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RESUMO

O transtorno falciforme é a doenga hematolégica heredi-
taria mais comum no mundo e a Anemia Falciforme é a
mais conhecida das alteragdes hematolégicas hereditarias
no homem. Este artigo apresenta a evolucido histérica do
processo de criacdo e implementacido da Triagem Neo-
natal no Brasil e em partes do mundo. Os rastreios para
recém-nascidos iniciaram na década de 50, porém, s6 a
partir da década de 60, os Programas de Triagem Neonatal
comecaram ser instalados em diversos paises. O “Teste do
Pezinho” é uma estratégia para o diagnéstico precoce de
algumas doencas congénitas que sdo quase sempre impet-
ceptiveis a0 exame médico no periodo neonatal, mas que
evoluem desfavoravelmente, levando ao aparecimento de
sequelas muitas vezes irreversiveis. A triagem de hemoglo-
binopatias é uma analise importante para a prevencao das
doencgas falcémicas, as quais representam um problema de
Satde Publica em nosso pafs. Afinal, estima-se que s6 no
Brasil, existem aproximadamente 10 milh6es de individuos
heterozigotos para os genes das hemoglobinopatias.

PALAVRAS-CHAVE: Triagem Neonatal. Anemia Falci-
forme. Hemoglobinopatias.

INTRODUCAO

Cientificamente, a Anemia Falciforme (AF) foi descrita
pela primeira vez em 1910 por Herrick', que, com auxilio
da microscopia, pode registrar suas observagOes realizadas a
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ABSTRACT

Sickle cell disease is the most common inherited hema-
tological disease worldwide, with sickle cell anemia being
the most notorious of inherited hematological diseases of
humans. This article presents the historical evolution of
the process of creation and implementation of Neonatal
Screening in Brazil and parts of the world. Newborn scre-
ening began in the 50s, but it was only in the 60°s that
Programs of Neonatal Screening began in several counttries.
The “Foot Test” is a strategy for the early diagnosis of con-
genital diseases that are often imperceptible to the medical
examination in the neonatal period, but that have an adverse
course, leading to the emergence of generally irreversible
sequelae. Hemoglobin screening is an important analysis
for the prevention of sickle cell disease, which constitutes
a Public Health problem in Brazil, where approximately 10
million individuals heterozygous for hemoglobinnopathy
genes are estimated to exist.

KEY WORDS: Neonatal Screening. Sickle Cell Disease.
Hemoglobinopathies.

cerca do esfregaco sanguineo de um estudante proveniente
da America Central. Ja o primeiro relato em relacdo a do-
enca ocorreu nos Estados Unidos da América (HEUA) em
necropsias de pacientes nos quais se identificou agenesia
esplénica em afro-americano com antecedentes clinicos
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cronicos similares ao da AF. No entanto, acredita-se que
a presenca desta hemoglobinopatia (Hbpatia) entre nos
perdura desde os tempos imemoriais, evidenciadas através
do habito dos povos africanos de tatuar sua raca identifi-
cando suas doencas.

No Brasil, a introducdo da hemoglobina S (HbS) res-
ponsavel pela AF deu-se através do trafico negreiro de
indmeras tribos africanas que vieram ao nosso pafs para
realizarem o trabalho escravo nas industrias de cana-de-
acucar do Nordeste e, posteriormente, para a extragio de
metais preciosos em Minas Gerais. A partir da abolicdo
da escravatura, o fluxo migratério se expandiu para vatias
regides de nosso pais e assim ocotreu o inicio do que Ruiz?
chama de miscigenagdo racial - hoje uma caracteristica
marcante do nosso Brasil de todas as cores.

O inicio da histéria dos negros africanos em nosso pais
ja contabiliza quase 500 anos e a presenca da AF no mundo
cientifico aproxima-se dos 100 anos de sua descoberta, mas
¢, principalmente nas ultimas décadas, que o mundo tem
avancado em relacio ao seu prognéstico, certamente devido
aos resultados dos Programas de Triagem Neonatal (PTN),
a partir do qual podemos perceber melhorias na sobrevida
e na qualidade de vida dos portadores deste transtorno.’

A palavra triagem se origina do vocabulo francés #vage,
que significa no nosso dicionario: escolha ou separa¢dao em
classes ou ramos, selecio ou até mesmo separa¢io de pes-
soas ou coisas em qualquer nimero de classes. Ja em Sadde
Coletiva, esta palavra ganha status de Atengdo Primaria a
Saude, que de maneira simplificada significa prevencio, ou
seja, rastrear, selecionar, separar para promover a saude em
determinados grupos. A mortalidade infantil ¢ um dos mais
importantes indicadores de saude de um pafs ou comuni-
dade e os PTN vém surgindo na tentativa de diminuir estes
indices. Horovitz e al* destacam que, infelizmente, devido
a auséncia de politicas governamentais relacionadas a pre-
vencio e ao manejo das doengas hereditarias, esta pratica
ainda no ¢ realidade em muitas localidades.

No passado, as crian¢as portadoras de transtornos
metabolicos e hematoldgicos nasciam sem nenhuma pers-
pectiva de vida. A partir da década de 60, os programas
de rastreamento neonatal comegaram a evoluir nos paises
em desenvolvimento por meio da Organizagdo Mundial de
Sadde (OMS) que criou critérios para a inser¢ao de algumas
doengas nessa triagem. Doengas como o hipotireoidismo
congénito, a AF, a fenilcetonuria e a fibrose cistica rara-
mente apresentam sinais clinicos ao nascimento, o que
faz do diagndstico precoce uma pega fundamental. Deste
modo, legislaces foram criadas para amparar a detec¢io
de doengas genéticas com sequelas irreversiveis por meio
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de PTN.5 Assim que ¢ feita a identificacdo neonatal dos
pacientes portadores destas alteragdes congénitas é pos-
sivel permitir uma abordagem adequada nos primeiros
anos de vida e um aconselhamento genético, que segundo
Pinheiro ez al’, possibilita a preven¢io das complicagdes,
aumentando a sobrevida e melhorando a qualidade de vida
dos pacientes portadores de Hbpatias, além de permitir o
controle da frequéncia destas doencas.

