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1. Introdugao

A finalidade do Teste Triagem Neonatal (“Teste do Pezinho”) é o rastreamento
neonatal de criangas portadoras de doengas que devem ser diagnosticadas e tratadas o
mais precocemente possivel a fim de evitar sequelas para o paciente, como o
Hipotireoidismo Congénito (HC) e a Fenilcetonuria (PKU), ou entdo, doengas que cursam
com elevada morbi-mortalidade, a qual pode ser diminuida através de alguns cuidados
basicos de saude, como no caso da Anemia Falciforme e de outras hemoglobinopatias e
da Fibrose Cistica (FC) (uso profilatico de antibidticos, vacinagao adequada; uso de acido

félico, etc).

O “Teste do Pezinho” faz parte do Programa Nacional de Triagem Neonatal
(PNTN), um programa de saude publica que foi implantado em 2001 através da Portaria
Ministerial N° 822 de 06/06/01 do Ministério de Saude e que determina a gratuidade e
obrigatoriedade da realizagdo dos testes para diagndstico neonatal da PKU, HC,
Hemoglobinopatias e FC. Este programa tem como objetivos ampliar a triagem neonatal
ja existente, ampliar a cobertura populacional da triagem neonatal para 100% dos
nascidos vivos, realizar a busca ativa de pacientes suspeitos de serem portadores das
patologias, a confirmagao diagndstica, o acompanhamento e tratamento adequados dos
pacientes e criar um sistema de informag¢des para cadastrar todos os pacientes num
Banco de Dados Nacional ((Manual de Normas Técnicas e Rotinas Operacionais do
Programa de Triagem Neonatal — 22 edicdo ampliada — Ministério da Saude — Brasilia-DF
— 2004).

Para que estes objetivos sejam alcancados, alguns passos devem seguidos: 1)
Coleta correta e em tempo adequado da amostra sanglinea; 2) Rapido envio da amostra
para o laboratério; 3) Realizagcdo correta do exame pelo laboratério; 4) Rapida
comunicacao dos resultados dos exames; 5) Um centro de referéncia onde exista(m)
médico(s) treinado(s) para estabelecer o diagndstico correto e onde o seguimento das
criangas afetadas possa ser realizado; 6) Avaliagcdes periddicas do programa quanto ao
seu controle de qualidade, com reportagem dos resultados destas avaliagbes as

autoridades responsaveis, a fim de que possiveis melhorias possam ser realizadas.

Sendo assim, é de extrema importancia que a coleta, o preenchimento do pedido
de exame e o envio do exame ao laboratério sejam feitos corretamente, a fim de que o

resultado do teste seja confiavel e liberado para o médico e para a familia o mais breve



possivel. Pra isto, contamos com a colaboragido de todos os profissionais envolvidos na

realizagdo do exame.

2. Histoéria e Legislagao sobre a Triagem Neonatal

Robert Guthrie demonstrou, na década de 60, que a PKU poderia ser
precocemente detectada logo apds o nascimento pela determinagédo da concentragdo de
fenilalanina em amostras de sangue seco colhido em papel-filtro dos recém-nascidos.
Desde entado, programas de triagem neonatal incluindo o diagndstico de diversas doencgas
foram implantados em todo o mundo, tornando-se parte fundamental dos programas de
saude publica.

A maioria desses programas teve inicio com a triagem da PKU e do HC, com
posterior ampliacdo para outras doencgas, as quais variam de pais para pais ou até
mesmo dentro do mesmo pais (Hemoglobinopatias, Fibrose Cistica, Galactosemia,
Hiperplasia Congénita de Adrenal, deficiéncia de Biotinidase, deficiéncia de Glicose 6

Fosfato, Toxoplasmose, Homocistinuria, etc).

No Brasil, o Programa Triagem Neonatal teve inicio em 1976 com o projeto
pioneiro coordenado pelo Prof. Benjamin Schmidt para a triagem da PKU junto a
Associagcdo de Pais e Amigos dos Excepcionais de Sao Paulo (APAE-SP). A partir de

1980 foi introduzida a triagem para Hipotireoidismo Congénito.

Em 1983, através da Lei Estadual N° 3914 de 14/11/83, a triagem neonatal para
estas duas doencas (Teste do Pezinho) tornou-se obrigatéria no estado de Sao Paulo
para as criangas nascidas em hospitais e maternidades publicos estaduais e, em 1990,
esta obrigatoriedade foi estendida para as criangas nascidas em todo o pais, seja na rede
publica ou na rede privada (Lei Federal N° 8069 de 13/07/90). Inicialmente, para atender
as exigéncias da lei, o Hospital das Clinicas de Ribeirdo Preto (HCRP) — USP firmou um
convénio com a Universidade Federal de Sao Paulo (Universidade Paulista de Medicina)
para a realizagdo do TSH Neonatal e com a APAE de S&o Paulo para a realizagdo dos
exames para a deteccado da Fenilcetonuria. Com a montagem dos métodos necessarios
para a realizagdo dos referidos exames, o HCRP efetivamente implantou o seu Programa
de Triagem Neonatal para Hipotireoidismo Congénito em 1994 e para Fenilcetondria em

1995. A partir de agosto de 1996, este programa passou a atender, ndo s6 as criangas



nascidas neste hospital, mas todas as criangas nascidas nos municipios que compdem a
Divisdo Regional de Saude (DRS) de Ribeirdo Preto (DRS13).

