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Prevaléncia de patologias
detectadas pela triagem
neonatal em Santa Catarina

Prevalence of disorders detected by newborn
screening in Santa Catarina

Adriana Kleist Clark Nunes', Regiane Gutjahr Wachholz',
Marina R. M. Rover!, Liliete Canes Souza'

RESUMO

Avaliar a prevaléncia das patologias fenilcetonuria (FNC), hipotireoidismo congénito
(HC), fibrose cistica (FC), hemoglobinopatias (HB) e hiperplasia adrenal congénita (HAC), no
Estado de Santa Catarina, a fim de delinear o perfil da populagdo catarinense em relagédo a

essas patologias. Foi realizado um levantamento de dados do Progra-
ma de Triagem Neonatal da Secretaria de Estado da Saude de Santa Catarina, no periodo de
2004 a 2008. No periodo de estudo, foram obtidas as seguintes prevaléncias: FCN

1:28.862, HC 1:2.876, FC 1:5.121, HB S 1:14.446 e para HAC 1:11.655 criancas triadas.

A prevaléncia média da FNC mostrou-se inferior a prevaléncia nacional, ao passo que a
da HAC foi superior; por sua vez, a do HC mostrou-se semelhante as prevaléncias mundial e
nacional. Além disso, o predominio da populacdo caucasiana no Estado resultou em uma pre-
valéncia reduzida da HB e uma prevaléncia aumentada da FC em relacao ao restante do pais.
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ABSTRACT

To evaluate the prevalence of the diseases phenylketonuria (PKU), congenital hypo-
thyroidism (CH), cystic fibrosis (CF), hemoglobinopathies (HB), and congenital adrenal hyper-
plasia (CAH), in the state of Santa Catarina, in order to delineate the local population profile for
these diseases. A survey of data from the Newborn Screening Program
of the Ministry of Health of Santa Catarina, in the period 2004 to 2008 was carried out.

During the study period, the following prevalences were obtained: 1:28,862 children screened
for PKU; 1:2,876 children screened for CH; 1:5,121 children screened for CF; 1:14,446 children
screened for HB S; and 1:11,655 children screened for CAH. The prevalence of PKU
proved to be lesser than the national prevalence, while CAH prevalence was greater. On the
other hand CH prevalence was similar to the global and national prevalence. Moreover, the pre-
dominance of the Caucasian population in the state resulted in reduced prevalence of HB S and
increased prevalence of CF in relation to the rest of the country. ArqBras Endocrinol Metab. 2013;57(5):360-7

Keywords
Neonatal screening; phenylketonuria; congenital hypothyroidism; cystic fibrosis; hemoglobinopathies; congenital adrenal
hyperplasia

outras patologias assintomaticas no periodo neonatal,

q triagem neonatal consiste em um exame laborato-  permitindo a interferéncia no curso da doenga e pro-
rial de cardter preventivo que tem por objetivo a  movendo, assim, a diminui¢do ou até mesmo a elimina-

“ detecgio precoce de erros inatos do metabolismo e de  ¢do das sequelas associadas a cada patologia (1).
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No Brasil, a triagem neonatal teve inicio em 1976,
com o desenvolvimento do projeto de triagem para a
tenilcetontria (FNC) em recém-nascidos, pelo profes-
sor Benjamin Schmidt, na Associa¢io de Pais e Ami-
gos dos Excepcionais de Sio Paulo (Apae-SP) (2). Em
2001, o Ministério da Satide lan¢ou a Portaria n® 822,
que instituiu, no dmbito do Sistema Unico de Satde,
o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN),
com o objetivo de atender a todos os recém-nascidos
em territério nacional. O programa tornou-se respon-
savel pela detec¢io, confirmagido, diagnéstico, acompa-
nhamento ¢ tratamento dos casos suspeitos de quatro
patologias: ENC, hipotireoidismo congénito (HC),
fibrose cistica (FC) e hemoglobinopatias (HB) (3,4).
Sua implanta¢do nos Estados brasileiros ¢ apresentada
de acordo com trés fases: Fase I: contempla o diagnos-
tico de FNC e HC; Fase II: contempla o diagnodstico
de FNC, HC e HB; e Fase III: contempla o diagnoés-
tico de FNC, HC, HB e FC. Os laboratorios especia-
lizados credenciados pelo PNTN sio denominados de
Servigos de Referéncia em Triagem Neonatal (SRTN)
e responsaveis pela execu¢io e controle do PNTN em
suas areas de abrangéncia, devendo haver pelo menos
um SRTN em cada Estado brasileiro (1-4). Em maio
de 2006, todos os Estados do pais ja haviam implanta-
do a triagem neonatal para a FNC ¢ o HC, desempe-
nhando suas fung¢des de acordo com os protocolos do
PNTN (5) e, atualmente, estdo habilitados no PNTN
com pelo menos um servigo de referéncia credenciado
pelo Ministério da Saade (1). Até o ano de 2009, além
de Santa Catarina, somente mais trés Estados brasileiros
(Parana, Minas Gerais ¢ Espirito Santo) executavam a
Fase III do PNTN (1). Entre 2009 e 2011, Goias, Sio
Paulo, Rio Grande do Sul, Rondonia e Rio de Janei-
ro passaram para a Fase III (1). Em 2012, mais oito
Estados (Bahia, Distrito Federal, Mato Grosso, Para,
Permambuco, Ceard, Maranhdo e Mato Grosso do Sul)
foram homologados na Fase IIT do PNTN, perfazendo
dezessete Estados, entretanto, como Ronddnia realiza
a triagem para o Acre, pode-se considerar, efetivamen-
te, dezoito Estados participantes da Fase III (1).

