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O diagnostico precoce
evita sequelas graves e aumenta as

chances de tratamentos bem-sucedidos
e de uma vida saudavel.
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01. INTRODUCAO

Testes de triagem neonatal sdo essenciais para identificar
doencas graves e silenciosas em recem-nascidos.
Odiagnostico precoce evita sequelas graves e aumenta
as chances de tratamentos bem-sucedidos e de uma
vida saudavel.

oﬂ No Brasil, o Teste do Pezinho € um teste de triagem
neonatal oferecido pelo SUS que atualmente identifica
pelo menos seis doencas. Com a aprovacao do projeto
de lei n® 14.154/2021, ele passara a investigar cerca
de 50 condicOes nos proximos anos. Porém, existem

Q centenas de outras doencas que poderiam ser
Identificadas logo ao nascimento, mas que nao sao

O triadas nesse teste por limitacoes técnicas, logisticas

ou de custo.

Com uma tecnologia inovadora capaz de analisar o DNA
do bebé, o Teste da Bochechinha investiga o risco

do bebé desenvolver mais de 340 doencas genéticas
trataveis que se desenvolvem na primeira infancia.

Nesse e-book, discutiremos os principais testes de

gem neonatal e suas diferencas, apresentaremos

@ ovacoes trazidas pela triagem genética e a
Portancia do Teste da Bochechinha.
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Teste do Pezinho
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02. O QUE E TRIAGEM NEONATAL

Oquee
triagem neonatal?

Atriagem neonatal € uma acao preventiva que tem como objetivo identificar
doencas graves que se manifestam na infancia. Desta forma, € possivel
iniciar tratamentos precocemente, reduzindo sequelas e melhorando
significativamente a qualidade de vida da crianca.

Os tratamentos variam muito de acordo com a doenca identificada e incluem
desde dietas restritivas e mudancas no estilo de vida até tratamentos

mais complexos com uso de medicacdes especificas e acompanhamento
multidisciplinar (médicos geneticistas e médicos de outras especialidades,
psicoterapeutas, fonoaudiologos, nutricionistas e psicologos).

@Mar Salde




02. O QUE E TRIAGEM NEONATAL @Mar Saﬂde

O Ministério da Saude brasileiro define uma doenca rara como
gualquer doenca que afeta até 65 pessoas em cada 100 mil.
Mais de 6 mil doencas raras que se manifestam nainfancia ja
foram descritas.

Doencas raras sao mais
comuns do que imaginamos:

Estima-seque 1 €M cada
20 recém-nascidos

seja afetado por alguma doenca rara.

Além disso, muitas doencas raras manifestam sintomas similares

aos de doencas comuns e, por iSso, sao erroneamente diagnosticadas.
Em média, é preciso de 2 a 4 anos para se diagnosticar uma doenca
rara, e cerca de 75% dos casos diagnosticados tardiamente se devem
a diagnosticos equivocados.

Atriagem neonatal € fundamental para diagnosticos rapidos

e precisos, o que permite o pronto inicio do tratamento e diminui
as chances de sequelas graves, aumentando a qualidade de
vida dos bebés afetados.

trragem neonatal
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03. PRINCIPAIS TESTES DE TRIAGEM NEONATAL NAO GENETICOS

Teste do
Pezinho

Desde 1992, todos os bebés nascidos no Brasil tém o direito de realizar
gratuitamente, pelo Sistema Unico de Saude (SUS), o Teste do Pezinho
Basico. Na época, o teste analisava apenas duas doencas, mas ao longo dos

anos foi ampliado e atualmente rastreia pelo menos seis doencas trataveis:

* Fenilcetonuria;
 Hipotireoidismo congénito;

» Anemia falciforme;

* Fibrose cistica;

 Hiperplasia adrenal congénita;
 Deficiéncia de biotinidase.

Segundo o Ministério da Saude, mais de 2,2 milhdes de recém-nascidos
fizeram o exame em 2019. Um resultado positivo no Teste do Pezinho néo
significaque a crianca com certeza desenvolvera uma doenca: o médico
solicita exames complementares para confirmar ou nao o diagnostico.

Teste da Bochechinha:
A evolucao da triagem neonatal

@Mar Saude

°A0

O teste deve ser realizado

entre o0 3° e 5° dia de vida
e utiliza uma amostra de sangue
coletada do calcanhar do bebé.
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Ampliacao do
Teste do Pezinho

Oprojeto de lei n® 14.154/21 tem como objetivo alterar o Programa
Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), aumentando o nimero de doencas
analisadas pelo Teste do Pezinho de 6 para cercade 50. Aimplementacao
sera feita em cinco etapas, ao longo dos proximos anos, e planeja
acrescentar ao Teste do Pezinho Basico:

» Toxoplasmose congénita e outras hiperfenilalaninemias;
*Erros Inatos do Metabolismo como gactosemias, aminoacidopatias,
disturbios do ciclo da ureia, disturbios da beta oxidacao dos acidos graxos;

* Doencas lisossOmicas;
 Erros inatos da imunidade;

« Atrofia Muscular Espinhal (AME).