Em setembro de 1999, foi fundada a Sociedade Brasileira de Triagem Neonatal
com a finalidade de reunir os diversos servicos existentes e os profissionais ligados a
area, e em 6 de junho de 2001, o Ministério da Saude fez o langamento do PNTN
(Portaria GM/MS n¢ 822), dividindo os estados brasileiros em 3 fases de acordo com as
doencas rastreadas: Fase | = diagnéstico de HC e PKU, Fase Il = diagnéstico de HC,

PKU e hemoglobinopatias e Fase lll = diagndstico de HC, PKU, hemoglobinopatias e FC.

Em janeiro de 2002, o Laboratério de Screening do HCRP foi credenciado pelo
Ministério da Saude como um dos centros de referéncia em Triagem Neonatal do Estado
de Sao Paulo (fase Il), o que tornou obrigatério, além do rastreamento neonatal do HC e

da PKU, a triagem da Anemia Falciforme e outras hemoglobinopatias.

A partir de novembro de 2002, o Programa de Triagem Neonatal do HCRP
assumiu a responsabilidade de realizar os testes de triagem neonatal das criangas
nascidas nas cidades pertencentes a DRS de Franca (DRS 8) e, a partir de fevereiro de
2003, daquelas pertencentes a DRS de Barretos (DRS 5).

Em fevereiro de 2010, cumprindo o prazo previsto pela Justica Federal de Sao
Paulo, foi iniciada a fase lll do PNTN neste Estado, sendo implantada a triagem de FC

para todas as criangas nascidas vivas.

Atualmente todos os estados brasileiros estdo habilitados no PNTN com pelo
menos 1 servigo de referéncia credenciado pelo ministério da saude (Figura 1) e o HCRP
€ um dos 6 centros de referéncia em Triagem Neonatal do Estado de S&do Paulo, estando
credenciado na fase Ill do PNTN. Realiza a triagem neonatal de todas as criancas
nascidas vivas nos municipios pertencentes as DRSs 5 (Barretos), 8 (Franca) e 13
(Ribeirdo Preto), totalizando um atendimento a 67 municipios (140 postos de coleta), com

uma média de 29.000 RNs triados por ano (Figura 2).
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Figura 1 — Situagéo atual do credenciamento dos diferentes estados para a realizagéo da
triagem neonatal (fases do PNTN).

Programa de Triagem Neonatal do HCFMRP — USP

1994 - 2011
Inicio - 1994 Hipotireoidismo congénito (1994)
Fenilcetonuria (1995)
| Agosto /1996 | [ Inicio DRS 13 (Ribeirso Preto) |
Portaria GM/MS n° 822
Junho/2001 (Min.Satde)
Janeiro / 2002 Credenciamento do laboratoério
Hemoglobinopatias (FASE II)
[ Novembro / 2002 | [ Inicio DRS 8 (Franca) |
| Fevereiro / 2003 | [ Inicio DRS 5 (Barretos) |
| Fevereiro / 2010 | Fibrose Cistica (FASE Ill)
2011
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Figura 2 — Histérico do Programa de Triagem Neonatal do Hospital das Clinicas da
Faculdade de Medicina de Ribeirao Preto — USP.



3. Como é feita a Triagem Neonatal no HCFMRP-USP

) Fenilcetonuria (PKU)

A PKU é uma doencga genética, autossémica recessiva, caracterizada pelo defeito
ou auséncia da enzima fenilalanina hidroxilase, responsavel pela conversdo da
fenilalanina em tirosina. Quando existe a doenga, esta reagdo enzimatica ndo ocorre ou
ocorre de maneira lentificada, levando a um acumulo de fenilalanina no sangue do
paciente. Sendo assim, o diagnéstico laboratorial da PKU se da através da dosagem
elevada de fenilalanina (FAL) no sangue do paciente. O 1° resultado de FAL raramente
permite o diagndstico imediato da fenilcetonuria. E necessaria uma nova coleta o mais
rapidamente possivel para que possa ser avaliado como esta evoluindo o metabolismo da
fenilalanina naquela crianga. Apenas ap6és o 2° resultado € que se pode orientar melhor a

familia da crianga. E considerado normal um resultado de FAL < 4 mg%.