Desde sua implantagdo em Santa Catarina, a coor-
denagio do programa foi conferida ao Laboratorio
Central de Satde Publica (Lacen-SC). No laborato-
rio, as amostras sdo analisadas e as criangas suspeitas de
possuirem doengas neonatais sio encaminhadas para
o Hospital Infantil Joana de Gusmido (HIJG) para a
confirmag¢io do diagnéstico, tratamento ¢ acompanha-
mento médico, quando necessdrios. Além da execugio
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dos exames para o diagndstico das quatro patologias
previstas pelo PNTN, o Lacen-SC ¢ o HIJG também
sdo responsaveis pelo diagnodstico precoce da hiperpla-
sia adrenal congénita (HAC), o qual foi incluido na
triagem neonatal (6,7).

A FNC ¢ uma doen¢a metabdlica hereditdria, ca-
racterizada pela auséncia ou deficiéncia quase completa
de atividade da enzima fenilalanina hidroxilase, levando
ao aumento da concentragio de fenilalanina plasmati-
ca e da excrecio urinaria de 4cido fenilpiravico (5,8).
Criangas com FNC nio tratada apresentam um qua-
dro clinico com sintomas bastante varidveis, incluindo
o retardo mental, comportamento altista, convulsoes,
microencefalia, odor de “rato” da pele, cabelos e urina
(em fung¢do do acimulo de fenilacetato), tendéncia a
hipopigmentagdo ¢ eczema (8-10). No Brasil, os Ser-
vicos de Referéncia em Triagem Neonatal realizam a
triagem da FNC a partir da dosagem quantitativa da
fenilalanina (FAL) sanguinea, ¢ a obteng¢io de valores
da enzima superiores a 10 mg/dL, em pelo menos duas
amostras laboratoriais distintas, fornece o diagnostico
da doenga (3).

O HC ¢ a incapacidade da glindula tireoide do re-
cém-nascido em produzir quantidades suficientes dos
horménios tireoidianos e representa uma das principais
causas tratdveis de retardo mental. A triagem ¢ feita com
dosagens do hormonio estimulante da tireoide (TSH) ¢
da tiroxina (T4) (3,11). Ap6s o resultado positivo ini-
cial no Programa de Triagem Neonatal, devem ser rea-
lizadas as dosagens do T4 (total e livre) e do TSH em
amostra de sangue venoso, para que haja a efetiva con-
firmagdo diagnoéstica. Seguindo essa estratégia, a média
de detecgdo dos casos suspeitos atinge em torno de 90%
(3). As criangas ndo tratadas precocemente terdo o cres-
cimento ¢ o desenvolvimento mental comprometidos,
ocorrendo manifestag¢oes clinicas como: hipotonia mus-
cular, dificuldades respiratérias, cianose, ictericia pro-
longada, constipag¢io, bradicardia, anemia, sonoléncia
excessiva, livedo reticularis, choro rouco, hérnia umbi-
lical, alargamento de fontanelas, mixedema, sopro car-
diaco, dificuldade na alimentagdo com deficiente cres-
cimento pondero-estatural, atraso na denti¢io, retardo