Entre as doencas genéticas, as Hbpatias sdo as mais
frequentes na populagio, especialmente a AF, conside-
rada um grande problema de Satde Publica.” Esse fato
contribuiu para que a doenga falciforme (DF) tenha sido
uma das primeiras a ser implantada nos programas comu-
nitarios de investigacdo e controle, sobretudo nos paises
mais desenvolvidos do Hemisfério Norte. Organizagdes
Internacionais como a Academia de Ciéncias de Terceiro
Mundo, a Organiza¢do Pan-americana da Saude e a OMS
vém estimulando cada vez mais a criacio de programas
dessa natureza em viatios paises do Terceiro Mundo.®

Almeida e al’ informam que os PTN devem incluir
doengas que nio apresentam caracteristicas clinicas pre-
coces, que sejam de facil detecgdo laboratorial e permitam
a realizacdo de testes de identificacdo confiaveis (altas
sensibilidade e especificidade). Além disso, o programa
deve ser economicamente viavel e logistico para o acom-
panhamento dos casos detectados até o diagnodstico final.
Os sinais e sintomas clinicos devem ser reduzidos ou eli-
minados através do tratamento e deve existir um programa
de acompanhamento com quesitos minimos necessarios ao
sucesso da terapéutica.

O termo DF é caractetizado por Ferraz e Murio' como
um grupo de desordens hematoldgicas de origem genética:
na presenga da HbS em homozigose (HbSS), chamada de
AF, em heterozigose com outras Hb variantes (HbSC,
HbSD-Punjab, etc) e, ainda, em interagdo com as talas-
semias (HbS/B0 talassemia, HbS/B+ talassemia, Hb S/«
talassemia). Para Watanabe ¢7 a/", o diagnéstico correto é
essencial para o tratamento e aconselhamento adequado e,
para isso, é necessario aliar a confirmacio laboratorial do
resultado a histéria clinica, aos exames fisicos do paciente
e a0 gendtipo dos pais biologicos. Em recém-nascidos com
Hbpatias, principalmente aqueles portadores da cadeia beta
da globina, os testes de triagem s6 encontrarao tracos da
Hb variante, sendo o perfil hemoglobinico caracteristico
obtido somente apds o 6° més de vida. Daf a importancia da
repeti¢ao dos exames até o final do 1° ano de nascimento,
pois somente apés os primeiros meses de idade, com o
aumento da produgio das cadeias beta e com a diminui¢ao
correspondente da sintese das cadeias gama, ocorre uma
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diminui¢io da concentracio da Hb fetal (HbF) e, no caso
de individuos normais, um aumento correspondente da
concentragdo da HbA. Nas Hbpatias, a substituicio da
HbF se faz a partir do cédigo genético herdado. Na DF,
a HbS passa a sobressair sobre a HbF e, assim, emergem
as manifestacées clinicas. O recém-nascido com DF ¢,
geralmente, assintomatico devido ao efeito protetor da
HbF que, nesta idade, representa cerca de 80% do total da
Hb. Por este motivo, os testes de falcizacdo e os testes de
solubilidade nio se aplicam durante os primeiros meses de
vida. Os testes usados em triagem populacional devem ser
sensfveis e apresentar boa relagio custo-beneficio. Resulta-
dos falso-positivos sdo aceitaveis se todos os casos positivos
ou suspeitos forem reproduzidos por outro método. Daf a
necessidade do emprego de duas técnicas diferentes para
a determinagdo do perfil hemoglobinico na 1* amostra da
triagem.!” Como o rastreio neonatal se move em novas e
controversas areas, Wilcken e Wiley'” propoem a anilise
dos beneficios e o estudo dos custos desses exames para
que possam elaborar protocolos adequados e reproduziveis
em outros locais.

A inclusio da eletroforese de Hb nos testes de Triagem
Neonatal (TN) representou um passo importante no re-
conhecimento da relevancia das Hbpatias como questio
de Saiude Publica no Brasil e, de acordo com Cancado e
Jesus®, foi o inicio da mudanga na histéria natural desta
doenga em nosso pafs. Assim que o programa de detec¢ido
das Hbpatias atingir todo o territério brasileiro, serd pos-
sfvel corrigir antigas distor¢oes e trazer vatios beneficios,
sobretudo a restauracdo de um dos principios fundamentais
da ética médica, que ¢ o da igualdade, garantindo acesso
igual aos testes de triagem a todos os recém-nascidos bra-
sileiros, independentemente da origem geografica, etnia e
classe socioeconémica.'

O objetivo dos PTN para Hbpatias é a busca dos doen-
tes. No entanto, os métodos laboratoriais de TN permitem
também detectar os portadores do traco que constituem
uma parcela significativa da populagio. A identificagiao
dos portadores do trago gera ansiedade nos familiares e
nas equipes de saude responsaveis pelo atendimento. Os
individuos heterozigotos para DF sdo geralmente assin-
tomaticos e a sua identificacdo, apesar de ndo oferecer
nenhum beneficio imediato ao recém-nascido, interessa a
todos, pois possibilita a identificacdo de casais com risco
de ter um filho doente."”

Existem poucos dados sobre o nimero exato de indi-
viduos homozigotos afetados com DF em todo o mundo.
Com base em publicagdes da OMS, acredita-se que, mun-
dialmente, 270 milhGes de pessoas carregam genes que

determinam a presenca de Hb anormais. Estudos epide-
miolégicos mostram que 300 a 400 mil criangas nascidas
vivas apresentam AF ou alguma forma de talassemia grave.'
No Brasil, a miscigenagdo entre os povos colonizadores
favoreceu a dispersio desses genes anormais, principal-
mente daqueles que originam as falcemias e as talassemias,
fazendo do transtorno falciforme a doenca hereditaria
monogénica mais comum no nosso pais."” Segundo dados
do Ministério da Saude (MS), as prevaléncias referentes a
DF em diferentes regides brasileiras permitem estimar a
existéncia de mais de 2 milhdes de portadores do gene da
HbS e mais de 8 mil afetados com a forma homozigbtica
(HBSS). Acrescentam-se ainda, a cada ano, mais de sete-
centos a mil novos casos no pafs."

Devido a alta frequéncia dos heterozigotos e a gravidade
clinica dos homozigotos com hemoglobinopatias, o rastreio
destas entidades genéticas tem ganhado espago junto aos
programas comunitatios de saude.® Bandeira eza/'"” comenta
que a clinica da AF evolui com quadro hemolitico que causa
nao s6 danos fisicos, mas também emocionais as pessoas
acometidas, e até o presente momento o UNico tratamento
curativo existente ¢ o transplante de medula 6ssea, mesmo
que este ainda esteja sob avaliagio em ensaios clinicos.
Diante disto, ¢ impossivel nio concordar com Silva ef a/*
quando ele propbe que o diagndstico precoce e a terapia
adequada tém papel fundamental na redugdo da morbidade
destas criancas. Assim, alertados a tempo sobre o risco de
recorréncia da doenga na familia, os pais podem se bene-
ficiar do aconselhamento genético e/ou do diagnéstico
neonatal para uma futura gestagao.