1)} Hipotireoidismo Congénito (HC)

O HC ocorre quando a glandula tiredide do RN nao é capaz de produzir
quantidades adequadas de hormdnios tireoidianos (T; e T4), 0 que resulta numa reducgao
generalizada dos processos metabdlicos e retardo mental, se ndo tratado precocemente.
Na maioria das vezes, se deve a uma alteragcdo primaria na glandula tiredide, com
consequente elevagcao do TSH, horménio produzido pela hipéfise e que regula a fungao
tireoidiana. A Triagem Neonatal para HC pode ser realizada pela dosagem de TSH (no
caso de um RN afetado, este hormdbnio esta elevado) e/ou pela dosagem de T4 (no caso
de um RN afetado, este horménio esta diminuido). No HCRP, utiliza-se a dosagem de
TSH em sangue colhido em papel filtro (TSH neo), sendo considerados resultados
alterados aqueles =210 pUl/ml. Valores maiores do que este sugerem o diagnéstico de HC
e demandam uma avaliagao clinica (histéria e exame fisico) imediata do recém-nascido e

confirmagao diagndstica através da dosagem sérica de TSH e T..

III) Anemia Falciforme e outras Hemoglobinopatias

A anemia falciforme é a doenca hereditaria mais freqiiente no Brasil. E uma
alteragao genética, autossdmica recessiva, causada por uma mutagcdo no gene da globina
beta da hemoglobina, originando, no lugar da hemoglobina A (HbA), uma hemoglobina

mutante denominada hemoglobina S (HbS). Esta Hb S. em algumas situacdes, provoca a
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distorcdo dos eritrécitos, fazendo-os tomar a forma de “foice” ou “meia-lua”, com
consequente anemia, vaso-oclusdo, dor e lesdes de 6rgaos-alvos.

O termo anemia falciforme define a situacdo de homozigose (Hb SS), ou seja, a
crianga recebe de cada pai um gene para HbS. No caso de heterozigose (HbAS), quando
a crianga recebe um gene mutado (HbS) de um dos pais e um gene normal (HbA) do
outro, ela é portadora de trago falciforme, o que ndo é doenga (a crianga ndo tem anemia
e nem outras manifestagdes clinicas).

Além disso, o gene da HbS pode se combinar com outras altera¢des hereditarias
das hemoglobinas, como Hb C, D e E, alfa e beta-talassemia, gerando doengas que se
apresentam com sintomas semelhantes aos da anemia falciforme. Este conjunto de
combinagdes SS, SC, SD, S-betatalassemia e outras, € denominado de doencga
falciforme.

O diagnostico neonatal destas hemoglobinopatias é realizado, no HCFMRP-USP,
através da analise do padrdao de hemoglobinas por método HPLC associada a
cromatografia de troca catiénica, sendo considerado normal a presencga apenas do padrao
HbA.

\Y)] Fibrose Cistica (FC)

A FC é uma doenca hereditaria autossOmica recessiva, caracterizada por uma

grande heterogeneidade de manifestagdes clinicas. No entanto, a triade classica da
doenga é constituida de doencga pulmonar crénica (infecgdes pulmonares recorrentes)
insuficiéncia pancreatica (diarréia e desnutricao) e teores elevados de cloreto de sédio no
suor (“suor salgado”).

Existem varios protocolos de triagem neonatal, sendo utilizado no HCFMRP-USP o
IRT1/IRT2, que consiste na dosagem da imunotripsina reativa (IRT), um precursor da
enzima pancreatica tripsina, cuja concentracdo costuma estar elevada no sangue dos
recém-nascidos com FC. Como o IRT é um exame que se apresenta elevado em varias
circunstancias, que ndo propriamente a doenga, tais como na prematuridade e na
presenca de infecgbes, com alta taxa de resultados falso-positivos, quando o primeiro
exame (IRT1) mostra-se alterado, sempre deve ser coletada uma 22 amostra para
confirmagao diagndstica (IRT2). Este 2° exame deve ser realizado sempre entre a 32 e 42
semanas de vida do RN. Este tempo é de extrema importancia, visto que ha uma queda
crescente dos niveis da enzima com o passar dos dias e, ap6s 45 dias, o valor do IRT se

normaliza mesmo a crianca sendo afetada, dificultando o diagnéstico da FC. Aquelas



criangas que apresentam os 2 IRT alterados (valor de referéncia < 70 ng/ml), devem ser

submetidas a avaliagao clinica e ao teste do cloro no suor para confirmacao diagnéstica.