na maturagao Ossea, pele seca e sem elasticidade, atraso -
de desenvolvimento neuropsicomotor e retardo mental
(3,12). Ja as criangas que tém o diagndstico precoce -
estabelecido pelos Programas de Triagem Neonatal nio -

apresentario qualquer sintomatologia clinica, desde
que a terapia de reposi¢io hormonal seja iniciada no
tempo adequado (3,12).
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A FC trata-se da mais comum entre as doengas he-
reditdrias consideradas letais (3,13). As manifestagoes
clinicas da doenga consistem no acometimento pulmo-
nar cronico, na insuficiéncia pancredtica e na elevada
concentragdo de cloreto de sédio no suor (14). As ma-
nifestagoes pulmonares resultam de uma intensa reagdo
inflamatodria desencadeada por infecgdes oportunistas
nas vias aéreas, fator que gera um dano irreversivel ao
tecido pulmonar, seguido de dbito por disfungdo res-
piratéria (13-15). Os programas de triagem neonatal
empregam a dosagem de tripsina imunorreativa (IRT)
como o primeiro teste de triagem para a doenga, sendo
os resultados positivos confirmados por meio da quan-
tificacdo de cloreto no suor ¢/ou da analise de DNA
(3,16,17).

As HB sdo doengas hereditarias, de cardter autosso-
mico recessivo, ¢ que resultam de mutagdes nos genes
que codificam as cadeias globinicas alfa (o) e beta (f) da
molécula de hemoglobina. Afetam, aproximadamente,
7% da populagio mundial, sendo as mais frequentes e
clinicamente significativas as variantes estruturais para as
hemoglobinas S ¢ C, que acometem principalmente po-
pulagdes originarias do Continente Africano, da Regido
Mediterranea, do Sudeste Asidtico, do Oriente Médio
e Extremo Oriente (18,19). As principais complica-
¢oes clinicas na Anemia Falciforme incluem a anemia
hemolitica cronica, episodios dolorosos e intermitentes
de vaso-oclusdo, risco permanente de infec¢does como
resultado de autoinfarto esplénico, acidentes vasculares
cerebrais, retinopatia e danos cumulativos em multiplos
orgios (19,20). Além da triagem neonatal dessa hemo-
globinopatia, o Ministério da Satide também destaca a
importincia da detec¢do precoce da hemoglobinopatia
C e de a ¢ f talassemias pelos Programas de Triagem
Neonatal (3). A realiza¢io do diagnostico laboratorial
precoce dessas alteracoes hemoglobinicas ¢ de primor-
dial importancia, em virtude da alta taxa de mortalida-
de na infincia (21).

A HAC ¢ um conjunto de defeitos enzimaticos de
causa genética, que interfere na biossintese de corti-
sol e, frequentemente, de aldosterona. Pode causar a
morte nos pacientes com a forma perdedora de sal e

- também virilizagio nas mulheres. E caracterizada por
. defeitos em qualquer uma das enzimas necessdrias a
- sintese do cortisol, e o defeito mais comum ¢ a defi-
. ciéncia da 21-hidroxilase, que pode ser identificada na

triagem neonatal pela dosagem da 17-hidroxiprogeste-
rona (22-24). O quadro clinico da HAC ¢ muito va-
riado, depende de haver ou nido deficiéncia de outros
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esteroides adrenais, do acimulo dos precursores pro-
ximais ao bloqueio enzimitico, do desvio do metabo-
lismo adrenal para outras vias metabdlicas, e do grau
de deficiéncia enzimdtica (25). O diagnéstico de HAC
mais confidvel é a determinagdo dos valores sanguineos
do precursor do cortisol imediatamente proximal a en-
zima deficiente. Assim, na deficiéncia da 21-hidroxilase,
determinam-se as concentragdes séricas do precursor da
enzima 21-hidroxilase, isto é, a 17-hidroxiprogestero-
na. Nas criancas com a forma cldssica de deficiéncia da
21-hidroxilase, os valores séricos da 17-hidroxiproges-
terona estdo alguns graus de magnitude acima dos nor-
mais (26,27).

Considerando o exposto, o objetivo deste trabalho
foi avaliar a prevaléncia das patologias FNC, HC, FC,
HB ¢ HAC, no Estado de Santa Catarina, a fim de de-
linear o perfil da populagdo catarinense em relagao a
essas patologias.