Histéria da triagem neonatal no mundo

A TN comecou no Reino Unido, no final de 1950,
com o rastreio de doencas metabdlicas detectaveis através
da urina e, inicialmente, tratava-se apenas de um projeto
pequeno e organizado de detec¢io precoce da fenilceto-
nuaria. O aconselhamento dietético feito logo apds o nas-
cimento das criangas triadas fez com que a pesquisa fosse
um sucesso, prevenindo a deficiéncia mental associada a
esta doenga. Em 1960, uma conferéncia organizada pelo
Medical Research Council recomendou as autoridades
locais a continuagio e, se possivel, a expansao do progra-
ma de rastreio da fenilcetonuria e, em dois anos, 94% do
territério da Inglaterra e do Pais de Gales ja realizavam a
triagem proposta.

Jé o rastreio neonatal feito através de niveis detectados
no sangue surgiu nos EUA, na década de 60, a partir de
descobertas feitas por Robert Guthrie, um microbiologista
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que tinha descendentes com distarbios mentais e que mais
tarde receberam diagnosticos de fenilcetonuria. O rastreio
através do sangue foi de suma importancia, pois poderia
ser realizado rapidamente em grande nimero de amostras
e a matriz utilizada foi uma amostra de sangue seco em
papel-filtro, permitindo que estas fossem enviadas para
laboratérios centrais, tornando-se um processo muito mais
barato. Em 1963, Massachusetts, também nos EUA, foi
o primeiro estado a realizar em recém-natos este tipo de
teste para fenilcetonuria.'”” Um ano depois foi iniciada esta
triagem na Escécia e, em 1968, a pesquisa precoce para
fenilcetonuria alcancou todo o seu territério. Com base nos
bons resultados deste exame, em 1969, o Departamento
de Satude da Inglaterra e do Pais de Gales passou a reco-
mendar que TN fosse baseada em testes de sangue e que as
criangas com diagnostico positivo fossem encaminhadas a
centros especializados de tratamento. Apesar de toda esta
precocidade do Reino Unido na implantacio do servico
de rastreio sanguineo neonatal, em 30 anos de funciona-
mento, oficialmente, apenas o teste para hipotiroidismo foi
adicionado a pesquisa.

Inicialmente, surgiram numerosos questionamentos
sobre os beneficios do tratamento precoce para doengas
congénitas, mas, felizmente, estes foram rejeitados pelos
Conselhos Médicos e, desta forma, os debates foram se
ampliando na tentativa de aumentar o nimero de rastreio
e de recém-nascidos triados. Essas discussdes proporcio-
naram a continuidade da pesquisa e, em 1975, foi descrito
o rastreamento para o hipotireoidismo. Nos anos que se
seguiram, outras desordens relevantes foram introduzidas
na triagem, como a hiperplasia adrenal congénita, a fibrose
cistica, a AF, a deficiéncia de biotinidase e a galactosemia.
Em 1980, Guthrie foi capaz de listar mais de 20 testes para
doengas metabdlicas hereditarias que poderiam se associar a
triagem sanguinea neonatal, mas que, na pratica, ofereciam
pouca utilidade.”

O Congtresso dos EUA aprovou, em 1972, o Programa
de Controle Nacional da AF e, em 1975, eles tiveram o
primeiro estado rastreando a DF. Para a ampliacdo deste
programa foram necessarios mais de 20 anos de estudos e
ensaios clinicos demonstrando a eficiéncia da terapéutica
profilatica com penicilina usada no combate as infec¢des
comuns a este grupo. Somente no ano de 2000, este pais
conseguiu estender a TN para DF em todo seu territério.”
O rastreio neonatal das Hbpatias, na Inglaterra, também
precisou de anos para que fosse reconhecido e lhe fosse
dada alta prioridade. Estes exames comecaram em Bir-
mingham, no ano de 1979 e, em 2000, o Servigo Nacional
de Saude prometeu difundir o teste no pafs, mas, somente
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em 2006, o Programa Universal de TN foi implantado em
todo territério da Inglaterra.”!

As primeiras estatfsticas pesquisadas na Inglaterra
para DF estimam uma incidéncia de nascidos afetados de
aproximadamente um para cada 2000, indicando que esta
alteracio representa a desordem hereditaria mais comum e
grave do pais. Nas dreas onde o nimero de portadores era
elevado, os hospitais testavam os recém-nascidos através
do sangue do cordido umbilical. Esta pratica teve inicio em
um bairro londrino, em Hackney, onde grande parte da
populacio tinha origem africana ou caribenha. Desde 1982,
amostras de sangue dos corddes umbilicais tiveram suas
Hb analisadas e, a partir de 1998, o programa foi ampliado
para incluir criancas do bairro londrino vizinho. Em 2004, o
programa londrino teve sua técnica substituida pela pun¢ao
de sangue do calcaneo, o que demonstra que, nesta cidade,
o rastreio e a preocupac¢do com a populacao falciforme ja
ultrapassam mais de duas décadas. Atualmente, no Reino
Unido, ainda que ndo seja a realidade, a notifica¢do dos
resultados positivos para as Hbpatias é obrigatéria. Telfer
et al? relatam que esta pratica é, muitas vezes, falha devido
as questoes éticas sobre a divulgagdo e identificagdo dos
individuos portadores de Hbpatias. Em alguns paises, a
deteccio precoce de um recém-nascido com padrao hemo-
globinico alterado desencadeia uma cascata de testes nos
demais membros da familia, o que para Sommer ef al** é
um beneficio adicional da TN, que possibilita a deteccao
da doenca e a investigagdo e o aconselhamento de outros
membros da familia, indicando, assim, a necessidade de
expansio desta possibilidade em varias regides.

O National Health Service Sickle Cell and Thalassaemia
Screening Programme, um programa de rastreio neonatal da
Inglaterra, foi implantado, primeiramente, nas areas de
maior prevaléncia, em setembro de 2003 e foi concluido
somente em julho de 2006, quando abrangeu as areas de
menor prevaléncia. Durante este periodo, o programa de
TN de Hbpatias da Inglaterra utilizou métodos de analise
de alta especificidade garantindo assim resultados satis-
fatorios. No segundo ano de rastreio (2004-2005), foram
triados 400.000 recém-nascidos (dois tercos da populacio)
que apresentaram cerca de 250 resultados positivos para
DF e em torno de 6.500 portadores de Hbpatias. Nas dl-
timas décadas, na Europa, apesar da taxa de natalidade ser
menor, tem havido um significativo aumento da populagiao
afetada, especialmente nas areas urbanas, o que faz da DF
um dos mais comuns motivos de admissio nos hospital
em Londres.”