3. Coleta do exame

O “Teste do Pezinho” deve ser colhido em todo recém-nascido (RN) com 3 a 5
dias de vida, de preferéncia no 3° dia. Apesar de ele poder ser realizado mais
tardiamente, é de extrema importancia a divulgagdo para o publico o periodo ideal de
coleta do exame, evitando assim que muitas criangas percam o periodo de diagnéstico e
tratamento precoces e nao se beneficiem da prevencao de seqlielas, principalmente
neuroldgicas, que é o objetivo do teste. Este tempo € ainda mais importante no caso de

criangas que tiveram sua primeira coleta devolvida como mal colhida.

Vale ressaltar que o teste, idealmente, ndao deve ser colhido antes de a crianga ter
pelo menos 48 horas de vida por 2 motivos: 1) evitar um resultado falso-negativo para
“PKU”: para que o resultado do exame para diagnostico de PKU seja confiavel, o RN
devera ter mamado uma quantidade suficiente de leite para que a fenilalanina se acumule
no sangue; se for colhido antes deste tempo, o leite ingerido pelo RN podera nao ser
suficiente para que o resultado do teste se altere; 2) evitar um resultado falso-positivo
para HC: logo que a crianga nasce existe uma liberagao fisiolégica de TSH no sangue
(hormdnio dosado no teste para diagndstico de HC) com posterior diminuicdo das
concentragdes, atingindo valores séricos menores do que 10 pUl/ml (nivel de corte para

resultado alterado), somente em torno de 72 horas de vida do RN.

No entanto, se houver necessidade de o bebé receber transfusdo de sangue, o
“Teste do Pezinho” deve ser colhido antes da mesma, ndo importando a data de

nascimento.

No caso de criangas prematuras (ldade Gestacional < 37 semanas), a coleta de
sangue deve ser realizada preferencialmente no final da 12 semana de vida. Para estas
criancas, o teste deve também ser repetido quando elas completam 1 més de vida, o

que sera comunicado no resultado de exame da 12 coleta.

Com o método utilizado no Laboratério de triagem Neonatal do HCFMRP-USP, a
avaliacdo de possiveis alteragbes de hemoglobinas € prejudicada em criangas com mais

de 1 més de vida. Portanto, se o teste de triagem neonatal for colhido apés os 30 dias de



vida do RN, ndo sera possivel a realizagao da triagem para hemoglobinopatias, sendo
necessaria a coleta da eletroforese de hemoglobina apds 0 4° més de vida.

Favor observar rigorosamente as instrugbes para coleta de sangue para a
realizacao do Teste de Triagem Neonatal, pois isso € imprescindivel para a realizagdo do

exame.

1) O teste é realizado somente em papel filtro fornecido por nosso laboratério. Fique
atento e solicite mais material na medida que for necessario.

)] Na sala de coletas, a enfermeira ou outro profissional responsavel pela coleta
devera ter as fichas ja preenchidas com o coédigo ou nome da entidade. A seguir, o cartao
devera ser preenchido com as outras informagdes solicitadas, como identificacdo da
crianga (sempre colocar o nome da mae: RN de ...... ), cor, sexo, data e peso de
nascimento, se é ou ndo prematuro, se é ou ndo gemelar, se recebeu ou ndo transfuséo
de sangue, data da ultima transfusdo, tipo de aleitamento, nome da mae, pai e/ou
responsavel, endereco, telefone, hospital onde nasceu, nome do médico responsavel e
data da coleta (figura 3). Nao deixar de preencher nenhum campo. Entregar uma 22 via

ao responsavel pela crianga, indicando o prazo para a retirada dos resultados.

HOSPITAL DAS CLINICAS DE RIBEIRAO PRETO
LABORATORIO DE TRIAGEM NEONATAL

RN de:

Cadigo Municipio:

Reg. Gemelar: Nao[] 1[0 Il mQ3dg
Data Nasc. Data coleta:

FO MO Prematuro: S [ N[O Transfusdao: s NI
Cor: Branca [] Negra [] Amarela [] Parda []

Semana da Gestagéo: Data da Ultima Transfuséo:
Peso Nascimento: / /
Aleitamento: Materno [ Art. [ Misto [

Nome: Mae/Pai:

Rua: N
Cidade:

Telefone:

12 Coleta: [] Reconvocado [[] Coletado por: _

-HC. 7214 E -



Figura 3 — Cartdo de coleta do “Teste do Pezinho” do Programa de Triagem Neonatal do

Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina de Ribeirao Preto — USP.

Evite tocar nos circulos do papel filtro antes ou apdés a coleta para prevenir
contaminacdo da amostra ou interferéncia na camada de papel e ndo faca nada que
possa interferir na padronizacao do papel filtro.

1)} Peca ao acompanhante para ficar em pé e segurar o bebé em pé e de costas para
a enfermeira, a qual devera estar sentada (Figura 4).

V) Aqueca previamente o pé do bebé e, em seguida, segure-o com uma das maos
para imobilizar e facilitar a puncao.