MATERIAIS E METODOS

O presente estudo foi conduzido com a pesquisa re-
trospectiva do ntimero de recém-nascidos triados para
FNC, HC, FC, HB ¢ HAC, do nimero de casos cujos
diagnosticos foram confirmados para essas patologias e
do nimero de nascidos vivos no Estado de Santa Cata-
rina, no periodo compreendido entre janeiro de 2004 a
dezembro de 2008.

O ntimero de individuos triados para FNC, HC, FC,
HB ¢ HAC foi obtido por meio do sistema informati-
zado gerador e gerenciador do banco de dados Vega
Triagem® (CCTI, Sdo Paulo, SP), utilizado no setor
de Andlises Neonatais do Lacen-SC. A busca levou em
considera¢io o namero total de criangas triadas, anual-
mente, pela instituigdo. O ntmero de casos diagnos-
ticados de FNC, HC, FC, HB ¢ HAC foi confirmado
no Setor de Endocrinologia do HIJG. O nimero de
nascidos vivos no Estado de Santa Catarina foi obtido
por pesquisa no Sistema de Informagdes sobre Nasci-
dos Vivos (Sinasc) (28).

A técnica utilizada para a realizagio dos testes
constitui na coleta de sangue capilar em papel-filtro
(FITEC® especial com espessura de 2,27 mm, grama-
tura 105-110 g/m? linear 1005 algodio), o sangue foi
coletado nos Postos de Satde, Hospitais ou Materni-
dades dos municipios participantes do Programa por
técnicos de enfermagem treinados, sendo subsequente-
mente encaminhado para o setor de Anilises Neonatais
do Lacen-SC. A faixa etdria atendida para realizagio da
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primeira coleta variou de 3 a 14 dias. A FAL (coefi-
ciente de variacdo intraensaio de 8,5% e coeficiente de
varia¢do interensaio de 5,1% para valores de FAL com
média de 12,1 mg/dL) foi quantificada por imunoen-
saio no sistema automatizado Wallac 1232 Victor®. O
TSH (coeficiente de variagdo intraensaio de 6,8% e coe-
ficiente de variagdo interensaio de 8,9% para valores de
TSH com média de 10,5 pnUI/mL), a IRT (coeficiente
de variacio intraensaio de 7,1% e coeficiente de variagio
interensaio de 8,0% para valores de IRT com média de
104 ng/mL) ¢ a 17-OHP (coeficiente de variagdo in-
tracnsaio de 7,3% ¢ coeficiente de variagdo interensaio
de 9,6% para valores de 17-OHP com média de 16,3
ng/mL) foram quantificados por imunoensaio no siste-
ma automatizado Wallac 1235 AutoDELFIA®. As he-
moglobinas variantes foram analisadas qualitativamente
por cromatografia liquida de alta performance (HPLC
— coeficiente de variagdo intraensaio de 2,2% para com-
paragdes entre bandas de hemoglobina A e C e de 3,3%
entre hemoglobina A ¢ F e coeficiente de variagio in-
terensaio de 1,8% para comparagdes entre bandas de
hemoglobina A ¢ C ¢ de 2,9% entre hemoglobina A e
F) em aparelho Bio-Rad Variant™. Todos os resultados
alterados de hemoglobinas foram confirmados com ele-
troforese em gel de agarose por focaliza¢io isoelétrica
(IEF — Pharmacia Biotech®). Os principios utilizados
para andlise laboratorial, os analitos determinados na
triagem de cada patologia e os respectivos valores de re-
feréncia utilizados foram citados na tabela 1. Os valores
que estavam acima dos de referéncia foram repetidos
duas vezes com a primeira amostra. Quando necessa-
rio, as criangas foram reconvocadas para uma segunda
coleta. Com a persisténcia de valores elevados ou a ob-
ten¢do de valores muitos elevados ja na 1* amostra, as
criangas foram encaminhadas, pelo Lacen-SC, ao Servi-
¢o de Endocrinologia Pediitrica do HIJG.