Teste da Bochechinha:
A evolucao da triagem neonatal



03. PRINCIPAIS TESTES DE TRIAGEM NEONATAL NAO GENETICOS

Teste do Pezinho

Ampliado e Expandido

Existem versoes do Teste do Pezinho
oferecidas por laboratorios e hospitais da rede
privada que sao chamadas de “ampliados” ou
“‘expandidos’. Eles diferem entre si quanto

as técnicas utilizadas e quanto ao numero e
grupos de doencas analisadas.

Em geral, essas versdoes podem analisar
ate 60 doencas, incluindo erros inatos do
metabolismo, e utilizam principalmente a
técnica de espectrometria de massas em
tandem (MS/MS).

@Mar Saude
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Resultados alterados precisam
ser confirmados por exames
complementares, como, por
exemplo, exames geneticos.

As versoes ampliadas também podem incluir
testes de sorologia para deteccao de doencas
infecciosas, como toxoplasmose congénita,
citomegalovirus, sifilis congénita, doenca de
Chagas e HIV.




03. PRINCIPAIS TESTES DE TRIAGEM NEONATAL NAO GENETICOS (,- ¥ | ' r
IMar Saude

——

TeSte ASSIm CcOmo NOS
SCID e AGAMA Testes do Pezinho,

resultados alterados
O Teste do Pezinho basico, até o momento, nao investiga as . .
Imunodeficiéncias Congénitas (SCID) e Agamaglobulinemia (AGAMA). precisam ser co nfirmados

Essas doencas podem ser triadas em recém-nascidos em um teste

oferecido pela rede privada, geralmente chamado de ‘S CID e AGAMA”. p or examescom p I ementares :
O diagnaostico precoce nesses casos e fundamental, pois as com O, pO Fexem pIO,

imunodeficiéncias aumentam a suscetibilidade a infeccoes graves que, se

nao forem tratadas, podem levar a morte no primeiro ano de vida. exa meS g e net| COS _
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Outros testes de
triagem neonatal

nao geneticos

/ d_h"

Teste da Orelhinha Teste do Olhinho Teste do Coragaozinho Teste da Linguinha
analisa deficiéncias auditivas analisa deficiéncias visuais analisa cardiopatias analisa o frénulo da lingua

Teste da Bochechinha:
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O quee triagem
neonatal genetica?

~ N
A triagem neonatal genética analisa o DNA de recém-nascidos em _

busca de alteracdes genéticas que elevam o risco do surgimento Alguns exemplos Sao.

de doencas trataveis. « Imunodeficiéncias Congénitas

 Erros Inatos do Metabolismo
* Epilepsia Responsiva a Piridoxina (Epilepsia Piridoxina-dependente)

Centenas de doencas geneticas trataveis - Aciduria Glutarica tipo |

nao podem ser triadas pelo Teste do Pezinho ¢ . Atrofia Muscular Espinhal (AME)
devido as limitacOes técnicas, mas podem ser - Distrofia Muscular de Duchenne (DMD)
identificadas por meio de analises geneticas. * Intolerancia Hereditaria a Frutose

Oresultado do exame genético também € importante para o
planejamento familiar, pois os pais do bebé e outros familiares
podem ser portadores da mesma alteracdo genética que causa a
doenca.

Teste da Bochechinha:
A evolucao da triagem neonatal 16
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05. TESTE DA BOCHECHINHA: A EVOLUCAO DA TRIAGEM NEONATAL

Teste da Bochechinha:
a evolucao da triagem neonatal

O Teste da Bochechinha foi a primeira triagem neonatal genética do
Brasil, e uma das primeiras no mundo, desenvolvida pela Mendelics.

Oteste revela se o0 bebé tem predisposicao genética a desenvolver
mais de 340 doencas trataveis de manifestacao precoce, antes
mesmo de qualquer sinal clinico.

Por isso, o teste possibilita realizar precocemente procedimentos
medicos de controle e tratamento da doenca, além de possibilitar
aconselhamento genético a familia.

Teste da Bochechinha:
A evolucaoda triagem neonatal

@Mar Saude

Quanto mais cedo o diagndstico,
mais eficiente € o tratamento.

O Teste da Bochechinha pode ser feito desde o primeiro dia de vida
do bebé até, preferencialmente, ele completar um ano de idade, pois
grande parte das doencas analisadas se manifestam nos primeiros
meses de vida.

PRIMEIROMES ATE 1 ANO MAIOR QUE 1 ANO
MELHOR MOMENTO BOM MENOS RELEVANTE
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Teste da Bochechinha:
quais as doencas

analisadas?

O Teste da Bochechinha identifica a maioria das doencas dos Testes do
Pezinho Basico e Ampliado e as imunodeficiéncias congénitas, além de
centenas de outras doencas que nao podem ser investigadas nos testes
de triagem neonatal nao genéticos.

