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POR QUE UM LIVRO SOBRE TRIAGEM NEONATAL?


Durante séculos, a maior demanda para médicos e gestores da saúde foi representada por indivíduos com doenças, agudas e crônicas, manifestas por sinais e sintomas, de forma endêmica, epidêmica ou pandêmica. A prática empírica da medicina prevaleceu até meados do século XIX, quando, a partir de uma grande evolução do conhecimento científico, principalmente com estudos de Darwin, Pasteur, Mendel e Claude Bernard, inicia-se a era da Medicina Experimental.


Ainda que continuemos a diagnosticar a partir da ocorrência de sinais e sintomas, a biologia molecular veio incrementar o arsenal de recursos diagnósticos e terapêuticos para a maioria das doenças. Nas últimas décadas, com os avanços técnicos e científicos, algumas doenças puderam ser diagnosticadas ou previstas em um período pré-sintomático, ou em suas fases muito iniciais em que as manifestações são subclínicas, antes de um comprometimento do estado geral ou da qualidade de vida. Esse diagnóstico pré-clínico torna-se possível por meio de técnicas que deram origem à triagem neonatal, iniciada na década de 1960.


Desde então, vários programas foram implantados em todo o mundo, tornando-se fundamental para orientar políticas e ações de saúde pública. Atualmente, centenas de doenças podem ser identificadas ou previstas antes ou logo ao nascimento. O diagnóstico neonatal permite a terapêutica precoce, aumenta as possibilidades de cura, reduz sequelas, aumenta a expectativa e a qualidade de vida, contribui para o planejamento familiar, aconselhamento genético, no caso de doenças hereditárias e, até, para ações ambientais.


Inegavelmente, a triagem neonatal tem demonstrado sua importância e hoje está plenamente implantada nos países desenvolvidos, em implantação nos países em desenvolvimento, mas, infelizmente, ainda é rara em países do chamado terceiro mundo.


Atualmente, o que se discute é o custo-benefício dos programas e a adequação da sua estrutura para que se cumpram seus objetivos, sendo eles: a capacidade de obtenção de amostras em tempo hábil, a implantação de laboratório de referência com controle de qualidade, a capacidade de realizar uma busca ativa eficiente para novas coletas, quando justificado, a pronta comunicação dos resultados, o encaminhamento para os centros especializados de referência, principalmente, das doenças raras, que demandam medicamentos de alto custo, acompanhamento multidisciplinar, disponibilidade de banco de dados e submissão destes aos gestores da saúde para avaliações periódicas de qualidade, possibilitando melhorias aos serviços regionais e ao programa nacional.


Este livro foi idealizado para uso e aproveitamento dos colegas pediatras, sanitaristas e gestores da saúde pública e da atenção privada, uma vez que os “custos globais” com prevenção e diagnóstico precoce têm-se mostrado menores que aqueles com diagnóstico e manejo tardios. Enfatizamos as diferentes etapas já implantadas pelo Programa Nacional de Triagem Neonatal do Ministério da Saúde, sua valorização, sua evolução e expectativa de estimular a expansão e universalização de um programa de triagem, não só para os quase três milhões de recém-nascidos/ano no Brasil, mas também para as gestantes e indivíduos que tenham história familiar recorrente de doenças passíveis de triagem.


Procuramos a colaboração das principais autoridades envolvidas na triagem neonatal no Brasil nos últimos anos, às quais agradecemos a generosa e valiosa contribuição.


Agradecemos ao Grupo Brasileiro de Estudos da Fibrose Cística (GBEFC) e às associações de pais de pacientes com doenças crônicas, cujo empenho constante para preservar, ampliar e conseguir melhorias no programa de triagem neonatal em cada estado tem sido fundamental.


Agradecemos aos colegas do Centro Especializado de Referência em Fibrose Cística da Unicamp e do departamento de Pediatria da Faculdade de Ciências Médicas da Unicamp pelas valiosas sugestões na elaboração desse livro; e à Editora Thieme Revinter que aceitou os desafios dessa publicação.