V) Escolha o local de coleta: borda interna ou externa do calcanhar do bebé (Figura
4). Faca a assepsia do local com algodao umedecido em alcool 70°GL, massageando
bem para ativar a circulagdo. N&o utilize alcool iodado, PVPI, merthiolate ou qualquer
outra substancia que ndo tenha sido indicada, pois elas interferem no exame.

Vi) Espere o alcool da assepsia secar antes de iniciar a coleta (caso contrario, a
mostra ficara mal colhida).

VIl) Quando o calcanhar estiver avermelhado, puncione 1 vez o local escolhido com
lanceta de ponta fina, enxugue a 12 gota de sangue e utilize a 22 gota para a coleta. Evite
o0 sangramento abundante, que resulta em camada excessiva de sangue no papel (mal
colhido). Se isto acontecer, estanque o0 sangue com algoddo seco e aguarde o
sangramento lento e continuo.

VIIl) Encoste a 22 gota de sangue no verso do primeiro circulo do papel filtro. Deixe
formar a gota de sangue espontaneamente, sem “espremer” ou “ordenhar” o local da
puncdo para extrair o sangue. A “ordenha” libera plasma do tecido, diluindo o material
colhido (mal colhido).

1X) Faca movimentos circulares com o papel, ndo deixando coagular o sangue no
pezinho e nem no papel durante a coleta. A camada de sangue deve ser fina e
homogénea, sem excesso ou manchas (mal colhido). Permita que o sangue preencha a
superficie do circulo completamente. Nao aplique sangue mais de uma vez no mesmo
circulo e nunca use frente e verso do papel para preencher o circulo (mal colhido). Espere
0 sangue atravessar o papel naturalmente. Nunca use capilar. Coletas feitas com seringa
nao sao adequadas porque resultam em camada excessiva de sangue. Amostras bem
colhidas, se observadas contra a luz quando ainda molhadas, devem ter aspecto

homogéneo e transparente.
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Figura 4 — Técnica de coleta do “Teste do Pezinho”.



X) Aplique um curativo na puncgao.

XI) Proteja a amostra que acabou de ser colhida de contaminagao.

Xll) Deixe secar as amostras de sangue a temperatura ambiente por 2 a 4 horas, em
posicao horizontal, evitando o contato do sangue com qualquer superficie. A amostra
depois de seca deve ficar de cor amarronzada. Amostras escurecidas indicam excesso de
sangue na coleta e, portanto, devem ser desprezadas. Neste caso, a crianga devera ser
localizada com urgéncia para a realizagao de nova coleta.

Xlll) Depois de completamente seco, dobre o papel de protegdo dos circulos de papel-
filtro. Nunca expor o papel-filtro, depois de colhido o exame, ao calor direto (sol, ar
quente, estufa) ou a umidade. Depois de seco, o material podera ser empilhado e
guardado dentro de um saco plastico bem vedado na geladeira ou em caixa de isopor,
evitando assim o ressecamento das amostras, o que é prejudicial aos testes (o material
nao consegue eluir do papel filtro).

XIV) As amostras deverdo chegar ao Laboratoério de Triagem Neonatal do HCFMRP-
USP o mais rapido possivel. Nunca as retenha no servigo por um tempo maior do que o
estritamente necessario (ndo deixe “acumular’ exames para somente depois enviar ao
laboratério), pois isso estara atrasando a realizagdo do exame e liberagcao do resultado, o
que podera estar prejudicando uma crianga afetada, causando nela sequelas irreparaveis.
XV) Sempre enviar ao laboratorio, juntamente com os testes colhidos, a lista nominal
de exames, em 2 vias, na qual devera constar os nomes das maes, a data de nascimento
do RN, a data de coleta do exame e o nome do responsavel pela coleta. Esta lista sera
assinada por alguém responsavel do laboratério e uma via sera devolvida ao posto de

coleta. Confira sempre, pois esta é a garantia do envio do material.

Abaixo estdo alguns exemplos pelos quais o material podera ser devolvido como
mal colhido. Nestes casos a criangca devera ser chamada para nova coleta o mais
breve possivel, para que o exame possa ser realizado ainda na fase de prevengao de
sequelas para a crianga:

» Inadequado: sangue nao homogéneo, contacto com superficie estranha, papel

amassado ou raspado, etc.

« Insuficiente: os circulos nao estao totalmente preenchidos de sangue.

»  Concentrado: aspecto escurecido, papel duro e retorcido, indicando excesso

de sangue.



Diluido: contacto com algum liquido estranho, plasma ou alcool durante a

coleta, borrado.

Recebimento do material pelo Laboratério de Triagem Neonatal do HCFMRP-
USP

O laboratério do HCFMRP-USP, quando recebe um lote de exames de qualquer

posto de coleta, examina o material segundo os critérios abaixo:

Dados do cartdo de coleta: todos eles devem estar preenchidos de maneira
clara.

