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QUAL A IMPORTANCIA DE SE PR QUE RAZAQ
DIAGNOSTICAR  PRECOCEMENTE St DEVEM, TESTAR TODOS 0S
DETERMINADAS DOENGAS? RECEM-NASCIDOS?

Os testes de rastreio neonatal permitem Quando nascem, as criancas doentes podem
diagnosticar nos bebés determinadas doengas parecer saudaveis, pois nada faz prever estas . .
gue podem ter sérias consequéncias se nao forem doengas. Por este motivo, é importante fazer
tratadas muito rapidamente, e que podem atrasar o rastreio de todos os bebés. Estes testes ndo
o desenvolvimento fisico e psiquico da crianca. E apresentam qualquer perigo para a saude =
por isso que os testes de rastreio neonatal sao do seu fitho.
efetuados a partir dos primeiros dias de vida do seu
filtho. As doencas atualmente diagnosticadas sao raras,

afetam apenas uma crianga em varios milhares.
A probabilidade do seu fitho ser portador de uma

destas doencas é baixa. !






QUANDO £ QUE SAO REALIZADOS
05 TESTES ?

No terceiro dia de vida apds o nascimento,

o seu filho sera objeto de uma colheita de sangue.
Todos os testes sao realizados com algumas gotas
de sangue retiradas do calcanhar e recolhidas num

papel de filtro.

A colheita é enviada ao Laboratério Nacional de
Saude, que a analisa utilizando os métodos adequados
para cada doenga. Por vezes, estes devem ser
complementados com uma técnica de biologia molecular,
gue requer o consentimento prévio por escrito dos pais.

COMO TERA ACESSO
AOS RESULTADOS ?

Se os resultados forem normais, significa gue o seu
filho nao tem nenhuma das doengas que podem ser
rastreadas nestes testes. Os resultados
nao lhe serao devolvidos diretamente, mas estarao
disponiveis na maternidade ou no servico de pediatria
onde efetuou a colheita.

Se algum dos testes apresentar um resultado anormal,
sera rapidamente informado(a). Uma segunda amostra
de sangue sera entao necessaria. Este controlo,
realizado o mais rapidamente possivel, permitira saber
se o0 seu filho realmente tem a doenca.

Como existe um tratamento apropriado para cada
patologia pesquisada, este pode ser rapidamente
implementado, permitindo que a crianga se desenvolva
da melhor forma possivel.



DOENGAS
RASTREADAS
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1/13 500 recém-nascidos

FENILCETONCRIA

A fenilcetonuria € uma doenca causada por um defeito na
transformacao da fenilalanina em tirosina. A fenilalanina é um dos
componentes da nossa alimentagao diaria.

Uma analise especifica permite detetar no sangue do bebé doente um
aumento anormal da fenilalanina, impedindo que o cérebro do bebé se
desenvolva normalmente. Sem tratamento, as criangas desenvolvem
perturbagdes neurologicas severas e irreversiveis, designadamente
uma deficiéncia mental.

Um regime pobre em fenilalanina iniciado o mais cedo possivel e
prosseguido ao longo da vida, permite um bom desenvolvimento e um
crescimento normal das criangas portadoras desta doenca.

0 rastreio desta doenca ja é realizado de forma sistematica no
Grao-Ducado do Luxemburgo desde 1968.
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HPOTIRODISMO CONGENITO

As criangas portadoras desta doenga apresentam uma

producao insuficiente de uma hormona produzida pela

tiroide, a tiroxina. Ora, esta é indispensavel para o bom
desenvolvimento cerebral do bebé.

Em caso de insuficiéncia de tiroxina, a hipofise produz
um excesso de TSH (tireostimulina), que € analisada
aquando do rastreio.

0 tratamento consiste em administrar tiroxina
por via oral todos os dias, permitindo a crianca
desenvolver-se normalmente.

0 seu rastreio ja existe no Grao-Ducado do Luxemburgo
desde 1978.
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FREQUENCIA:

HPERPLASIA CONGENITA DAS SUPRARRENAIS

A hiperplasia congénita das suprarrenais ¢ uma
doenca genética que causa uma producdo anormal das
hormonas segregadas pelas glandulas suprarrenais.
Esta doenca pode provocar desidratacoes graves e
problemas de desenvolvimento genital. O rastreio incide
na concentragao da hormona 17 - OH progesterona.

0 tratamento consiste na administracao diaria das
hormonas em falta, por via oral, durante toda a vida,
permitindo um bom crescimento e um desenvolvimento
normal.