Os Organizadores
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As circunstâncias da vida nos levam a caminhos não programados, que nos conduzem a descobertas e riquezas jamais vislumbradas.


No início da década de 1990, em um evento científico ocorrido no Alabama (EUA), foram apresentados os primeiros impactos do Programa da Triagem Neonatal para a Doen-ça Falciforme existente naquele país. Além do diagnóstico precoce da doença e da oferta irrestrita dos materiais educativos dirigidos aos familiares e pacientes, foram registradas significativas reduções da mortalidade nos primeiros 5 anos de vida desses doentes, por meio das medidas de profilaxia contra infecções bacterianas.


Um forte sentimento de omissão frente à realidade brasileira motivou, em 1994, a implantação do Programa de Triagem Neonatal de Campinas, no Centro Integrado de Pesquisas Onco-Hematológicas da Infância (CIPOI)/UNICAMP, com a recomendação da inclusão da pesquisa das hemoglobinopatias no teste do pezinho. A promulgação das leis sobre esta inclusão, sem dúvida, foi um grande avanço. Todavia, consideramos um aspecto restritivo recomendar para os portadores de hemoglobinopatias que o acompanhamento destes jovens pacientes seja realizado em ambiente prioritariamente de adultos, nos hemocentros.


Cuidar de crianças é tarefa primordial dos serviços de Pediatria. Acompanhar o desenvolvimento dos pacientes com doenças raras e crônicas, quaisquer que elas sejam, exige uma equipe multidisciplinar comprometida com o cuidado integral para toda a vida dos pacientes. A prática da Clínica de Transição utilizada nos Estados Unidos e Europa, transferindo o cuidado após os 18 anos de idade, para os médicos de adulto, tem seu saldo negativo traduzido pelo aumento das taxas de abandono, maior incidência de depressão e maior letalidade.


Os Centros de Cuidado Crônico, delineados para as crianças portadoras de doenças raras, parecem mais adequados não só no que diz respeito à integralidade transversal do cuidado, como também às demandas psicológicas, sociais e culturais dos jovens adultos, principalmente considerando o nosso país.


Com esta filosofia em mente, compete à equipe multiprofissional cuidadora garantir a educação e a socialização destes jovens doentes, integrando-os no mercado de trabalho e numa vida social de qualidade. O vislumbre de novas descobertas terapêuticas, incluindo a terapia gênica, fortalece os laços entre os centros cuidadores, universidades e institutos de Pesquisa nacionais e internacionais, na busca e construção de um futuro mais promissor a estes doentes e suas famílias.


A publicação deste livro nos fortalece na procura do aprimoramento do cuidado, nas pesquisas de novas tecnologias e, aspecto mais importante, no compartilhamento do conhecimento e dessas conquistas.


Silvia Brandalise
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EVOLUÇÃO HISTÓRICA DA TRIAGEM NEONATAL NO BRASIL

	CAPÍTULO 1











Paula R. Vargas




…”Era uma menina de 4 anos de idade, que nasceu de parto normal a termo, chorou logo ao nascer, não teve icterícia neonatal e foi internada, em 1964, com uma história peculiar. Seus pais notaram que, aos 4 meses de idade, a criança era muito nervosa, se batia muito e não reconhecia os familiares. A paciente sustentou a cabeça com um ano de idade, sentou com 2 anos e 6 meses, andou com 3 anos e 8 meses, e até os 4 anos de idade não falava. Aos 8 meses de idade apresentou quadro dermatológico rotulado como eczema, e seus pais eram primos em segundo grau. Tem uma irmã de 2 anos que os pais descrevem como retardada. No exame físico, a paciente tem pele clara, olhos claros e cabelos castanhos. Perímetro craniano de 49 cm. Nítido retardo psíquico. Paciente hiperativa, colocando tudo na boca. Não fala, nem esboça palavras; tem gorjeio. Preensão em pinça. Marcha com base de sustentação alargada, sem desequilíbrios. Hiporreflexia profunda simétrica nos membros inferiores e nos membros superiores, os reflexos são difíceis de obter. Vários exames foram realizados (fundos oculares normais; reações sorológicas para sífilis negativas; exame de liquido cefalorraquidiano (LCR), em punção suboccipital, normal; eletroforese das proteínas do LCR normal; eletroforese das proteínas séricas normal; radiografias do crânio normais; pneumoencefalograma normal; eletroencefalograma normal; biópsia cerebral, do lobo frontal direito, normal. Finalmente, procede-se à pesquisa de ácido fenilpirúvico na urina positiva; dosagens da fenilalanina, em cromatografia de alta voltagem no soro: 28,7 mg%, no LCR 29 mg% e na urina = 73 mg%. Feito o diagnóstico de fenilcetonúria, também chamada oligofrenia fenilpirúvica.”…