Material coletado: os 4 circulos de cada um dos cartdes devem estar
devidamente preenchidos de acordo com as instrugbes acima. Se o exame
nao estiver adequado, sera retirado do lote para ser devolvido ao posto de

coleta como mal colhido.

Lista dos nomes das criancas que colheram o exame naquele posto de coleta,
em duplicata: deve ser encaminhada juntamente com cada lote de exames
enviados ao HCFMRP-USP. Uma via sera devolvida ao posto de coleta
assinada (garantia do posto de coleta de envio e recebimento das amostras
pelo laboratério) e uma via sera arquivada no laboratério (garantia do

laboratério de quais amostras foram enviadas pelo posto de coleta).

Amostras poderao ser rejeitadas para andlise se as informagdes estiverem

incompletas ou se a amostra de sangue for insatisfatéria (mal colhida ou

insuficiente) ou se for enviada sem a lista dos nomes das criangas daquele lote.

5.

Convocagao dos mal colhidos

Deverdo ser reconvocadas para nova coleta de exame todas as criangas cujo

material foi devolvido por ser mal colhido.

A coleta deve ser realizada conforme as instrugdes deste manual, da mesma

maneira e no mesmo tipo de cartdo de coleta usado por criangas que estdo colhendo o

material pela 12 vez. Apesar de ser a 22 coleta, estas criangas ainda nao tiveram seu

sangue testado e, portanto, para o laboratdrio este sera considerado seu 1° material

recebido para teste.

6.

Recebimento dos resultados dos exames pelos postos de coleta



Apds a realizagdo dos testes, o laboratério enviara aos postos de coleta os

resultados dos exames em 2 tipos de documentos:

6.

Uma relacdo contendo os nomes das criancas e seus respectivos resultados
dos exames colhidos naquele servico, em 2 vias, com a indicagdo dos
reconvocados para que providéncias sejam tomadas. Uma via desta relagéo
devera permanecer no posto de coleta anexada aos resultados (garantia do
posto de coleta do envio dos resultados de exames pelo laboratério) e a outra
devera ser devolvida ao laboratério de Triagem Neonatal do HCFMRP-USP,
assinada pela pessoa responsavel pelo recebimento dos exames (garantia do
laboratério do recebimento dos resultados de exames pelo posto de coleta).

Certificados emitidos pelo computador, individuais, contendo os resultados dos
exames para serem entregues aos pais ou responsaveis pela crianga. Estes
certificados terdo também a indicagdo de um possivel procedimento que
devera ser adotado naquele caso: repeticido do exame (Ex.: “Colher nova
amostra / prematuro” ou “Colher nova amostra / hemotransfundido”, etc),
necessidade de consulta médica, etc. Informar aos pais ou responsaveis que o

certificado devera ser anexado a carteira de vacinagao da criancga.

Convocacgao dos reconvocados

E de extrema importancia que todos os casos suspeitos facam a repeticdo do teste

para confirmacdo e diagndstico. E de obrigacdo da entidade responsavel pela coleta do

teste que esta convocacao seja feita 0 mais rapidamente possivel. Caso a crianga nao

seja trazida para nova coleta, o Promotor ou Conselho Tutelar da cidade devera ser

informado para providéncias legais.

Os responsaveis pela crianga deverdo ser orientados de que, muitas vezes,

apenas depois da 22 dosagem realizada € que se pode dar um resultado final. Até entao,

0 paciente é apenas “um suspeito” de ser afetado. Os responsaveis deverao ainda estar

cientes de que o “teste do pezinho” é um programa de prevencao e que, portanto, um

caso positivo diagnosticado precocemente sera tratado e tem grandes chances de resultar

num individuo com desenvolvimento normal.

7.

Coleta de sangue dos reconvocados



Independentemente da faixa etéria, todas as criangas cujo resultado de exame

contiver a mensagem “colher nova amostra”, deverao ter nova coleta efetuada em papel

filtro, conforme técnica habitual. No cartao de coleta devera ser informado que esta é

uma 22 coleta (reconvocacao).

Como no “teste do pezinho” sdo realizados 4 exames distintos, poderemos ter 4

tipos de reconvocados:

reconvocados de “PKU”, que s&o criangas que se enquadram em uma das

seguintes possibilidades:

resultado do teste maior do que o limite da normalidade (> 4mg%) -
colher nova amostra imediatamente

dosagem nao pode ser realizada por problema técnico; por exemplo porque
o material n&o eluiu por ressecamento do sangue - colher nova amostra

imediatamente
dosagem nao pode ser realizada porque a coleta do sangue foi feita com
menos de 48 horas de vida do bebé - colher nova amostra imediatamente

criangas que receberam transfusdo de sangue - colher nova amostra 1

semana apos data da ultima transfusao

reconvocados de “TSH neo”, que sao criangas que se enquadram em uma das

seguintes possibilidades:

resultado do teste maior do que o limite da normalidade (> 5 e < 10 pUl/mL)
- colher nova amostra imediatamente
dosagem ndo pode ser realizada por problema técnico; por exemplo porque

0 material ndo eluiu por ressecamento do sangue — colher nova amostra

imediatamente

criangas que receberam transfusdo de sangue - colher nova amostra 1

semana apoés data da ultima transfusao

criangas prematuras — colher nova amostra com 1 més de vida.



