompanhamento ao filho, conside-
rando a localizacao geogréafica do municipio de
residéncia da familia;

no centro de referéncia acontece a primeira con-

sulta de orientacao aos pais junto com uma equi-

pe médica que orienta sobre a doenca e sinais de
alerta, fornece folhetos explicativos sobre a he-
moglobinopatia e o tra¢o falcémico e ensina aos
pais a palpacao esplénica. Os pacientes portado-
res de doenca falciforme recebem um documen-
to “Atencao Integral a pessoa com Doenca Falci-

forme” com ficha de identificacao do portador de
doenca falciforme e informagoes sobre o trata-
mento, enderecos de hemocentros e associacoes
de Minas Gerais. O Cehmob permite acesso por
intermédio de uma central 0800, gratuita e com
funcionalidade de 24 horas. Essa “carteirinha” é
fornecida pelo Cehmob em parceria com o Nu-
pad, o governo de Minas e a Hemominas. Esse
documento informa aos profissionais de saide
que paciente portador de doenca falciforme deve
receber atendimento prioritario em qualquer cen-
tro médico;

o formulario Ficha de Conta Referéncia é preen-
chido a cada trés ou quatro meses, durantes as
consultas dos pacientes com doenca falciforme.
Dos trés meses aos cinco anos de idade os falce-
micos (HbSS, HbSC, HbSD, HbSBeta) fazem uso
de acido fdlico e penicilina profilatica e, se alérgi-
cos, é prescrita eritromicina, além de realizarem o
controle hematolégico, sorolégico e imunologico;
as consultas sao realizadas trimestralmente até os
cinco anos e semestrais apos essa idade;

alguns centros de referéncia contam como
atendimento odontoldgico, pediatrico, psicolo-
gico e fisioterapico.*

Os baixos custos dos exames laboratoriais envol-
vidos na avaliagao genética e a significativa dimensao
epidemiologica que a doenca falciforme apresenta
em nosso pals justificam as precocidades de alguns
estados brasileiros na triagem neonatal das hemoglo-
binopatias. Além da crescente difusao do aconselha-
mento genético, o governo federal empenhou-se tam-
bém em Politicas Nacionais Educativas e, nos anos 90,
o Ministério da Satide tem investido na educacao para
a genética, por meio da produgao e difusao de mate-
rial educativo, como é o caso do folheto informativo
da ANVISA: Anemia Falciforme: Um Problema Nosso,
ou mesmo da publicacao Manual de Doengas Mais Im-
portantes por Razées Etnicas, na Populacdo Brasileira
Afro-descendente, publicada em 2001.2

Em nosso pais, o acompanhamento ambulatorial
visa nao s6 a avaliacao periddica dos diversos 6rgaos
e sistemas, a fim de precocemente serem detectadas
alteracoes, mas também a orientacao do paciente e
de seus familiares sobre a doenca. A criacao de vin-
culo dos pacientes e seus familiares com a equipe
de saude é fundamental, pois facilita a compreensao
sobre a doenca e, consequentemente, evita que 0s
mesmos procurem diferentes hospitais, mantendo o
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acompanhamento em um unico centro de referén-
cia.*> O Ministério da Satide recomenda o exame dos
pais a partir da identificagcao de heterozigotos, mas
ainda nao faz alusdo quanto a ampliacao da triagem
para outros familiares, sendo que alguns estudos
de avaliacao dos efeitos da orientacao genética tém
demonstrado que, na préatica, ela tem pouca influén-
cia na escolha do futuro conjuge. Por esse motivo, o
aspecto educacional e o assistencial dos programas
comunitarios de hemoglobinopatias sao os mais rele-
vantes."” O respeito ao sigilo de todos os resultados da
triagem neonatal, do diagnoéstico e em todas as fases
do seguimento é direito ético dos pacientes.*®*?
Pode-se presumir que os principais responsaveis
pela reducao nas taxas de mortalidade sao: a antibio-
ticoterapia com penicilina, a vacinagao preventiva,
o desenvolvimento de uma politica de transfusao de
qualidade, a possibilidade terapéutica da hidroxiu-
reia, a deteccao e tratamento de vasculopatia cere-
bral pelo doppler transcraniano e regime de hiper-
transfusao e, certamente, a triagem neonatal, a qual
possibilitou e proporcionou todas essas melhorias.
Devido ao sucesso de seu PNTN, o Brasil assinou
um termo de cooperacao técnica com os paises da
Africa. Esse documento foi assinado no Encontro de
Ministros da Satide dos Paises de Lingua Portuguesa,
em Cabo Verde, no dia 12 de abril de 2008, sendo que
o acordo de Cooperacao Técnica entre Brasil e o Se-
negal ja havia sido assinado em novembro de 2007

