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A realizacao da Triagem Neonatal Biologica - também conhecida como Teste
do Pezinho - € um direito de todo recém-nascido, garantido pelo Estatuto da
Crianca e do Adolescente .

Na prética pediatrica, j& € um recurso consolidado na suspeicdo de doencas e/
ou condicoes metabolicas, imunologicas, genéticas, infecciosas, hormonais,
dentre outras, representando uma importante estratégia de saude publica
pediatrica bem sucedida, alem de ser uma acao consideravel na reducao da
morbimortalidade infantil 2.

Com o desenvolvimento tecnolégico ao longo dos Ultimos anos, varias doencas e/
ou condic¢oes foram incluidas no Teste do Pezinho. Esse avanco levanta reflexdes
sobre os tipos de teste oferecidos e como podem proporcionar um cuidado mais
completo ao recém-nascido e sua familia.

E importante conhecer

a historia familiar, onde
pode haver relato de
consanguinidade, obito
neonatal ou infantil precoce,
mMalformacdes congénitas

e doencas genéticas

ou metabdlicas.

Entretanto, na auséncia
desses fatores prévios,

a escolha do Teste do
Pezinho também pode ser
a mais completa possivel.
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O Laboratério DLE / Grupo Fleury conta com um amplo portfélio de testes de
triagem neonatal. Com 40 anos de experiéncia e aquisicao de novas tecnologias,
os grupos de doencas e/ou condicdes triadas sdo*:

- Doencas Metabdlicas Hereditarias: aminoacidopatias (ex. Fenilcetonuria),
acidemias organicas (ex. Acidemia Glutarica tipo 1), Deficiéncia de Biotinidase,
disturbios do ciclo da ureia (ex.: Citrulinemia), disturbios da oxidacao dos acidos
graxos (ex. MCADD), doencas lisossdmicas (ex.. Doenca de Pompe), Galactosemias;

« Hipotireiodismo Congénito;

« Hiperplasia Adrenal Congénita;

- Doenca Falciforme e outras Hemoglobinopatias;

- Fibrose Cistica;

- Doencas Infecciosas;

« Deficiéncia de G6PD;

- Atrofia Muscular Espinhal (AME 5q);

« SCID, AGAMA e outros Erros Inatos da Imunidade;
» Surdez Congénita;

« Sequenciamento de Painel de Genes Selecionados.

Diante dessas novas e amplas
possibilidades de triagem de recéem-
nascidos por meio do Teste do Pezinho,
Nnos preparamos esse material com o
objetivo de apoiar médicos e profissionais
de saude na escolha consciente e
personalizada do Teste do Pezinho.
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Nao ha duvida de que a escolha do Teste
do Pezinho é permeada por fatores que
excedem a avaliacdo clinica, como a
vontade da familia, infraestrutura do
laboratoério, além do histdrico familiar,
dentre outros. Nesse sentido, a decisao
sobre qual Teste do Pezinho oferecer
ao recém-nascido mostra-se complexa
frente a realidade familiar, social, clinica -
e cientifica, considerando as tecnologias
gue hoje compdem ostestesde triagem.

Estudos mais atuais tém revelado
diferencassignificativas na prevaléncia
em recem-nascidos de determinadas
doencasgenéticasrarasrecentemente
incorporadas a triagem neonatal,
em comparacao com os dados ja
conhecidos *©.

Por exemplo, para a Doenca de Pompe,
exames bioquimicos e moleculares
realizados na triagem neonatal de
M6 mihbdes de recém-nascidos
identificaram uma prevaléncia de
118711 nascidos vivos. Esse numero é
notavelmente maior em comparacao
com a prevaléncia anteriormente
estimada, que variava de de 1:40.000 a
1:100.000°. Atriagem neonatal portanto,
mostra seu potencial de identificacao
superior ao relatado anteriormente na
literatura, o que fortalece a importancia
deincluirumnudmero maior de doencas
e/ou condicdes a serem rastreadas.
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O pediatra € o médico que coordena os
cuidados da crianca, estendendo-se a
familia e, portanto, precisa estar atento
ao que esta disponivel nos diferentes
tipos de Teste do Pezinho, uma das
decisbes mais importantes para o0s
primeiros dias de vida do bebé.