Este rastreio ja ¢ efetuado no Grao-Ducado do
Luxemburgo desde 2001.
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DEFICIENCIA EM MCRD

(Medium Chain Acyl CoA Dehydrogenase)

Nas criangas com deficiéncia de MCAD, o
metabolismo das gorduras ¢ perturbado,
ndo sendo possivel a sua utilizagdo como
fonte de energia. Em caso de necessidades
energéticas acrescidas (jejuns, infecoes,
febre, diarreias, intervencdo cirdrgica...), as
criancas podem fazer crises metabolicas de
hipoglicemias graves.

0 método de detecao € a analise das
acilcarnitinas que se acumulam no sangue
do bebé doente.

O tratamento consiste sobretudo em evitar
os periodos de jejum e em garantir aportes
suficientes de glicose durante os periodos
com necessidades acrescidas de energia.
Estas medidas devem ser prolongadas por
toda a vida.

Este rastreio ja é efetuado no Grao-Ducado
do Luxemburgo desde 2008.

FREQUENCI:
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MUCOVISCIDOSE

A mucoviscidose € uma doenca genética
gue provoca uma viscosidade excessiva
das secrecOes, com consequéncias para o
bom funcionamento de diferentes érgaos,
designadamente os pulmoes
e 0 pancreas.

Esta doenga é responsavel por disturbios
nutricionais e por uma afegao pulmonar
progressiva que constitui a gravidade
da doenga. O diagnostico clinico é
frequentemente tardio, o que é prejudicial
para o paciente. Um teste de despistagem
com andlise da tripsina permite identificar
0s recém-nascidos suspeitos. A sua
interpretacao pode necessitar de um
estudo do gene da mucoviscidose por
biologia molecular. O tratamento precoce
dos pacientes permite reduzir a frequéncia
das manifestagdes clinicas, e garantir uma
melhor qualidade de vida.

Este rastreio foi implementado no Grao-
Ducado do Luxemburgo em 2018.
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ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL  (AMED

A AME é uma doenca neuromuscular genéti-
Ca rara caracterizada por fragueza e uma
reducao progressiva do volume muscular

causada pela degeneracao e perda de
neurdnios motores, as células nervosas que
recebem a informacao do movimento e a
transmitem aos musculos.

A consequéncia é uma paralisia progressiva,
nomeadamente dos membros inferiores,
incluindo os musculos respiratorios.

0O rastreio baseia-se na procura de uma
anomalia no gene SMN1, cuja auséncia ¢ a
causa da doenca.

O tratamento precoce dos bebés (na fase
pré-sintomatica) pode limitar ou mesmo
impedir o desenvolvimento da doenca.
Este rastreio foi introduzido no Grao-Ducado
do Luxemburgo em 2024.
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SE ANDA TEM DOVIDAS

Este folheto pode responder a algumas das suas
guestoes. No entanto, nao substitui as informacoes
que lhe poderao ser fornecidas pelo seu pediatra,
pelo seu médico ou pelos outros profissionais de
saulde que tratam do seu bebé.

Os resultados dos testes de rastreio podem ser
extremamente importantes para a saude e o futuro
do seu bebé. A realizacdo destes exames nao ¢
obrigatdria, mas é altamente recomendada.

0 rastreio ¢é gratuito, inteiramente financiado pelo
Ministério da Saude.




POLITICA D CONFIDENCIALIDADE
DOS DADOS

Os seus dados pessoais e os do seu filho serdo
tratados com o maior cuidado e com a mais estrita
confidencialidade. Os dados pessoais e os dados médicos
das analises de sangue serdo utilizados unicamente para
os fins para 0s quais estao previstos.

Os dados relativos a estes exames sao conservados num

ficheiro por um periodo limitado, de acordo com métodos

gue garantam a sua confidencialidade, nomeadamente o
respeito pelo sigilo médico.

De modo a assegurar o acompanhamento dos rastreios,
os dados recolhidos no @mbito destes testes poderao
ser comunicados apenas a profissionais dos cuidados
de saude (instituicdes hospitalares, médico, pediatra,

pessoal hospitalar responsavel pelo rastreio...).

Os dados do recém-nascido também serdo anonimizados
(tal significa que o seu filho ndo poderd de forma alguma
ser identificado) tendo em vista o seu tratamento
posterior para fins epidemioldgicos e estatisticos. Este
tratamento permitird nomeadamente avaliar a qualidade
e a eficacia do programa de rastreio.
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