Os critérios a seguir foram utilizados para defini¢io
do diagnéstico pelo endocrinologista pediatrico. Na

Tabela 1. Exames de triagem neonatal realizados

Triagem neonatal em Santa Catarina

triagem da FNC, a obten¢io, em amostra de sangue
total, de valores de FAL (imunoensaio automatizado
Wallac 1232 Victor®) superiores a 10 mg/dL, em pelo
menos duas amostras laboratoriais distintas, forneceu
o diagnostico da doenga. Para HC foi realizada a do-
sagem sérica do T4 total (5,53 a 11,0 ng/dL), do T4
livre (0,78 22,19 ng/dL) e do TSH (0,35 a 5,50 pUIL/
mL) por quimica seca em sistema automatizado Vitros®
ECi (Ortho-Clinical Diagnostics). Assim, o HC foi
identificado quando foram obtidos valores de T4 total
e livre inferiores a 5,53 ng/dL ¢ 0,78 ng/dL, respecti-
vamente, ¢ valores de TSH superiores a 5,50 pUI/mL.
Os casos que apresentaram resultados positivos de IRT
foram confirmados por meio de uma quantificagio de
cloreto no suor por fotometria de chama, considera-
do como padrio-ouro para o diagndstico confirmaté-
rio da FC, sendo que valores desse eletrélito iguais ou
superiores a 60 mEq/L conferem o diagnéstico para
a doenga. Por constituirem métodos de elevada preci-
sao, HPLC e IEF, todos os resultados positivos foram
repetidos para confirmagio, ¢ resultados anormais fo-
ram confirmados apds trés meses. Para o diagnéstico de
HAC, foram realizadas as dosagens séricas de 17-OHP
por radioimunoensaio de 17-alfa-hidroxiprogesterona
Coat-A-Count® (Siemens Healthcare Diagnostics),
sendo considerados os seguintes valores de referéncia
de acordo com o sexo ¢ a idade: até 1 més (masculino
de 53 a 186 ng/dL, feminino de 17 a 204 ng/dL); de
1 a 6 meses (masculino de 35 a 157 ng/dL, feminino
de 25 a 110 ng/dL); de 6 a 12 meses (masculino de 6
240 ng/dL, feminino de 5 a 47 ng/dL).

Para andlise de dados os valores obtidos foram tabe-
lados em planilha eletronica de cilculos do Microsoft
Office Excel®. A cobertura do PNTN em Santa Ca-
tarina foi calculada como percentual, considerando-se
100% o namero de nascidos vivos no Estado, relatan-
do-se medidas descritivas de média e desvio-padrio. As
prevaléncias anuais das patologias FC, ENC, HAC, HB

Valores de referéncia

Patologia Analito analisado Método de analise
Fenilcetondria FAL Imunoensaio
Hipotireoidismo congénito TSH Imunoensaio
Fibrose cistica IRT Imunoensaio
Hemoglobinopatias Hemoglobinas variantes HPLC e IEF
Hiperplasia adrenal congénita 17-0HP Imunoensaio

< 3,00 mg/dL (sujeitos a reconvocagao acima de 2,70)
<10 pUl/mL
< 70,0 ng/mL (para detecgdo de FC o resultado acima de 30 dias de vida
ndo é significativo)
FA até 50 dias; AF acima de 50 dias; AA acima de 90 dias

< 9,9 ng/mL para criangas com peso acima de 2.500 kg
< 19,8 ng/mL para criangas com peso até 2.500 kg

HPLC: cromatografia liquida de alta performance, IEF: focalizagdo isoelétrica.
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¢ HC na populac¢io rastreada foram calculadas dividin-
do-se o numero total de criangas triadas pelo nimero
de casos diagnosticados no periodo avaliado.

O estudo foi delineado de acordo com as Diretrizes
e Normas Regulamentadoras de Pesquisa envolvendo
Seres Humanos ¢ aprovado pelo Comité de Etica em
Pesquisas com Seres Humanos da Universidade Federal
de Santa Catarina (Processo 325, FR 278578).

RESULTADOS

No periodo de 2004 a 2008, um total de 378.337
criangas foi triado para as patologias FNC, HC, FC,
HB e HAC, pelo setor de Anilises Neonatais do Lacen-
-SC, perfazendo uma média de 75.667 + 3.009 crian-
¢as triadas, anualmente, pela institui¢io. Nesse mesmo
periodo, verifica-se um total de 420.531 nascidos vivos
em Santa Catarina, correspondendo a uma média de
84.106 + 1.363 nascimentos anuais, no Estado. No ano
de 2005, a triagem neonatal abrangeu grande ntimero
de criangas e foi responsavel pelo maior percentual do
periodo estudado, equivalente a 94,8%. Para os demais
anos os percentuais de cobertura foram: 89,7% (2004),
89,8% (20006), 88,4% (2007) ¢ 87,2% (2008).