@Mar Saude

Entre os grupos de doencas analisadas estao incluidas:

Erros Inatos
do Metabolismo

4

Doencas Neurologicas

Surdez

Doencas Esqueléticas

6:)
L
R

Neoplasias

&

Doencgas Imunologicas

Gd

Doencas Renais

"00

Doencas Hematoldgicas

(&)

Doencas Enddcrinas

Doencas Hepaticas
e Gastrointestinais

/Y

Doencas Pulmonares

>
o5

Deficiéncias do Metabolismo
de Vitaminas e Minerais
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05. TESTE DA BOCHECHINHA: A EVOLUCAO DA TRIAGEM NEONATAL

Qual o critério para a
inclusao de doencas
no Teste da Bochechinha?

O Teste da Bochechinha foi desenvolvido por um time de especialistas
que incluem meédicos geneticistas, pediatras e aconselhadores genéticos,
seguindo sdlidos critérios de diagnostico de doencas genéticas trataveis.
Todas as doencas incluidas no Teste da Bochechinha tém correlacoes
cientificamente comprovadas com alteragcoes genéticas no DNA.

Além disso, todas elas se manifestam na primeira infancia, sao graves
e possuem tratamento disponivel. Desta forma, em caso de deteccao
de uma alteracao genética, os pais e meédicos sempre terao como adotar

medidas para minimizar as possiveis sequelas da doenca, aumentando
a qualidade de vida do bebé.

20
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@Mar Sadde

Qual a diferenca?

Triagem

O Teste da Bochechinha é uma triagem, ou seja, € feito de forma
preventiva, antes dos sintomas aparecerem. Seu objetivo € identificar
doencas que podem se desenvolver nos proximos meses ou anos e,
por isso, recomenda-se que seja feito o mais cedo possivel.

Por ser uma triagem, o Teste da Bochechinha
nao precisa de pedido médico para ser feito.

Porém, recomendamos que o resultado seja acompanhado por
um pediatra ou um médico de outra especialidade para que, com
o resultado, decida qual o melhor procedimento a ser seguido.

Teste da Bochechinha:
A evolucao da triagem neonatal

Diagnostico

Ja exames de diagnostico tém como objetivo confirmar uma suspeita
meédica de alguma doenca que ja apresenta sintomas. O Laboratério
Mendelics, desenvolvedor do Teste da Bochechinha, possui um amplo
portfélio de exames de diagndstico, incluindo o Painel de Doencas
Trataveis, que visa confirmar o diagnostico de doencas raras.

Exames geneticos de diagnostico
sempre precisam de pedido médico.
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05. TESTE DA BOCHECHINHA: A EVOLUCAO DA TRIAGEM NEONATAL

Teste do Pezinho vs.
Teste da Bochechinha

O Teste da Bochechinha nao substitui, mas complementa o Teste do
Pezinho. O Teste da Bochechinha é uma triagem neonatal de doencas
genéticas, portanto nao identifica doencas infecciosas e algumas formas
de hipotireoidismo congénito. Por isso, recomendamos que ambos os
testes sejam realizados.

Principais diferencas entre os testes do pezinho
basico, ampliado/expandido e o Teste da Bochechinha

Amostra
coletada

N° de
doencas
analisadas

Quando pode
ser

Sangue

6*

Entre 3 e 5 dias apés o
nascimento da crianga

Sangue

De 6 a 60

Entre 3 e 5 dias apds o
nascimento da crianga

Teste da

Bochechinh
a

Cotonete passado
na parteinterna da
bochecha (swab bucal)

Mais de 340

A partir do primeiro dia
de vida até 1 ano de idade

realizado?
Pesquisa
imunodeficiéncia Nao Nao Sim
S congénitas?

£ . . Fluorimetria, Enzimatica, .
Técnica Fluorimetria, FIE, HPLC, Espectrometria de Sequenciamento de
utilizada Enzimatica, FIE, HPLC ’ ’ Nova Geragao

massas em tandem (MS/MS) (NGS)

l l

Teste do Pezinho Teste da Bochechinha

*O SUS planeja ampliar o Teste do Pezinho ao longo dos proximos 5 anos, para que o teste passe aanalisar mais de 50 doengas.

22
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Coleta da amostra

O Teste da Bochechinha utiliza células da mucosa bucal do bebé como amostra
para analise do DNA. Por isso, a coleta é feita com auxilio de um cotonete
especial (swab) que € passado na parte interna da bochecha do bebé.

A coleta é rapida, indolor. E preciso, apenas, que o bebé fique 30 minutos sem
ingerir alimentos, liquidos e sem inserir objetos na boca.

Coleta com swab bucal

Nao invasiva e indolor:

Coleta as células da mucosa bucal
% com um swab fornecido no kit de coleta.

ﬁ7 & @Mar’:}aﬂde




06. COMO O TESTE DA BOCHECHINHA E FEITO?
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A triagem f w
n eO n a ta I Quanto mais cedo € identificada uma doenca,
mais cedo o inicio dos tratamentos e menores

as chances de sequelas graves.

' 4 -
g e I I et I C a OTeste da Bochechinha é capaz de identificar de forma precoce

centenas de doencas que outros testes nao conseguem, impactando
significativamente a qualidade de vida do bebé e salvando vidas.

pode salvar
vidas!
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