Nosso capítulo começa com a descrição do caso número 1, do artigo publicado em março de 1967, nos Arquivos de Neuropsiquiatria, com o título de “Fenilcetonúria: Estudo Clínico e Mediante Biópsia Cerebral”, dos professores Aron Diament e Antonio Lefèvre do Serviço de Clínica Neurológica (Prof. Adherbal Tolosa) do Hospital das Clínicas da Faculdade de Medicina da Universidade de São Paulo.1 No artigo, são descritos seis casos de fenilcetonúria, e os autores relatam haver a publicação de outros 14 casos, acompanhados pelo pediatra Dr. Fernando Nóbrega nos últimos três anos. Na época, tratava-se de um assunto novo, de pouco conhecimento das especialidades médicas brasileiras, e infelizmente todos os casos se faziam diagnosticar após a evolução clínica desastrosa de graves sequelas neurológicas.


Diante do número e gravidade clínica dos casos sendo descritos e, apoiando-se no sucesso dos primeiros passos da implantação da triagem neonatal para o diagnóstico da fenilcetonúria na América do Norte, o Prof. Aron Diament se associa ao seu colega pediatra, Benjamin Schmidt, e projetam novos estudos buscando uma forma de diagnosticar a doença de forma mais efetiva e precoce. Na época, o teste inicial mais fácil a fazer era o teste do percloreto férrico a 10% na urina das fraldas, e que só se positivava quando o nível de fenilalanina (FAL) no sangue ultrapassava 15 mg% (valor normal: 1 a 4 mg%). Conforme descrito por Diament, “o paciente é normal ao nascimento, pois o fígado materno protege o feto. A FAL aumenta nas primeiras semanas com a alimentação láctea, porém o ácido fenilpirúvico pode não aparecer na urina até a 5a semana de vida extrauterina – daí a inutilidade do “teste das fraldas” realizado nos berçários”.1


Começa então a história da triagem neonatal no Brasil…


COMEÇO DA HISTÓRIA NO BRASIL


A história da triagem neonatal no mundo iniciou-se no final da década de 1950 nos Estados Unidos, quando o biólogo Robert Guthrie (1916-1995) desenvolveu a primeira metodologia para dosagem de FAL em amostras de sangue seco de recém-nascidos (RN) – colhido em papel-filtro – possibilitando o diagnóstico precoce de fenilcetonúria (FNC).2 Em 1963, foram aprovadas legislações para programas de triagem populacional nos estados americanos de Massachusetts, Delaware, Vermont e Oregon, que começaram a testar a fenilcetonúria com o ensaio de inibição bacteriana de Guthrie para a quantificação dos níveis de FAL em amostras de sangue seco. Por meio da pressão das sociedades científicas e sociedade civil, outros estados americanos foram implantando seus programas de triagem. Em 1964, havia sido testado um total de 400.000 crianças em 29 estados americanos, detectando-se 39 casos positivos de FNC.3 A detecção precoce da doença possibilitou a prevenção dos danos neurológicos tardios da doença, uma vez que permitiu implementação inicial breve do tratamento – trabalho pioneiro de Bickel, que teve sucesso ao comprovar que uma dieta restrita em FAL é capaz de prevenir a expressão clínica da FNC.4