Atualmente, na Inglaterra, o rastreio neonatal ¢ realizado
nas zonas de alta prevaléncia de DF em todas as mulheres

31



Danicla de Oliveira Werneck Rodrigues, Monica Calil Borges Ferreira, Patricia Montesi Pereira, Maria Teresa Teixeira Bustamante, Estela Marcia Saraiva Campos,

Carlos Marcelino de Oliveira

(triagem universal) e, nas areas de baixa prevaléncia, par-
ticipam do programa de rastreio somente as mulheres de
grupos étnicos de alto risco (triagem seletiva). Esta politica
de triagem tem sido apoiada por analises econémicas que
conclufram que tanto o rastreio natal, quanto neonatal sio
eficazes em termos de custo. O diagndstico pré-natal de
fetos ingleses com risco de herdar a DF ¢ realizado por
analise do DNA fetal utilizando as melhores técnicas mo-
leculares. Esta analise pode ser feita através de amostras das
vilosidades cori6nicas nas mulheres com idade gestacional
de 10 ou mais semanas, através de células do liquido amni-
6tico, a partir de 12 semanas, ou por amostras do sangue
fetal na 16" a 18" semanas gestacdo.”

Alguns pafses trabalham com o estudo pré-natal, usando
técnicas de analise de DNA através do exame de vilosidades
coribnicas ou pelo exame do liquido amniético, abordagens
estas que apresentam alguns problemas, como o alto custo
do procedimento, a necessidade de mao-de-obra especiali-
zada e a questio legal da interrupcio da gravidez em paises
onde ndo existe legislacio que aprove. O consentimento
prévio das gestantes sobre a realizacdo ou nio da investi-
gacio em questdo também ¢ alvo de inumeras discussGes
pelas pessoas envolvidas nesses programas. Kenner ¢f al”’
relatam que existem numerosas consequéncias éticas e
legais em torno dos programas de rastreio e informam que
sdo necessarios a atualizacdo e o estudo continuo desses
programas.

Nos EUA, um a cada 600 negros tem AF e cerca de 8%
de toda a populacio negra é portadora do traco falciforme.
As Hbpatias sdo altamente prevalentes em todo o territério
da America do Norte e, devido a seu impacto econémico,
estdao surgindo, neste pals, pesquisas centradas na terapia
genética, na tentativa de inativar o gene da HbS ou seu RNA
mensageiro, aumentando assim, a expressio do gene da
HbF, ou ainda introduzindo genes cujos produtos consigam
inibir a polimetiza¢io da HbS.” De acordo com Kavanagh
et al”, o ano de 1987 foi um marco para as Hbpatias nos
EUA com a criacao do National Institutes of Health, instituto
responsavel por recomendar a TN universal para a DF.
No inicio da implantagao desta regulamentacio, apenas 10
estados realizavam este rastreio e, a partir de 2006, todos
os 50 estados e o Distrito de Columbia colocaram esta
triagem em acdo. Atualmente, o sistema deste programa ¢é
descentralizado e cada estado é responsavel pelo seu pro-
prio programa. Pesquisas realizadas no pais comprovaram
que a identificacio precoce das criancas com DF prevé a
ocasido oportuna pata o inicio da antibioticoprofilaxia e a
educac¢io dos pais, agdo esta que diminui a morbidade e a
mortalidade dessas criangas.

Um dos problemas sérios surgidos nos programas
norte-americanos de prevencao da AF foi a confusio entre
o traco e a doenga, fruto do despreparo dos legisladores,
dos orientadores genéticos e, sobretudo, da imprensa. Essa
confusdo acarretou sérios contratempos aos portadores
norte-americanos do traco falciforme. Muitas companhias
de seguro exclufam os heterozigotos com base em uma
teoria, nunca verdadeiramente comprovada, de diminuicdo
da expectativa de vida destas pessoas. Da mesma forma,
muitas empresas no os empregavam com o falso argumen-
to de que eles sdo mais vulneraveis a acidentes de trabalho.
Ramalho ez a/'* ainda destacam que até mesmo a Academia
de Forca Aérea dos EUA nao permitia, até 1981, o ingresso
de portadores do traco falciforme.

Ainda na década de 80, em Nova York, foi feito um
estudo em que se evidenciou que a TN de Hbpatias s6
setia efetiva se houvesse acesso dessas criancas a unidade
de sadde e se fosse mantido um adequado aconselhamento
genético as suas familias. Um estudo prospectivo realizado
entre 1976 e 1980, em Houston, Texas, tinha, entre seus
objetivos, informar aos pais dos recém-nascidos que eram
diagnosticados como portadores de HbS, a sua condicido
genética e, em 1980, foi estabelecido um grupo comparativo
cujos pais nio foram informados da situagao. O primeiro
grupo procurava prontamente o servico de saude em caso
de episédios febris e, desta forma, notificou-se menor
taxa de mortalidade por complicacGes infecciosas quando
confrontado com o segundo.'

Atualmente, nos EUA, mais de 98% de todas as criancas
nascidas sdo testadas para transtornos como a fenilceto-
nuria, a DF e o hipotireoidismo. Essa triagem garante que
os bebés afetados possam ser identificados de maneira
precoce, possibilitando o tratamento adequado e as pre-
caugOes para impedir danos potencialmente irreversiveis
a saude. A amostra de sangue seco, puncionada através
do calcaneo dos recém-nascidos, é testada em laboratério
publico ou em outros laboratérios participantes. Os EUA
avaliam o desempenho de todos estes laboratérios através
dos Centers for Disease Control and Prevention (CDC’s)
- Environmental Health Laboratory (EHL), assegurando
a analise correta das amostras de sangue e fornecendo as-
sisténcia técnica necessaria para solucionar problemas de
diagnéstico. Este 6rgao também ¢é responsavel pelo suporte
econémico e epidemiolégico das avaliagdes de rastreio
neonatal e dos testes genéticos. Embora os CDC’s - EHL
tenham realizado diversos estudos centrados na garantia
de qualidade das analises das amostras, ha muitas questdes
de Satde Publica que precisam ser resolvidas. Questdes
como a seguranca e a vigilincia do sangue, imunizacdes,
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o acompanhamento dos recém-nascidos apos rastreio, a
prevengio de acidentes vasculares cerebral, as possiveis
complicagdes na gravidez, a minimiza¢do dos episédios
de dor, a qualidade de vida das pessoas com Hbpatias sdo
apenas algumas das questdes que devem ser analisadas.”