Fenilcetondria

O nimero de casos de FCN totalizou 26 criangas. Esse
valor corresponde a uma média de cinco criangas diag-
nosticadas, anualmente, com a doenga ¢ resulta em uma
prevaléncia média para o periodo estudado de 1:28.862
na populagio rastreada. De acordo com a tabela 2, ob-
serva-se uma grande variagio da prevaléncia da ENC
na popula¢io de estudo, elevando-se de 1:76.631, em
2004, para 1:7.369, em 2008, valores justificados pelo
aumento de dez casos confirmados no ano de 2008 em
relagdo ao ano de 2004.

Tabela 2. Total de criangas triadas e diagnosticadas para a FNC e
prevaléncia da doenca na populagdo rastreada, no periodo de 2004 a
2008

Numero de Falso- Casos Prevaléncia
criancas positivos na confirmados de FCN na
triadas para segunda de FCN populagado
a FCN coleta rastreada
2004 76.631 15 1 1:76.631
2005 80.146 2 6 1:13.358
2006 75.571 0 7 1:10.796
2007 72.312 3 2 1:36.156
2008 73.677 0 10 1.7.368
364

Hipotireoidismo congénito

O namero de casos de HC totalizou 132 criangas. Esse
valor corresponde a uma média de 26 criangas diagnos-
ticadas, anualmente, com a doenga e resulta em uma
prevaléncia média de 1:2.876 triados, na populagio
estudada. De acordo com a tabela 3, a prevaléncia de
HC na popula¢io rastreada manteve-se relativamente
constante no periodo de 2004 a 2008, variando entre
1:3.065 a 1:2.781 triados, nos anos de 2004 ¢ 2007,
respectivamente.

Tabela 3. Total de criangas triadas e diagnosticadas para o HC e
prevaléncia da doenca na populagéo rastreada, no periodo de 2004 a
2008

Nimero de Falso- Casos Prevaléncia
criangas positivos na y de HC na
. confirmados P
triadas para segunda de HC populacao
o HC coleta rastreada
2004 76.631 0 25 1:3.065
2005 80.146 0 28 1:2.862
2006 75.571 0 29 1:2.605
2007 72.312 0 26 1:2.781
2008 73.677 0 24 1:3.069

Fibrose cistica

O namero de casos de FC totalizou 76 criangas no pe-
riodo de 2004 a 2008. Esse valor corresponde a uma
média de 15 criangas diagnosticadas anualmente com a
doenga e resulta em uma prevaléncia média de 1:5.121
na populagdo rastreada. De acordo com a tabela 4, a
prevaléncia de FC na popula¢io rastreada nio apresen-
tou grandes flutuag¢des, variando de 1:3.684, em 2008,
para 1:6.165, em 2005.

Tabela 4. Total de criancas triadas e diagnosticadas para a FC e
prevaléncia da doenga na populacdo rastreada, no periodo de 2004 a
2008

Niimero de Falso- Casos Prevaléncia
criangas positivos na T de FC na
triadas para segunda de FC populagao
aFC coleta rastreada
2004 76.631 32 13 1:5.895
2005 80.146 0 13 1:6.165
2006 75.571 0 15 1:5.038
2007 72.312 58 15 1:4.821
2008 73.677 69 20 1.3.684

Hemoglobinopatias

O ntmero de casos de HB S totalizou 24 criangas,
das quais 16 apresentaram a hemoglobina variante
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ES e oito criangas apresentaram a hemoglobina FSC,
perfazendo uma média de seis criangas diagnosticadas
anualmente com a doenga. No periodo de estudo, so-
mente um crianga apresentou a hemoglobina variante
FC, representando um tnico caso de HB C confirmado
no Estado, que ocorreu no ano de 2008. As prevalén-
cias anuais da doenga apresentaram-se consideravel-
mente constantes no periodo avaliado, variando entre
1:10.947 ¢ 1:18.078 triados (Tabela 5). Dessa forma,
a prevaléncia média da HB S foi de 1:14.446 criangas
triadas no periodo de 2004 a 2008.