« reconvocados de “hemoglobinopatia”, que sao criangas que se enquadram em
uma das seguintes possibilidades:
- dosagem néo pode ser realizada por problema técnico; por exemplo porque o material

nao eluiu por ressecamento do sangue - colher nova amostra imediatamente

- criangas que receberam transfusdo de sangue - sera enviada carta agendando

consulta no HCFMRP-USP para coleta de eletroforese de hemoglobina.
- criangas cujo primeiro exame foi compativel com algum tipo de hemoglobinopatia,

como por exemplo doenca falciforme (Hb FS) ou doenca SC (Hb FSC) - colher nova

amostra imediatamente.

* reconvocados de “FC (IRT)”, que sao criangas que se enquadram em uma das

seguintes possibilidades:

- resultado do teste maior do que o limite da normalidade (= 70 ng/ml) -

colher nova amostra na 32 ou 42 semana de vida do RN.
- dosagem ndo pode ser realizada por problema técnico; por exemplo porque

0 material ndo eluiu por ressecamento do sangue - colher nova amostra

imediatamente

- criangas que receberam transfusdo de sangue - colher nova amostra 1

semana apés data da ultima transfusao

Assim como no caso dos exames colhidos pela 12 vez, o material coletado destas
criangas reconvocadas devera ser encaminhado o mais breve possivel ao HCFMRP-USP
e acompanhado de uma relacdo nominal de exames, em 2 vias, indicando o nome da
crianga (RN de...), qual o exame que devera ser repetido e especificando ser uma 22

coleta.

8. Recebimento dos resultados dos exames dos reconvocados pelos postos de
coleta

Assim como os resultados dos exames normais, a entidade recebera os resultados
dos exames reconvocados que foram enviados para teste. Além das vias individuais com
os resultados que deverdo ser entregues aos pais ou responsaveis, o posto de coleta

recebera uma carta com os nomes e respectivos resultados em 2 vias: uma devera ser



arquivada e a outra devera ser devolvida para o laboratério devidamente assinada
acusando recebimento dos resultados.

Criangas reconvocadas, cujo 2° resultado se apresentou dentro dos limites
normais, nao precisarao repetir mais coletas para teste.

Os casos, cuja repeticdo dos testes voltou a apresentar um resultado fora dos
limites da normalidade, receberdo orientacdo especifica quanto ao procedimento a ser
adotado (Ex.: “Colher nova amostra”). Nao serao obrigatoriamente positivos.

Os postos de coleta receberao periodicamente uma listagem contendo os
reconvocados pendentes que ainda nao compareceram para nova coleta. Fiquem
atentos: se quisermos fazer um bom programa de prevengdo, um dos nossos

objetivos devera ser manter esta lista com o menor nimero possivel de criangas.

9. Interpretacao dos resultados

) “PKU”

- FAL <4 mg% - é um resultado considerado normal para criangas que tenham
colhido o sangue apés 48 horas de vida, ndo sendo necessaria a repeticdo do exame.

- FAL 2 4 mg% e < 10 mg% - sdao solicitadas mais 2 coletas de sangue em
papel filtro com intervalo de 1 més entre cada coleta. Caso o resultado mantenha-se
alterado, a crianga é encaminhada ao médico neuropediatra para avaliagao e seguimento.

- FAL 2 10 mg% - a crianca ja € chamada para uma consulta com o médico

neuropediatra e coleta de sangue venoso para confirmacao do diagnodstico.

) “TSH neo”

- TSH neo < 5 pUl/mL - é um resultado considerado normal para criangas que
tenham colhido o sangue apés 48 horas de vida, ndo sendo necessaria a repeticdo do
exame.

- TSH neoz5e <10 pUI/mL - ¢é um resultado considerado limitrofe e sera
solicitada nova coleta do “teste do pezinho”, a qual devera ser realizada imediatamente.
Caso o resultado mantenha-se alterado, o RN sera convocado para consulta com um

pediatra ou endocrinologista do HCFMRP-USP, coleta de sangue venoso e conduta.