Com o avanço da triagem neonatal passou-se a explorar as implicações morais da prática. O documento mais influente publicado na época não foi realmente sobre o tema: tratava-se de um relatório sobre “triagem para doenças crônicas de adultos em países desenvolvidos”. Publicado, em 1968 pela Organização Mundial da Saúde e intitulado Princípios e Prática de Triagem de Doenças, este relatório recomendava dez princípios para orientar a triagem para doenças crônicas, conhecidos atualmente como princípios de Wilson-Jungner.5 Por causa de sua relevância e validade moral, esses princípios logo foram aplicados em programas de triagem neonatal nos Estados Unidos, onde serviram como diretrizes por muitos anos. A importância deste documento ratificou, já na década de 1960, a opinião da OMS sobre a importância da triagem neonatal na saúde pediátrica global, além de sedimentar o interesse em realizar a triagem neonatal nos diferentes países do mundo.


Impactado com o número de pacientes portadores de FNC sendo diagnosticados tardiamente, apoiado pelas ideias propulsoras da OMS acerca do tema, e sobretudo animado com as publicações de programas de triagem neonatal implantados no Hemisfério Norte, um grupo de pesquisadores brasileiros dá os primeiros passos na trajetória brasileira da triagem neonatal. Em 1973, o grupo formado por Benjamin Schmidt, o psiquiatra Stanislau Krynski (que atuava na Associação de Pais e Amigos dos Excepcionais – APAE São Paulo) e o neurologista Aron Diament deu início ao projeto de um “plano nacional de estudos para detecção de erros inatos do metabolismo que podem levar à deficiência mental”. Esse plano foi apresentado no Congresso das APAEs (em Porto Alegre) e consistia numa proposta para instalação e funcionamento do primeiro centro especializado de estudo populacional da incidência da fenilcetonúria,6 uma causa da deficiência mental. A proposta era implantar um programa de rastreio populacional composto por laboratório especializado no diagnóstico precoce e por equipe médica responsável pelo tratamento da doença.


Assim, a triagem neonatal para FNC teve início oficialmente no Brasil, em 1976, no laboratório implantado na APAE de São Paulo. Benjamin Schmidt foi a Buffalo (EUA), em 1973, para obter de Guthrie os elementos necessários para a triagem de FNC nos berçários (para todos os recém-nascidos). Aprendeu a técnica bacteriológica utilizada por esse pesquisador americano: a inibição que a FAL causa no crescimento de um bacilo, chamado Bacillus subtilis, medindo-se a concentração de FAL pelo raio de não crescimento da bactéria. Neste início pioneiro da triagem neonatal no Brasil, utilizava-se a técnica de Guthrie em papel-filtro por método semiquantitativo.7


Para quantificar a FAL, a APAE também promoveu uma inovação com a utilização, pela primeira vez na história, de um autoanalisador espectrofotofluorométrico adaptado para dosagem quantitativa da FAL. No ano de 1976 foram realizados 13.666 exames da dosagem de FAL neonatal em convênio com hospitais, laboratórios e postos de saúde no âmbito de saúde pública e de serviços particulares (o primeiro convênio hospitalar foi realizado com o Hospital Albert Einstein, da cidade de São Paulo). Além disso, o programa que foi chamado de “teste do pezinho” decorrente da coleta de sangue no calcanhar do bebê.


O programa da APAE-SP foi mantido com o apoio da Companhia Alimentícia Nestlé, que fornecia o alimento especial isento de FAL (Fórmula ASP – fabricada na Nestlé da Suíça), que permitia uma dieta com baixo teor de FAL. A Nestlé se comprometeu e cumpriu com o fornecimento do alimento especial para os primeiros 100 RNs diagnosticados pelo emprego do “teste do pezinho”.7


Além disso, a APAE-SP foi pioneira na implantação da primeira equipe multidisciplinar para o atendimento dos pacientes detectados. Schmidt, Krinsky e Diament entenderam que para dar continuidade a um resultado laboratorial precoce, o êxito somente seria alcançado com a criação de uma equipe que pudesse tratar e acompanhar os pacientes. Criaram, no Ambulatório da APAE, a primeira equipe multidisciplinar de apoio à triagem neonatal.