Tabela 5. Total de criancas triadas e diagnosticadas para HB e prevaléncia
da doenga na populago rastreada, no periodo de 2004 a 2008

Nimero de Casos Prevaléncia de HB S
criangas triadas confirmados de na populacédo
para HB HB S rastreada
2004 76.631 07 1:10.947
2005 80.146 06 1:13.357
2006 75.571 05 1:15.114
2007 72.312 04 1:18.078
2008 73.677 05 1:14.735

Hiperplasia adrenal congénita

O ntimero de casos com HAC totalizou 77, perfazendo
uma média de, aproximadamente, 19 criangas diagnos-
ticadas anualmente com a doenca (Tabela 6). Obser-
varam-se no ano de 2008 apenas dois casos da doen-
¢a diagnosticados, com uma prevaléncia de 1:36.838,
mostrando uma flutuagio de valores comparando com
as ocorréncias de maior nimero de casos confirmados
nos anos anteriores. Assim, a prevaléncia média calcu-
lada para essa patologia no periodo de 2004 a 2008 foi
equivalente a 1:11.655 triados.

Tabela 6. Total de criancas triadas e diagnosticadas para a HAC e
prevaléncia da doenga na populagao rastreada, no periodo de 2004 a 2008

Niimero de Falso- Casos Prevaléncia
criancas positivos na Tt de HAC na
triadas para segunda de HAC populagao
a FCN coleta rastreada
2004 76.631 10 15 1:5.108
2005 80.146 99 23 1:3.484
2006 75.571 211 30 1:2.519
2007 72.312 69 07 1:10.330
2008 73.677 63 02 1:36.838
DISCUSSAO

A partir dos dados obtidos do Programa de Triagem
Neonatal foi possivel avaliar a prevaléncia dos distarbios
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mais comuns no Estado de Santa Catarina. O presente
estudo n3o contempla as triagens realizadas pela rede de
laboratérios privados do Estado, assim, provavelmente,
nos anos em que houve um percentual maior de triagens
atendidas por esses laboratérios, foi obtida uma cober-
tura menor pelo Lacen. Nesse contexto, a cobertura do
programa no periodo analisado obteve uma média de
90%, portanto, as prevaléncias das patologias obtidas a
partir da populagio rastreada podem ser extrapoladas
as prevaléncias encontradas na totalidade da populagio
catarinense. Na avalia¢io das patologias triadas, consi-
derando as médias obtidas com os valores dos anos que
compoem o periodo estudado, observou-se que a maior
ocorréncia foi do HC, com prevaléncia de 1:2.876, se-
guido da FC com 1:5.121, da HAC com 1:5.360, da HB
S com 1:13.538 ¢ da FCN com prevaléncia de 1:28.862
na populagdo rastreada.

A média da prevaléncia do periodo estudado para
a patologia FNC foi inferior a prevaléncia mundial da
doenga, a qual corresponde a 1:12.000 nascidos-vivos
(29). A prevaléncia média da doenga no Estado mos-
trou-se também inferior a prevaléncia nacional, que
apresentou valores entre 1:16.691 e 1:24.310 nascidos
vivos, nos anos de 2001 e 2002, respectivamente, de
acordo com o ultimo levantamento realizado pela So-
ciedade Brasileira de Triagem Neonatal (30).

A prevaléncia média do HC em Santa Catarina, no
periodo de 2004 a 2008, mostrou-se semelhante a pre-
valéncia mundial da doenga, a qual varia em torno de
1:4.000 a 1:3.000 nascidos vivos (22). Da mesma for-
ma, essa prevaléncia assemelhou-se a prevaléncia obser-
vada no Brasil, que apresentou valores entre 1:3.694 ¢
1:3.808 nascidos vivos, nos anos de 2001 e 2002, res-
pectivamente, segundo o dltimo levantamento realiza-
do pela Sociedade Brasileira de Triagem Neonatal (30).

A prevaléncia de FC se mostrou semelhante a pre-
valéncia mundial da doenga, a qual varia de 1:2.000 a
1:10.000 nascidos vivos de origem caucasiana (31,32).
No entanto, mostrou-se um pouco acima da preva-
léncia observada no Brasil, que apresentou valores en-
tre 1:16.275 e 1:13.073 nascidos vivos, nos anos de

2001 e 2002, respectivamente, de acordo com o dl- .