Montalembert e Tshilolo® percebem que os falcémicos
que vivem na Furopa e nos EUA recebem grande parte
dos cuidados necessarios para melhorar sua qualidade de
vida. Ja em pafses como a Africa, onde nio hi estudos
epidemiolégicos de grande escala, ndo podemos nos basear
em uma estimativa numérica de criancas afetadas nascidas
anualmente - que provavelmente supera a casa dos 300.000
NOVOS CAS0S POr ano - Uma vez que O aACESSO a €sses Cui-
dados é muito desigual, se ndo impossivel. Infelizmente, o
fardo desta doenca reside na Africa, onde, segundo Aliyu
et al**, as normas minimas de cuidados de saude nio sio
praticadas. Em partes da Africa, o nimero de portadores
de um gene da HbS pode chegar a um terco da populacio e
cerca de milhares de criancas com a DF nascem anualmente,
sendo que a sobrevivéncia destas ndo chega a 2% até os
cinco anos de idade. A partir desses numeros, é possivel
compreender que um tratamento de alta tecnologia somente
iria beneficiar poucos afortunados, mesmo tendo um im-
portante efeito, e que todo e qualquer tratamento deve ser
traduzido em um formulario que possa ser aplicado nos
paises mais pobres e menos desenvolvidos do mundo.

Existem outros locais que ainda nio realizam a triagem
para as Hbpatias, como no caso da Oceania, no entanto,
esta condicdo se faz ndo por problemas econdémicos, mas
porque a etnia da populagio nio tem indicacio.”” Alguns
especialistas em Saude Publica e Politica e da ética médica
preocupam com a adog¢ao prematura dos rastreios de outras
doengas cujas histérias ndo sao suficientemente conhecidas
e para as quais os tratamentos disponiveis variam ou tém
eficacia incerta. Outros especialistas questionam sobre qual
¢ o custo de testes adicionais em um mundo de recursos
limitados.”

Em paifses como a Jamaica e Republica Dominicana,
na América Central, onde ¢é relativamente alta a frequén-
cia do gene da HbS, existem programas mais amplos para
individuos portadores de falcémias onde hé a realizacio
da detecco, tratamento e aconselhamento genético. Na
Jamaica, desde 1952, trabalha-se com preceitos eficientes
e bem documentados voltados para a importincia deste
tipo de prevencdo. Desde a década de 70, PTN de Hbpa-
tias vém sendo implantados em varios paises, como o ja
citado EUA, e até mesmo Cuba, estendendo-se depois para
Republica Dominicana e Porto Rico. Em Cuba, estima-se
que 3% a 7% da populagio seja portadora do gene da HbS
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e, na Republica Dominicana, entre 5% a 10% da populagao
e um em cada 10 recém-nascidos ¢ portador do gene da
HbS. Estudiosos avaliaram o PTN na llha de Toas e na
Venezuela, onde encontraram o gene da HbS em 7% da
populac¢io e descobriram que, nestes locais, o desconheci-
mento sobre 0o modo de transmissao da condi¢ao em estudo
¢ um fato a ser considerado e que precisa ser corrigido.'

Silva e Yamaguchi®

compreendem que as deficiéncias dos
PTN ocorrem devido a desinformacio sobre a doenga por
parte da populagio, bem como dos profissionais de satde,

e o baixo nivel socioeconémico da populacio.
Historia da triagem neonatal no Brasil

H4 mais de trinta anos, as comunidades organizadas por
brasileiros descendentes de aftricanos vém reivindicando o
diagndstico precoce e um programa de atenco as pessoas
com DFE." Segundo Diniz e Guedes™, o Brasil possui re-
gistros de programas de aconselhamento genético desde a
década de 1950 e, de acordo com Almeida’, em nosso pas,
os PTN comegaram em 1976, na cidade de Sao Paulo, ape-
nas com o diagnoéstico da fenilcetondria. Posteriormente,
na década de 80, o hipotireoidismo congénito também foi
incluido na triagem.

A primeira Sociedade Médica a adotar medidas oficiais
no sentido de estimular e organizar a TN, no Brasil, foi a
Sociedade Brasileira de Endocrinologia e Metabologia com
a criagdo, em 1990, de uma Comissio de Programas de
Rastreamento Neonatal. Naquela época, existiam poucos
PTN e tais rastreios eram até entdo restritos a pontos iso-
lados do territério nacional, muitas vezes por iniciativas de
associagdes ou de universidades e, algumas vezes, por leis
estaduais ou municipais. Meirelles™ destaca, como pioneiro,
o programa implantado por Benjamin Schmidt, na Asso-
ciagdo de Pais e Amigos dos Excepcionais de Sao Paulo
(APAE/SP) e na Fundagio Ecuménica do Parana. Somente
em 1990, o PTN foi ampliado para todo o territorio na-
cional. A TN, mais conhecida como “Teste do Pezinho”,
inicialmente limitava-se a investigacdo da fenilcetonuria e
do hipotireoidismo congénito, que sdo condi¢des clinicas
importantes, mas de incidéncia muito menor em nosso
pafs que as Hbpatias."

Em 1992, o MS criou o Comité de Hbpatias, respon-
savel pelas primeiras medidas de divulgacdo e de norma-
tizagdo do tratamento dessas doengas em nosso pais.'* O
delineamento de agdes e iniciativas das politicas publicas
voltadas as pessoas com DF, no Sistema Unico de Satde
(SUS), teve seu marco inaugural no ano de 1996, com a
mesa redonda realizada em Brasilia (DF), nos dias 16 e
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17 de abril, por iniciativa do Grupo Interministerial para
a Valorizacdo da Populagio Negra. O resultado deste en-
contro foi o reconhecimento da AF como um problema
de Saude Publica e a conscientizagio da importancia de
politicas publicas de saide que minimizassem os impactos
da morbidade e mortalidade da populacio afetada. Em 10
de maio de 1996, o grupo de trabalho criado pela Portaria
MS n° 951/96, coordenado pela Agéncia Nacional de Vi-
gilancia Sanitaria (ANVISA) do MS, instalou, em agosto, o
Programa de Anemia Falciforme (PAF). Esse plano tinha
como meta a busca ativa de casos, o conhecimento da real
extensio da doenga, a ampliacdo do acesso ao diagnostico
e a0 tratamento, o cadastramento de doentes, o desenvol-
vimento de a¢des educativas, o treinamento de recursos
humanos, a pesquisa, a bioética e a configuracdo de centros
de referéncia. Entretanto, o PAF foi paralisado ainda no
Grupo de Trabalho Interministerial. A AF voltou a ganhar
respaldo politico no MS, em 2001, por meio da Secretaria
de Atencdo a Saude, comec¢ando a construir uma politica
para atencio aos DI no SUS. Inicialmente foi estabelecida
a Portaria Ministerial GM n® 822/01, que incluiu o exame
que detecta AF e outras Hbpatias no PTN, em 12 estados
da Federacio, que, segundo Ramalho e a/', garantiu a
correc¢do de antigas distor¢Oes, mas também trouxe a tona
importantes pontos de reflexdo. No ano de 2004, foi ins-
tituida a Coordenacdo da Politica Nacional do Sangue e
Hemoderivados, setor encarregado de tragar uma politica
de atencdo a DF e outras Hbpatias no SUS, conforme
preconiza a Portaria GM n® 1.391/05.36