Assim, € necessaria uma reflexao sobre
a escolha tanto do teste ideal para
cada recém-nascido, frente a tantas
possibilidades e variaveis envolvidas,
quanto de um laboratoério que ofereca
suporte técnico necessario e adequado
NO pPasso-a-passo da Triagem Neonatal,
especialmente em casos de resultados
alterados. Duvidas surgirao, condutas
imediatas e encaminhamentos para
outros profissionais poderao  ser
necessarios e assim sendo, o pediatra
e demais profissionais da saude
envolvidos na decisao sobre o Teste do
Pezinho - como obstetra, enfermeira
e obstetriz - devem estar preparados
e devidamente auxiliados para tomar
decisdes conscientes e seguras.
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Dentre as doencas e/ou condicdes triadas no Teste do Pezinho, muitas sdo raras
e, dentre elas, 80% tém etiologia genética.

Mesmo que um pequeno percentual de doencgas raras tenha tratamento
especifico’, ha diversos casos em que a triagem pode modificar a histéria natural
da condicao triada:

Fibrose Cistica: Doenca causada por mutacdes nogene CFTR, com consequente
aumento da viscosidade do muco e obstrucao de ductos, levando a processo
inflamatorio. O exame adicional para confirmacao de diagndstico € o teste do
suor, que pode levar um tempo maior para confirmar o diagnaostico. A realizacao
do Teste do Pezinho bioquimico-molecular (como o Nova Era, teste oferecido
pelo Laboratério DLE) promove o diagnostico final mais rapidamente. O uso de
medidas de suporte e de medicamentos para correcao da funcao da proteina
codificada pelo gene CFTR auxilia na melhora clinica do paciente .

Leucinose (Doeng¢a da Urina do Xarope de Bordo): Doenca Metabdlica
Hereditaria do grupo dos aminoacidos de cadeia ramificada (leucina, isoleucina,
valina) que pode se apresentar de forma grave e que exige tratamento precoce. O
Laboratdrio DLE oferece a analise de aminoacidos por espectrometria de massas
em tandem (MS/MS) em algumas das versdes do teste de triagem neonatal e,
como exame adicional, o Perfil Quantitativo para Leucinose, promovendo rapida
conclusao diagnostica e favorecendo possibilidade terapéutica adequada “.

Galactosemias: Grupos de doencas metabdlicas hereditarias nos quais ocorrem
acumulo da galactose pela inabilidade da conversao em glicose. A forma classica
apresenta quadro grave que precisa ser identificado precocemente. O Laboratorio
DLE fornece a dosagem da galactose em algumas versoes do teste de triagem e
a associacao da avaliacao genética no Teste Nova Era, onde o diagndstico é feito
precocemente'.

Algumas doencas e/ou condicdes podem
ser mais prevalentes em determinados
grupos étnicos, como a deficiéncia da
GoPD, que apresenta maior frequéncia em
individuos de ascendéncia africana, asiatica,
italiana, grega, arabe e judeus sefarditas”.
Em regides de isolados geograficos ou no
caso de casais consanguineaos, € interessante
incluir as Doencas Metabdlicas Hereditarias,
pois grande parte delas tem heranca
autossdbmica recessiva.
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Atualmente, existem diferentes técnicas laboratoriais para realizacao dos exames
gue compdem os diversos tipos do Teste do Pezinho*.

Bioquimica tradicional:

utiliza-se de varias técnicas como
imunoensaios, métodos enzimaticos
e cromatografia, dentre outros.

Painéis genéticos:

utilizacao da técnica de Sequenciamento
de Nova Geracao (NGS), com leitura
dos éxons (parte codificante do DNA) e
pequenas indels (insercdes e delecdes).
A associacao com exames bioguimicos
fornece mais possibilidades em
termos de doencas identificadas e a
complementacdo genética de um dado
pbioquimico. Esta associacao se mostra
pastante eficiente no Teste do Pezinho
Nova Era.