timo levantamento realizado pela Sociedade Brasileira
de Triagem Neonatal (30). Essa prevaléncia aumentada
da doenga, cuja ocorréncia ¢ alta na populagio de ori-
gem caucasiana, ocorre pelo fato de o Estado de Santa
Catarina possuir uma maior propor¢io de individuos

caucasianos quando comparado com o restante do pais.
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No Brasil, destaca-se¢ a alta incidéncia da HB S,
sendo que, de acordo com o Ministério da Satde, as
prevaléncias da doenga em diferentes regioes brasileiras
permitem estimar a existéncia de mais de 8.000 afeta-
dos com a forma homozigética da doenga (33). Estima-
-se que, em determinadas regides do Brasil, a doenga
falciforme tenha uma prevaléncia de 1:333 nascidos
vivos (3). Essa afec¢do tende a ser mais frequente entre
individuos afro-americanos ¢ hispéanicos. Nos Estados
Unidos, por exemplo, a prevaléncia média da doenga
¢ de 1:2.000 a 1:2.500 nascimentos, aumentando para
1:400 nascidos vivos na popula¢io negra e de 1:500
a 1:1.000 nascidos vivos na populagio de origem his-
pénica (3,22). Em Santa Catarina, a anemia falciforme
apresentou-se como a mais frequente HB diagnostica-
da, totalizando 96% dos casos. No entanto, a prevalén-
cia da doenc¢a no Estado, representada pela média de
1:14.446 triados, no periodo analisado, apresentou-se
visivelmente diminufda em rela¢io a prevaléncia obser-
vada no pais. Essa prevaléncia reduzida da doenga, cuja
ocorréncia é maior na populagio afro-americana, pode
ser parcialmente explicada pelo predominio da popula-
¢do caucasiana no Estado de Santa Catarina, represen-
tada por cerca de 90% dos catarinenses, de acordo com
o ultimo censo demogrifico realizado no pais (34).

A incidéncia de HAC na populagio mundial ¢ va-
ridvel entre diferentes populagdes, com valores desde
de 1:280 (35) a 1:42.000 (36) nascidos vivos, sendo
as maiores prevaléncias verificadas em grupos étnicos
especificos (Alasca, Japdo ¢ Nova Zelandia). No Bra-
sil, os valores obtidos em diferentes estudos oscilam de
1:7.500 (37) a 1:10.000 nascidos vivos (38). Entretan-
to, de acordo com o levantamento realizado pela Socie-
dade Brasileira de Triagem Neonatal, a prevaléncia da
doenga variou entre 1:15.460 ¢ 1:17.091, nos anos de
2001 e 2002, respectivamente (30). Assim, consideran-
do-se a prevaléncia média da forma classica da HAC em
1:11.655 triados na popula¢io catarinense, no perio-
do de 2004 a 2008, observam-se valores similares aos
verificados em outros estados brasileiros, que também
correlacionam com os valores de prevaléncia mundial.

Estudos nacionais t¢ém mostrado que as coberturas

- médias dos Programas de Triagem Neonatal variam
. muito e ainda ndo atingiram os indices ideais. No Pro-
- grama de Triagem Neonatal do Hospital das Clinicas da
- Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto, a cobertura

estd em torno de 94%, enquanto no Servigo de Refe-
réncia em Triagem Neonatal no Estado de Mato Gros-
so a cobertura populacional ¢ inferior a 70% (39,40).
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Em nosso pais, embora nos tltimos anos uma conside-
ravel melhora nos parimetros de avaliagio da qualidade
dos programas possa ser vista, esses ainda nio sio os
indices ideais. Campanhas visando a maior divulgagio
da importincia da triagem neonatal sio necessdrias para
aumentar a cobertura, ¢ a institui¢do do terceiro dia de
vida do recém-nascido como sendo o Dia do Teste do
Pezinho poderia contribuir para que idades mais pre-
coces de tratamento fossem atingidas, melhorando o
prognostico das criangas acometidas. A idade na coleta
e o atraso na fase de confirmagio diagnoéstica sio os
principais motivos para o atraso do inicio do tratamento
dos casos detectados pelos servigos.

O Programa de Triagem Neonatal associa tecnolo-
gia, conhecimento e informagdo levando ao diagnoés-
tico precoce, o que permite o controle e a redu¢io de
riscos em relagdo a saade. Isso leva a redu¢io da morbi-
dade e mortalidade, além de melhor qualidade de vida
aos afetados e redugio de gastos futuros para a socieda-
de. Outro beneficio da andlise neonatal ¢ a identifica¢io
dos portadores de algumas patologias, possibilitando o
aconselhamento genético aos pais ¢ a possibilidade de
um planejamento familiar. E importante enfatizar que a
triagem neonatal deve contemplar todos os passos pro-
postos pelo PNTN; inclusive a introdugdo em tempo
habil do tratamento adequado, para que seus objetivos
sejam efetivamente atingidos.
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