A inclusdo do rastreamento neonatal da AF e outras
Hbpatias em um Programa de Triagem Populacional
amparado pelo MS debate de forma ampla questSes ad-
jacentes a questio diagnostica. Essas discussGes remetem
a uma perspectiva étnica e seus desdobramentos, bem
como a promoc¢io da acessibilidade a aten¢io basica em
saide de uma populagio historicamente desassistida e
economicamente menos favorecida. Para Sommer ez a/*, a
complementaridade entre as dimensdes analisadas justifica,
em carater de mais valia, o custo efetividade deste progra-
ma, tornando-se importante em termos de planejamento
administrativo, na aloca¢io de recursos e no planejamento
de politicas publicas.

O Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN)
tem a funcdo de detectar, confirmar, diagnosticar, acom-
panhar e tratar os casos suspeitos de quatro importantes
doencas. Este programa vem sendo implantado em fases
em virtude dos diferentes niveis de organizacdo das redes
assistenciais existentes nos estados, da varia¢do percentu-
al de cobertura dos nascidos vivos da triagem que vinha
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sendo realizada no pafs e da diversidade das caracteristicas
populacionais existentes no pafs. Para habilitacio em cada
fase, o Estado ou Distrito Federal tem que se compro-
meter a cumprir alguns critérios estabelecidos na Portaria
Ministerial GM n° 822/01, com respeito a rede de coleta e
cobertura, ao servico de referéncia, ao acompanhamento
e tratamento das doengas. Para mudanca de fase, existem
ainda outros critérios como atingir uma cobertura igual
ou superior a 70% dos nascidos vivos e ja ter cumprido
todas as normas estabelecidas para a fase anterior. As fases
com seus respectivos Estados e as patologias contempla-
das sdo: Fase I (Distrito Federal, Mato Grosso, Alagoas,
Ceara, Parafba, Piauif, Rio Grande do Norte, Sergipe,
Amazonas, Amapa, Para, Roraima e Tocantins) - triagem,
confirmacio diagnodstica, acompanhamento e tratamento
da fenilcetonuria e hipotireoidismo congénito; Fase II (Rio
Grande do Sul, Espirito Santo, Rio de Janeiro, Sio Paulo,
Acre, Roraima, Bahia, Maranhio, Pernambuco, Goiania e
Mato Grosso do Sul) - triagem, confirmacio diagnostica,
acompanhamento e tratamento da fenilcetondria, hipoti-
reoidismo congénito + DF e outras hemoglobinopatias; e
Fase I1I (Minas Gerais, Parand e Santa Catarina) - triagem,
confirmac¢io diagndstica, acompanhamento e tratamento
da fenilcetonuria, hipotireoidismo congénito, DF e outras
hemoglobinopatias + fibrose cistica. Atualmente, segundo
os dados divulgados no site do MS (http://www.portal.
saude.gov.br) temos treze estados brasileiros na Fase I,
onze na Fase II e trés ja na Fase I11.”

Um dos principais objetivos do PTN ¢ a garantia de
que todos os nascidos vivos no territério nacional sejam
testados para as doengas pré-definidas pelo PTN, mas,
infelizmente, a cobertura populacional total é muitas vezes
dificultada por problemas socioeconémicos e culturais,
falta de informacdo quanto a importancia da triagem e
dificuldade dos pais em levar seus filhos para a realizagio
dos exames agendados. No Brasil, para ser credenciado
como um setvico de referéncia, a instituicio deve obede-
cer alguns critérios basicos, assumindo responsabilidades
com relagido a rede estadual de coleta, a estruturacio do
laboratério especializado e do ambulatério multidisciplinar
pata acompanhamento dos pacientes.” O credenciamento
laboratorial é de extrema importancia, pois as dificuldades
para o diagnostico laboratorial podem surgir quando nio
se dispoe de alguns itens, como: conhecimento cientifico
e técnico para efetuar o estudo das Hbpatias; informagdes
sobre a suspeita clinica do paciente; informagoes relativas
ao eritrograma e, em especial, dos indices hematimétricos;
possibilidade de realizar a repeticdo dos exames do pacien-
te; possibilidade de realizar exames nos pais do paciente.
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Ressaltamos que a qualidade do material gendmico a ser
analisado é fundamental, ¢ um bom método de extracio
e purificagio deve ser escolhido segundo as condi¢des
das amostras sanguineas. Apés a amplificacdo do alelo, a
identifica¢do do mutante podera ainda, segundo Naoum e
Bonini-Domingos™, incluir anélise de fragmentos de diges-
tao por enzimas especificas, gerando resultados diferentes
para homozigotos e heterozigotos para a Hb em questao.

Dependendo da metodologia utilizada na caracterizagio,
uma ou mais formas de Hb variantes podem aparecer com
maior frequéncia, e assim faz-se necessario estabelecer um
padrio de andlise para estas alteragdes genéticas. Lem-
brando que, em heterozigose, as Hb variantes geralmente
nio determinam manifesta¢oes clinicas significativas e as
frequéncias podem ser subestimadas.”” Para Bandeira ez a/.
“. 0 método de sele¢io para o diagnéstico de Hbpatias no
recém-nascido deve ser baseado na experiéncia do local
onde vai ser realizado, no custo implicado e na aceitagdo
familiar dos procedimentos oferecidos.