Concomitantemente ao trabalho pioneiro em São Paulo, no início da década de 1970, o endocrinologista, Jean Dussault, que trabalhava no Centro Hospitalar da Universidade Laval em Quebec, no Canadá, passou a pesquisar formas de diagnóstico precoce de hipotireoidismo congênito.8 Como a FNC, esta também é uma doença de difícil de diagnóstico clínico precoce e com grave efeito deletério no desenvolvimento neurológico (dano reversível), se a doença não for tratada precocemente. Portanto, desvela-se outra doença ideal para triagem populacional, se um método para detecção estivesse disponível. Impulsionado pelos resultados obtidos por seus colegas canadenses na triagem neonatal da FNC, pesquisou como dosar o hormônio tireóideo (T4) em papel-filtro e lançou o primeiro programa de TN para hipotireoidismo congênito.8 Rapidamente foi seguido por colegas do Hemisfério Norte, que consolidaram o segundo passo da história de triagem neonatal no mundo.


Novamente a APAE-SP mostrou-se pioneira no Brasil e no final da década de 1970, ampliou sua pesquisa para a detecção também de hipotireoidismo congênito em recém-nascidos, pela medida de T4 na mesma amostra coletada em papel-filtro para a triagem neonatal.7


A influência deste trabalho, com a demonstração dos resultados positivos do programa de triagem neonatal, contribuiu significativamente para que o Deputado Estadual Fernando Mauro (do Estado de São Paulo) encaminhasse a aprovação da Lei Estadual n° 3.914/83 (1983) – a primeira lei no Brasil tornando obrigatória a realização do teste de triagem neonatal para a FNC e hipotireoidismo congênito.7,9 Esta lei serviu de modelo e motivação para a aprovação de leis semelhantes em outros estados brasileiros, culminando com a publicação da Lei Federal n° 8069/90 que rege o Estatuto da Criança e do Adolescente (ECA).


O segundo estado brasileiro a realizar ações de triagem neonatal foi o Paraná: a Fundação Ecumênica de Proteção ao Excepcional (FEPE) iniciou suas pesquisas para FNC, em 1981, como projeto-piloto em Curitiba, expandindo-se, em 1987, com a pesquisa também do hipotireoidismo congênito, pela Lei Estadual n° 8.627 de dezembro de 1987.9 Nos anos iniciais deste processo, os pacientes detectados eram encaminhados para tratamento e acompanhamento no Ambulatório Multidisciplinar da APAE-SP.


Durante as décadas de 1970 e 1980 pesquisadores em triagem neonatal publicavam seus resultados positivos e, durante o 6° Simpósio Internacional de Triagem de Erros Inatos do Metabolismo, em 1986 (Texas – EUA), foi proposto organizar o 1° Workshop de Controle de Qualidade em Triagem Neonatal no Japão, em 1987. Neste workshop, a criação da “International Society for Newborn Screening” (ISNS) foi decidida. O primeiro encontro oficial da ISNS foi realizado em 1988, em São Paulo, durante o 7° Simpósio Internacional de Triagem de Erros Inatos do Metabolismo, presidido pelo Prof. Benjamin Schmidt.10


No Brasil, com o Estatuto da Criança e do Adolescente (ECA – 1990) houve a tentativa inicial de formalização da obrigatoriedade dos testes de triagem neonatal em todo o território nacional:11 “Os hospitais e demais estabelecimentos de atenção à saúde de gestantes públicos e particulares são obrigados a proceder a exames visando a diagnóstico e terapêutica de anormalidades no metabolismo do recém-nascido, bem como prestar orientações aos pais.” Porém, como foi escrita esta determinação no ECA, abriu-se um espaço amplo de interpretações individuais sobre exatamente quais seriam estas anormalidades do metabolismo. Desta forma, dois anos mais tarde, o Ministério da Saúde definiu que fenilcetonúria e hipotireoidismo congênito deveriam ser as patologias a serem triadas (Portaria GM/MS n.° 22, de 15 de janeiro de 1992) para todos recém-nascidos do Brasil.11