DISCUSSAO

E importante destacar que, no Brasil e em vérias
regioes do mundo, o grupo étnico acometido, ma-
joritariamente a populacao negra, estd na base da
piramide social e apresenta os piores indicadores
epidemioldgicos, educacionais e economicos. Esses
fatores contribuem significativamente para o mau
prognoéstico de vida das pessoas com doenca falci-
forme, com énfase na anemia falciforme.? Levando-
-se em conta a extensao de nosso pais, a miscigena-
¢ao racial e a prevaléncia das hemoglobinopatias,
torna-se necessaria a expansao dos centros de tria-
gem para detectar essas alteragoes genéticas, a fim
de permitir melhor conhecimento sobre esse grupo
de doencas hereditarias.*?

Os programas de rastreio sao um grande passo
para o aumento da sobrevida, reduzindo a hospita-
lizagdo e minimizando as despesas associadas a
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doenca falciforme. Apesar da incidéncia de anemia
falciforme ser ainda mais comum em pessoas da
raca negra, estudos populacionais tém demonstrado
a presenca de HbS em pessoas descendentes de po-
pulacoes do Mediterraneo, Caribe, América Central e
do Sul, Arabia e India. No Brasil, a populacao se reve-
la com diferentes origens raciais e com diversificados
graus de miscigenagao; assim, para um programa ser
eficiente, todos os recém-nascidos deveriam ser testa-
dos independentemente do grupo étnico.

Apesar da alta incidéncia e gravidade, a anemia
falciforme ainda nao é encarada com a devida se-
riedade pela industria farmacéutica e pelo servico
publico de salude, que s6 recentemente passaram a
preocupar-se com o problema, com a inclusao de li-
beragcao de medicamentos de alto custo que reduzem
amorbimortalidade da doenca, como os quelantes do
ferro e a hidroxiureia e diretrizes para o transplante
de medula 6ssea.*" Outro fator responséavel por cer-
ta discriminagao da doenca é a predominancia entre
pessoas de cor negra. E fato que a doenca falciforme
foi introduzida no Brasil pelos escravos africanos e
hoje ela predomina entre o0s negros e pardos, mas nao
é exclusiva dessa populagao, devido a miscigenagao.

Embora o préprio Estatuto da Crianca e do Ado-
lescente faca referéncia a obrigatoriedade do “teste
do pezinho”, dados extraoficiais do Ministério da Sau-
de indicam que entre um terco e metade dos cerca de
3.000.000 de recém-nascidos brasileiros nao realiza-
ram esse teste no ano 2000. Alguns deles podem ter
realizado o teste em laboratérios privados que nao in-
formam seus dados para as estatisticas oficiais. Além
da falta de cobertura, também existe a falta de um
sistema de controle de qualidade, fundamental para
a analise de outras variaveis importantes na otimiza-
c¢ao de um programa de triagem neonatal: idade a
coleta da primeira amostra; tempo decorrido entre a
coleta e a entrada do material no laboratério; tempo
decorrido entre a entrada do material no laboratério
e a comunicacgao do resultado aos pais; idade de ini-
cio do tratamento, entre outros.*

Para a coordenadora da Politica Nacional de Aten-
¢ao Integral as Pessoas com Doencga Falciforme do
Ministério da Saide, Joice Aragao de Jesus (2009), o
nimero é extremo e grandioso. “Uma em cada mil
criangas nasce com a doenca e isso requer medidas
de sadde publica”. 16

Varios estudos ja comprovaram que o diagnostico
e tratamento precoces aumentam comprovadamente
a sobrevida e melhoram a qualidade de vida das pes-
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soas com doenca falciforme, mas, para isso, estas de-
vem ser acompanhadas em centros de referéncia es-
pecializados capazes de oferecer atendimento global,
multidisciplinar e multiprofissional. Diante do expos-
to, fica claro que se deve garantir ao individuo com
doenca falciforme o amplo acesso a satde por meio
de uma politica de atencao integral a essas pessoas,
desde a triagem neonatal até medidas preventivas e
tratamento das complicagoes agudas e cronicas.”

CONCLUSAO

A implantacao de programas de triagem neona-
tal para doenca falciforme demonstra a possibilida-
de de diminuicao da morbimortalidade da doenca a
partir de uma politica ptblica de Atencao Primaria
a Saude, cujos principios constitucionais basicos sao
conquistados pela populacao, gerando compromisso
com 0s conceitos mais amplos de saide, conforme a
Declaracao de Alma-Ata. A importancia dessas po-
liticas publicas vem sendo apoiada de forma ampla
por diversas associagoes de pacientes e instituicoes
publicas e privadas, culminando com a criagao do
Dia Internacional das Hemoglobinopatias, em 2009,
a ser comemorado no dia 08 de maio.
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