O Programa Estadual de TN de Minas Gerais (PETN-
MG)* é pioneiro na detecgdo de doengas congénitas através
do “Teste do Pezinho”. Fruto de agdo conjunta entre a
Secretaria de Estado de Saide e a Universidade Federal
de Minas Gerais (UFMG), este programa foi implantado
em setembro de 1993 e atende, gratuitamente, a populagao
dos 853 municipios de Minas Gerais. O Nucleo de A¢oes e
Pesquisa em Apoio Diagnéstico NUPAD) foi credenciado
pelo MS como servigo de referéncia em TN no estado.
Atualmente, 98% dos recém-nascidos em Minas Gerais
realizam a TN, sendo a estes garantidos o tratamento e
acompanhamento médico gratuitos, o fornecimento de
medicamento adequado e dieta especial.*! Na primeira fase,
iniciada em 1993, o programa contemplou duas doengas:
hipotireoidismo congénito e fenilcetondria. A partir de
marco de 1998, a DF foi incluida na TN, representando
a segunda etapa. A terceira fase foi implantada em 2003,
quando houve a inclusdao da fibrose cistica no “Teste do
Pezinho”. Em novembro de 2006, a UFMG, por meio do
NUPAD, em parceria com a Secretaria de Estado de Satde,
iniciou o estudo para a detecgao precoce da toxoplasmose
congénita em todo o estado e, em 1° de dezembro de 2007,
foram concluidos os testes de TN para o virus HTLV, que
foram iniciados em setembro do ano anterior, cujo obje-
tivo era avaliar a possibilidade de incluir novos exames no
PETN-MG.*

A iniciativa de identifica¢ao do virus HTLV ¢ pioneira,
uma vez que ndo existe abordagem semelhante no continen-
te americano. A TN para as doencas genéticas deficiéncia
de biotinidase e hiperplasia congénita da supra-renal, que
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também fazem parte do estudo iniciado em setembro, foi
mantida até o primeiro semestre de 2008. Neste momento,
esta sendo avaliada a possibilidade de ambas serem inclui-
das no PETN-MG, assim como no restante do Brasil. Em
nosso estado - Minas Gerais - a DF é a de maior incidéncia
entre as triadas e responde por mais de 66% dos novos
diagnosticos. Ainda de acordo com pesquisas, das mais de
16 mil criangas em acompanhamento no Brasil, 21% estao
em Minas Gerais. *!

O segundo estado a implantar o PNTN foi Sao Paulo
no ano de 1994. De acordo com Bandeira ez 2/'%, na cidade
de Campinas - SP, em junho de 1995, j4 haviam sido ana-
lisadas 12.777 amostras de sangue de corddo umbilical e,
a partir de entdo, a TN de Hbpatias foi realizada em todas
as maternidades daquela cidade, onde esse procedimento
tornou-se obrigatério por Lei Municipal a partir de setem-
bro de 1997.

Jano nordeste do pafs, em Pernambuco, somente através
da Portaria GM n°452/01, este programa foi colocado em
pratica. Nesse ano, em Recife, apenas quatro maternidades
ligadas ao SUS procediam a coleta do “Teste do Pezinho”.
A interioriza¢do do programa em Pernambuco deu-se no
petiodo de 2002 a dezembro de 2005, com a introdugio
da rotina nas dez Geréncias Regionais de Saude (Geres),
sob a coordenacgio da Secretaria Estadual de Satde. Na
Babhia, a presenca de Hbpatias ¢ um problema grave, mas o
Estado ja reconhece que o diagndstico precoce e a variante
de Hb transportadoras proporcionam uma oportunidade
para aconselhamento precoce e acompanhamento clinico
da crianca, os quais contribuem para reduzir a morbidade
e mortalidade infantil.*

Em agosto de 1997, a Secretaria de Saude do Estado
do Rio de Janeiro iniciou a implantacio do Programa de
Prevengao e Controle das Doengas Congénitas Endécrino
metabélicas e Hbpatias do Estado, através do Programa
Primeiros Passos.” Em agosto de 2000, foi iniciada a TN
para Hbpatias no Rio de Janeiro, através do Instituto
Estadual de Hematologia Arthur de Siqueira Cavalcanti
(HEMORIO). Ainda, segundo Lobo ¢ a/*, o PTN para
Hbpatias do Estado do Rio de Janeiro precedeu em 10
meses a portaria do MS, de junho de 2000, que preconiza
a realizacio da triagem em todo o territério brasileiro.

A precocidade de alguns estados brasileiros na TN das
Hbpatias justifica-se em virtude dos baixos custos dos
exames laboratoriais envolvidos na avaliacdo genética e
da significativa dimensdo epidemiolégica que a doenga
apresenta em nosso pafs, pois estima-se o nascimento de
700 a 1000 novos casos anuais de afetados sintomaticos
de DF. No caso da AF, para que o atendimento precoce

n
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ocorra, é preciso que as pessoas estejam informadas sobre
a existéncia da doenca e consigam identifica-la. Além da
crescente difusdo do aconselhamento genético, o Gover-
no Federal empenhou-se também em Politicas Nacionais
Educativas e, nos anos 90, na formacdo de um grupo de
trabalho para a elaboracdo do Programa Anemia Falcifor-
me (PAF). Dentre as iniciativas previstas no PAF, o MS
tem investido na educagdo para a genética, por meio da
produgio e difusdo de material educativo, como é o caso
do folheto informativo da ANVISA, Anemia Falciforme:
Uz Problema Nosso, on mesmo da publicacao Manual de Doengas
Mais Importantes por Razies Etnicas, na Populagio Brasileira
Afro-descendente, publicada em 2001.**

No Brasil, de acordo com Horovitz ef al*, o PNTN
considera que as doengas a serem triadas devem seguir
como critérios o fato de ndo apresentarem manifestagoes
clinicas precoces, permitirem a detec¢io precoce por meio
de testes seguros e confidveis, serem amenizaveis mediante
tratamento, serem passiveis de administracio em pro-
gramas com logfstica definida e terem uma relagdo custo
beneficio economicamente viavel e socialmente aceitavel.
Em nosso pafs, o acompanhamento ambulatorial visa nao
s6 a avaliacdo periddica dos diversos 6rgios e sistemas,
a fim de precocemente serem detectadas alteracbes, mas
também a orientacdo do paciente e de seus familiares so-
bre a doenca. A criagio de vinculo dos pacientes e seus fa-
miliares com a equipe de sadde é fundamental, pois facilita
a compreensio sobre a doenga e consequentemente evita
que os mesmos procurem diferentes hospitais, mantendo
o acompanhamento em um unico centro de referéncia. O
MS recomenda o exame dos pais a partir da identificagdo
de heterozigotos, mas ainda nio faz alusdo quanto a am-
pliagdo da triagem para outros familiares. Compti e al®
informam que alguns estudos de avaliagdo dos efeitos da
orienta¢io genética tém demonstrado que, na pratica, ela
tem pouca influéncia na escolha do futuro conjuge. Por
esse motivo, o aspecto educacional e o assistencial dos
programas comunitarios de Hbpatias sao mais relevantes
do que o aspecto eugénico.