Nos anos seguintes, especialmente nas regiões Sul e Sudeste, outros estados brasileiros passaram a ter ações iniciais de triagem neonatal como RS (1990),12 SC (1992),13 BA (1992),14 MG (1993),15 GO (1994),16 RJ (1997),17 SE (1997)18 e DF (1997).19 Porém, estas foram ações isoladas, dentro do Sistema Único de Saúde (SUS) ou em nível privado, sem atingir metas de saúde pública, como cobertura populacional significativa, assistência aos pacientes detectados e especialmente universalidade de procedimentos.


A multiplicação de publicações com resultados positivos de programas de triagem neonatal e diante do interesse em congregar os diferentes especialistas brasileiros envolvidos com o tema fez com que, após alguns fóruns de discussão, surgisse a ideia de criar uma nova sociedade científica. Em setembro de 1999, foi fundada a Sociedade Brasileira de Triagem Neonatal (SBTN) com a finalidade de reunir os diversos serviços existentes e profissionais ligados à área.20 Dentre seus objetivos gerais destacam-se: congregar profissionais de saúde e atividades correlatas relacionados com a triagem neonatal; estimular o estudo e a pesquisa no campo da triagem neonatal, diagnóstico de doenças genéticas, metabólicas, endócrinas, infecciosas e outras que possam prejudicar os desenvolvimentos somático, neurológico e/ou psíquico do recém-nascido e seu tratamento; cooperar com os poderes públicos quanto às medidas adequadas à proteção da Saúde Pública, no campo da triagem neonatal; além de promover eventos científicos objetivando a aproximação e o intercâmbio de informações.


No início do ano de 2001, o Ministério da Saúde criou o Grupo Técnico de Assessoria em Triagem Neonatal (GTATN) que, ao realizar um diagnóstico da triagem neonatal no SUS desde a Portaria GM/MS de 1992, constatou:21 (a) baixa cobertura populacional e desigual entre as regiões brasileiras; (b) número reduzido de centros de tratamento e acompanhamento (presentes em menos de um terço dos estados brasileiros); (c) ausência de rotinas uniformes de acesso e assistência aos pacientes; (d) diversidade de doenças triadas; (e) ausência de integração entre os diferentes serviços estaduais; (f) identificação de que as entidades filantrópicas (terceiro setor) estavam responsáveis pela maioria dos testes de triagem neonatal; (g) comprovação do financiamento do SUS apenas para exames laboratoriais, sem previsão para procedimentos de tratamento e acompanhamento; (h) ausência de apoio dos gestores públicos para ações locais de TN.22


Dados deste levantamento inicial mostravam cobertura global da triagem neonatal em torno dos 50% dos nascidos vivos brasileiros, com distribuição irregular entre as diferentes regiões do país (70% região sul; 82% região sudeste; 27% região centro-oeste; 24% região nordeste; 47% região norte). Dos 27 estados brasileiros, apenas 17 deles realizavam o teste do pezinho em pelo menos 30% dos nascidos vivos.23


Inúmeros relatos poderiam ser aqui descritos para ilustrar esta realidade precária da TN do Brasil no SUS, porém arbitrariamente escolhemos apenas um deles. Trata-se da descrição dos dados da triagem neonatal, antes do ano de 2000, para hipotireoidismo congênito, de um estado da região Nordeste brasileira e publicados por Roberto Ramalho et al.,18 onde: (a) apenas 5% das crianças do interior do Estado e 42% da capital fizeram coleta de TN; (b) a idade das crianças na coleta do exame foi de 30 ± 19 dias (média ± desvio-padrão); (c) a idade, quando o resultado da triagem chegou ao centro de saúde, foi de 48 ±7 dias, quando entregue à família, de 66 ± 18 dias e quando visto pelo pediatra da unidade, de 80 ± 40 dias.