- TSH neo 2 10 pUI/mL - a crianga é considerada suspeita de ser portadora de
Hipotireoidismo Congénito. Neste caso é chamada para comparecimento ao HCFMRP-
USP o mais rapido possivel para avaliagao por um pediatra ou endocrinologista, coleta de

sangue venoso para confirmacao do diagndstico e conduta.

1)) “Hemoglobinopatia”
Os resultados de exames para pesquisa de hemoglobinopatias serdo fornecidos

de acordo com a tabela abaixo:

Hb Significado do Resultado Observagao
FA Exame normal para Doenga Falciforme _
FS Exar:ne alteradp para Doenga_ FaIC|f(_)rme. Colher 22 amostra
Padrao compativel com Anemia Falciforme
FAS Portador do Trago Falciforme _
Exame alterado para Doenga Falciforme. 2
FC Padrao compativel com Hemoglobinopatia C Colher 2* amostra
Padréao compativel com heterozigose para
FAC . ) _
Hemoglobinopatia C
Exame alterado para Doenca Falciforme. 2
FSC Padrédo compativel com Doenga SC Colher 2* amostra
FD ) Exame’alterado para Doenga Falmformg. . Colher 22 amostra
Padrao compativel com presenca de Hemoglobinopatia D
FE ) Exame,alterado para Doenca Falmformg. _ Colher 22 amostra
Padrao compativel com presenca de Hemoglobinopatia E

As criangas, cujo primeiro exame for compativel com Doenga Falciforme (ou outra
Hemoglobinopatia), deverdo colher uma nova amostra imediatamente. Se confirmado o
diagndstico por este segundo exame, elas serdo avaliadas aos 2 meses de idade no
Pronto Atendimento (PA) de Pediatria do HCFMRP-USP por um pediatra geral. Ja nesta
consulta com o pediatra devera ser iniciada a profilaxia com antibiético, de preferéncia
com penicilina. Serdo, entdo, referendadas ao Hemocentro do HCFMRP-USP para
confirmagao diagndstica e seguimento.

O Trago Falciforme ndo € uma doenga. No entanto, € essencial que os pais de

criangas portadoras do Tragco Falciforme recebam orientagdes gerais e de



aconselhamento genético. Isto devera ser realizado imediatamente nos Postos de Saude
por alguém treinado para este fim (médico ou enfermeiro). Vale ressaltar, que se a crianga
portadora de Trago Falciforme (Hb = FAS), ou dos resultados FAC ou FAD ou FAE,
apresentar anemia, € recomendavel excluir anemia ferropriva. Uma vez excluida ou
tratada a deficiéncia de ferro, se a crianga continuar apresentando anemia, ela deve ser

encaminhada para avaliacao e realizagdo de eletroforese de hemoglobina.

V) “IRT”

- IRT1 < 70 ng/ml - ¢é um resultado considerado normal para criangas que
tenham colhido o sangue entre 3 e 30 dias de vida, ndo sendo necessaria a repeticado do

exame.

- IRT1 270 ng/ml . é um resultado considerado alterado e sera solicitada nova
coleta do “teste do pezinho”, a qual devera ser realizada entre a 32 e 42 semanas de vida
do RN (IRT2). Caso o resultado do IRT2 mantenha-se alterado (= 70 ng/ml), o RN sera
convocado para consulta com um gastroenterologista infanti do HCFMRP-USP,

realizagao do Teste do Cloro no Suor e conduta.

10. Consideracgoes finais

Apesar de todos os resultados serem enviados aos postos onde os exames foram
colhidos, aquelas criangas cujos resultados se apresentem alterados sugerindo um caso
suspeito (“TSH neo” > 10 pUl/ml ou “PKU” > 10 mg% ou “IRT2” 2 70 ng/ml) serdo
chamadas para uma consulta com médico especialista, seja endocrinologista ou
neuropediatra ou gastroenterologista no Ambulatérios Especializados do HCFMRP-USP.
Aquelas criangas com resultado alterado para Doenca Falciforme (Anemia Falciforme,
Hemoglobinopatia C ou Hemoglobinopatia SC) terdo uma consultada agendada no PA
de Pediatria do HCFMRP-USP aos 2 meses de idade.

Todas estas convocacdes serao realizadas imediatamente apds a liberacdo do
resultado pelo laboratdrio e, portanto, antes de o posto de coleta receber o resultado por
escrito. O contato sera feito diretamente com a mae ou responsavel, por telefone, mais
uma vez confirmando a importdncia do preenchimento completo e correto das
informacgdes do cartdo de coleta. Quando isso ndo é possivel, a Assistente Social do
HCFMRP-USP entrara em contato com o posto de coleta para que um responsavel se

dirija a residéncia do RN para convocagao.



Em caso de qualquer duvida, entrar em contato com o Laboratério de Triagem
Neonatal do HCFMRP-USP pelo telefone 0 xx (16) 3602-2666 ou 3602-2664.
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