Em seu inicio, a TN era compulsoria pelos beneficios
propiciados aos recém-nascidos afetados. Atualmente,
evoluiu-se para reconhecer o direito dos pais a recusa-la
totalmente ou para alguma doenga especifica. Motivos
culturais e religiosos justificariam essa decisio. Assim, é
reconhecida a necessidade de os pais serem informados
previamente a coleta e serem explicados sobre seus bene-
ficios e riscos, sendo preconizada a utilizagao do termo de
consentimento livre e esclarecido. No entanto, essa nio é
ainda uma pratica universal. O respeito ao sigilo de todos
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os resultados da TN, do diagnéstico e em todas as fases
do seguimento ¢ diteito ético dos pacientes.*

A rotina de manutengdo da satde do paciente com
DF deve ser iniciada ja nos dois primeiros meses de
vida. A educagio dos pais ou responsaveis sobre a doen-
¢a é de extrema importancia; desde a primeira consulta
devem ser orientados quanto a importincia de manter
hidrata¢io e nutricao adequadas e de conhecer os niveis
de Hb e sinais de palidez. Os familiares devem ser aler-
tados sobre a importincia da prevencdo das infecgoes,
através das vacinacOes e do uso da penicilina profilatica
e encorajados a reconhecer as intercorréncias da doenga.
O aconselhamento genético podera ser oferecido caso
os pais assim o desejarem. O retorno as consultas de
rotina deve ser realizado a cada dois ou trés meses nos
primeiros trés anos de vida. A partir dos quatro anos de
idade, essa frequéncia pode ser feita a cada 4-6 meses, ou
mais precocemente dependendo das necessidades de cada
paciente. Felizmente, com o diagnéstico precoce realizado
através da TN, é possivel introduzir precocemente a pro-
filaxia com a penicilina, sendo esta, para Braga®, a mais
importante interven¢do no manejo da crian¢a com DF.
Segundo Montalembert e Tshilolo”, pode-se presumir
que os principais fatores responsaveis pela reducdo nas
taxas de mortalidade na DF sdo: TN, antibioticoterapia
com penicilina, vacinac¢do preventiva, o desenvolvimento
de uma Politica de Transfusdo de Qualidade, a possibili-
dade terapéutica da hidroxiureia, a detec¢io e tratamento
de vasculopatia cerebral, transplante de medula 6ssea e
melhorias técnicas no transplante.

Historicamente, a maioria das criancas portadoras de
Hbpatias morria de suas complica¢oes ainda durante a pri-
meira década de vida. Em 1985, a perspectiva de vida dos
pacientes portadores de DF era restrita e ndo ultrapassava
as duas décadas. Nio havia, também, tratamento de suporte
e de chance de melhoria na qualidade de vida dos pacientes
e, principalmente, possibilidade de cura, hoje factivel, a
determinados pacientes selecionados com o transplante
de células-tronco hematopoéticas.

Recentes e importantes avangos tém, entretanto, esten-
dido a vida média dos pacientes e melhorado significativa-
mente sua qualidade de vida. Uma melhor compreensio
da etiologia e dos mecanismos da anemia, o diagndstico
mais precoce, as novas abordagens terapéuticas e o melhor
gerenciamento da sobrecarga de ferro transfusional tém
alterado dramaticamente esses quadros.” Um exemplo
dessas transformacdes foi a inclusio na Assisténcia Far-
macéutica do SUS pelo MS do medicamento Deferasirox
para tratamento de pacientes com sobrecarga de ferro no
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organismo, causada pelo excesso de transfusGes de sangue.
O Deferasirox, na forma de comprimido, vai trazer ganho
de qualidade de vida, principalmente, para as pessoas com a
DF. Frequentemente submetidas a transfusoes sanguineas,
elas s6 contam com uma bomba de infusdo para controlar
a sobrecarga de ferro. Esse acimulo de ferro, entre outras
consequéncias, aumenta o risco de doengas cardfacas e
hepaticas.”

CONSIDERACOES FINAIS

Os programas de rastreio sio um grande passo para
o aumento da sobrevida, reduzindo a hospitalizacdo e
minimizando as despesas associadas com a DF. Apesar
da incidéncia de AF ser ainda mais comum em pessoas
da ra¢a negra, estudos populacionais tem demonstrado a
presenca de HbS em pessoas descendentes de populagdes
do Mediterraneo, Caribe, América Central e do Sul, Arabia
e India. No Brasil, a populacio revela-se com diferentes
origens raciais e com diversificados graus de miscigenacao;
assim, para um programa ser eficiente, todos os recém-
nascidos deveriam ser testados, independentemente do
grupo étnico."

E importante destacar que, no Brasil e em grandes partes
do mundo, o grupo étnico acometido, majoritariamente,
a popula¢io negra, estd na base da piramide social e apre-
senta os piores indicadores epidemiolégicos, educacionais
e economicos. Estes fatores contribuem significativamente
para o mau prognostico de vida das pessoas com DF,

% Tevando-se em conta a extensao

com énfase para a AF.
de nosso paifs, a miscigena¢do racial e a prevaléncia das
Hbpatias, torna-se necessaria a expansao dos centros de
triagem para detectar estas alteracdes genéticas, a fim de
permitir um melhor conhecimento sobre esse grupo de
doencas hereditirias.*

Virios estudos ja comprovaram que o diagndstico e
tratamento precoces aumentam a sobrevida e melhoram
a qualidade de vida das pessoas com DF, mas, para isso,
estas devem ser acompanhadas em centros de referéncia
especializados capazes de oferecer atendimento global,
multidisciplinar e multiprofissional. Diante do exposto,
fica claro para Cancado e Jesus"” que devemos garantir,
ao individuo com DF, o amplo acesso a saide através de
uma politica de atengio integral a essas pessoas desde a
TN até medidas preventivas e tratamento das complicagdes
agudas ¢ cronicas.

A implantac¢io de PTN para DF demonstra a possi-
bilidade de diminuicio da morbi-mortalidade da doenca
através de uma politica piblica de Atencido Primaria a
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Sadde, em que os principios constitucionais basicos sao
conquistados pela popula¢io, gerando compromisso com
os conceitos mais amplos de sadde conforme a Declaragao
de Alma-Ata.
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