Diante das várias inadequações apontadas no país sobre o que realmente significa executar ações eficientes de triagem neonatal, planejou-se e implantou-se, no ano de 2001, no âmbito do SUS, o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN).


PROGRAMA NACIONAL DE TRIAGEM NEONATAL – PNTN


Em 06 de junho de 2001, pela Portaria GM/MS n° 822,24 foi implantado pelo Ministério da Saúde o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), que tem como meta de que 100% dos recém-nascidos brasileiros realizem a triagem neonatal no âmbito do Sistema Único de Saúde (SUS). Outro objetivo, não menos audacioso, é de que cada criança selecionada pelo PNTN tenha seu diagnóstico confirmado e seu tratamento/acompanhamento realizado por toda a vida num dos Serviços de Referência em Triagem Neonatal (SRTN) habilitados em cada um dos 27 estados brasileiros. Para tanto, foram destinados recursos da União a cada Estado brasileiro que implantasse o PNTN para garantir, não somente o financiamento para os exames da triagem neonatal, como também para os exames complementares necessários para confirmação diagnóstica, para a criação e manutenção de equipes multidisciplinares para tratamento e acompanhamento dos pacientes detectados, e para a aquisição dos insumos terapêuticos específicos para cada uma das doenças triadas. Dessa forma, o PNTN cria mecanismos para que seja alcançada a meta principal, que é a prevenção e redução da morbimortalidade provocada pelas doenças triadas.11,21,23


O processo do PNTN envolve as estruturas públicas nos três níveis de governo, municipal, estadual e federal, proporcionando uma mobilização ampla em torno das ações relacionadas com a TN como um programa de saúde pública no Brasil. Para que isto se efetivasse, solicitou-se inicialmente o credenciamento de pelo menos um Serviço de Referência em Triagem Neonatal (SRTN), em cada estado brasileiro, com a responsabilidade de: 1. organizar a rede estadual de coleta vinculada a um laboratório específico de triagem neonatal, junto com as Secretarias Estadual e Municipal de Saúde; 2. utilizar um laboratório especializado em triagem neonatal; 3. implantar o ambulatório multidisciplinar para atendimento e acompanhamento dos pacientes triados; 4. estabelecer vínculo com a rede de assistência hospitalar complementar; 5. utilizar um sistema informatizado que gerencie todo o Programa e gere os relatórios que alimentarão o Banco de Dados do PNTN.11


Visando à organização das suas ações integrais, o PNTN desenhou um fluxo de procedimentos organizacionais do processo onde a coleta da amostra de papel-filtro é feita preferencialmente nas unidades de saúde da Rede de Atenção Básica (exceção para as maternidades, quando o RN estiver hospitalizado além da primeira semana de vida), facilitando desta forma o processo de busca ativa dos RNs porventura detectados com alguma alteração ao teste (Fig. 1-1).


Diante da escolha das doenças a serem triadas pelo PNTN, optou-se pela sua implantação em Fases diferenciadas, de acordo com a realidade observada em cada estado brasileiro (amplas diferenças foram registradas na avaliação inicial realizada pelo GTATN). Para a definição da Fase do PNTN a ser classificada, para cada estado, foram considerados: 1. os diferentes níveis de organização das redes assistenciais existentes; 2. a variação percentual de cobertura da TN aos nascidos vivos; 3. a diversidade das características populacionais existentes.11,21,23 Os estados foram então classificados para implantação em:24


[image: image] FASE I: apto para triagem, confirmação diagnóstica, acompanhamento e tratamento da fenilcetonúria (FNC) e do hipotireoidismo congênito (HC).


[image: image] FASE II: apto para triagem, confirmação diagnóstica, acompanhamento e tratamento da FNC, HC e doenças falciformes e outras hemoglobinopatias (HB).


[image: image] FASE III: apto para triagem, confirmação diagnóstica, acompanhamento e tratamento da FNC, HC, HB e fibrose cística (FC) – esta fase é considerada restrita aos estados com cobertura superior a 70% dos nascidos vivos nas fases I e II.
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Fig. 1-1. Fluxo da triagem neonatal – PNTN/MS. Adaptada de Manual de Normas Técnicas e Rotinas Operacionais do Programa Nacional de Triagem Neonatal.11





A implantação do PNTN significou um impacto quantitativo e principalmente qualitativo em todo o país com uma rápida adesão dos estados brasileiros – em 2002, a cobertura da TN no Brasil aumentou para 64,6%. Neste ano estavam credenciados 32 SRTNs em 24 Estados; todos os estados credenciaram apenas um SRTN que centralizava as ações, com exceção do RJ, que credenciou três SRTNs, e SP, com sete SRTNs credenciados (justificáveis – estados brasileiros com um elevado número de nascidos vivos).25


O levantamento dos cinco primeiros anos do PNTN mostrou sua implantação em todos os 27 estados brasileiros,25 e entre os anos de 2001 a 2005 foi realizada a triagem neonatal de aproximadamente 13 milhões de RNs brasileiros, em 12.373 postos de coleta na Rede de Atenção Básica. A cobertura global da TN no Brasil elevou-se para 80,2% – e na maioria dos estados (20/27), a cobertura foi superior a 70%. Estes foram indicadores quantitativos muito positivos, porém o Quadro 1-1 mostra que parâmetros qualitativos do PNTN ainda mereciam ser trabalhados, como: (a) menos da metade dos RNs realizavam a coleta da TN no período ideal (< 7 dias de vida); (b) tempos prolongados do processo da TN (média de 37 dias até chegar para a primeira consulta); (c) dificuldades de retorno efetivo de caso suspeito (taxa de 75,5% de retorno efetivo).


Após 11 anos de PNTN, foi realizado, no ano de 2012, um novo processo de reavaliação da triagem neonatal no âmbito do SUS em todos os estados brasileiros e Distrito Federal, visando à reestruturação do mesmo.26 Nesta proposta de reestruturação do PNTN, planejou-se o estudo para a introdução de uma nova fase – fase IV: inclusão da hiperplasia adrenal congênita (HAC) e deficiência de biotinidase (DBT) na triagem neonatal brasileira.27


Além disso, o Diagnóstico Situacional do PNTN de 2012 trouxe a proposta de que, após estruturar a Fase IV,26 o Ministério da Saúde deveria trabalhar para eliminar as desigualdades do PNTN no âmbito do SUS e fez-se a projeção de universalizar as Fases do PNTN até o ano de 2015. Verificou-se que, no final de 2011, o cenário era de nove (09) estados na Fase I, nove (09) na Fase II e nove (09) na Fase III do PNTN.


No ano de 2013 houve o Seminário de Resultados do Diagnóstico Situacional do PNTN no Ministério da Saúde para a apresentação do levantamento realizado, em 2011-2012, e para o planejamento da reestruturação do programa.28 Os dados apresentados deste estudo mostraram incremento discreto da cobertura global do PNTN com 84% no ano de 2012, e uma distribuição mais simétrica entre as regiões (as menores coberturas relatadas foram nos estados da região norte: Amapá com 60% e Roraima com 66%). Porém novamente os parâmetros qualitativos ainda bastante deficitários: coletas em período ideal (até 7 dias de vida) somente de 56% dos RNs brasileiros.28 Neste momento, fez-se a proposição aos SRTNs e aos Coordenadores Estaduais de TN, presentes no Seminário, de realizar um esforço conjunto com o Ministério da Saúde para melhorar os parâmetros qualitativos, atingindo uma meta de cobertura global do PNTN de 100% até o final do ano de 2015. Foi consenso, entre os presentes neste Seminário, o entendimento de que esta cobertura ainda longe da meta ideal poderia ser justificada parcialmente pela realização dos testes de triagem neonatal em laboratórios privados e pela inexistência de legislação que obrigue esses laboratórios a notificar o número de exames realizados e alterados. Uma opção sugerida para alcançar a meta de 100% seria a obrigatoriedade de notificação de todos os exames realizados por laboratórios particulares.
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