ﬁ DLE é GrupoFleury

Espectrometria de
massas em tandem
(MS/MS):

meétodo analitico automatizado
de alta precisao que permite o
rastreio de varios metabolitos ao
mesmo tempo. Foi um avanco na
triagem neonatal, pois possibilitou
a analise de varias condicoes
simultaneamente.
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O Laboratério DLE / Grupo Fleury oferece um portfdlio abrangente de Testes
do Pezinho, com versdes que vao desde o Teste Basico — que rastreia 12
condicdes — até o Nova Era, que investiga mais de 400 doencas e condicdes
(Figura 1)". Os exames utilizam metodologias de alta precisao, como biogquimica
tradicional, espectrometria de massas em tandem e sequenciamento genético,
proporcionando precisao diagnostica e agilidade na entrega dos resultados.

Além das versbes predefinidas, os testes do DLE também podem ser
personalizados de acordo com a necessidade clinica, com a inclusao de grupos
adicionais de doencas como infeccdes congénitas, doencas lisossémicas
e surdez congénita (Figura 2) . Essa flexibilidade permite que o profissional
de saude selecione a abordagem mais adequada ao perfil do recém-nascido,
ampliando o cuidado desde os primeiros dias de vida.
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Figural

Observacgao: é necessario solicitar o KIT de coleta Nova Era para realizar o exame.

*Nos perfis Novo Expandido e Nova Era, € realizada a quantificacdo da tirosina

J DLE Q GrupoFleury
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Figura 2

Os laudos fornecidos sao autoexplicativos, com recomendacdes necessarias No
caso de resultados alterados. Nesses casos, sao feitos novos testes na mesma
amostra e, se a alteracao for mantida, a familia € chamada o mais rapido possivel
para repeticao do exame sem custo adicional.

As doencas e/ou condicdes

apresentam particularidades,
assim como 0s exames
realizados e, em funcao disso,
as recomendacoes

sao personalizadas.

Destaca-se o laudo fornecido para o teste Nova Era, exame exclusivo do
Laboratério DLE /Grupo Fleury. Nele, hd toda uma descricdo da parte bioquimica,
como também da parte genética, onde sao reportadas variantes patogénicas e
provavelmente patogénicas e, posteriormente, uma analise conjunta do perfil
bioquimico com o perfil genético, elucidando a condicao suspeita.

Dessa forma, 0os exames que constituem os diversos tipos do Teste do Pezinho
nao sao simplesmente produtos de diferentes técnicas laboratoriais, mas sim
ferramentas clinico-laboratoriais ajustaveis a realidade de cada individuo.

A DLE é GrupoFleury
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Resultados alterados fazem parte da alta sensibilidade de um teste de triagem. O
objetivo do teste de triagem neonatal € identificar recém-nascidos em risco para
gue nenhuma condicao importante passe despercebida. Portanto, um resultado
alterado indica apenas que € preciso continuar a investigacao por meio de testes
adicionais para confirmar ou descartar a suspeita.

Alguns dos fatores que podem contribuir para resultados alterados sao:
qualidade da amostra coletada (fator pré-analitico), tipo de alimentacao,
prematuridade, hemotransfusao, variantes genéticas com expressividade

reduzida ou expressividade incompleta, que necessita de validacdo clinica e/ou
bioguimica, doencas ou condi¢cdes maternas, dentre outros '“.

Dessa forma, € importante explicar aos pais que um resultado alterado nao
significa que o bebé tenha a doenca, mas que 0 exame precisara ser repetido
e até necessitar de exames adicionais. Em grande parte dos casos, o resultado
se normaliza apos a segunda amostra ou em exames adicionais. Por outro lado,
€ importante reforcar a necessidade de investigacao subsequente, quando
for necessaria, e do comparecimento as consultas com o pediatra ou com um
meéedico especialista indicado.

Resultados alterados

gue se normalizaram
durante a investigacao nao
representam uma falha
técnica. Representam

um sistema previsto em
protocolos internacionais que
opta pela precaucao e confia
Nno julgamento clinico para
guiar 0S Proximaos pPassos.

J DLE Q GrupoFleury
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O Laboratorio DLE fornece uma série de exames adicionais que podem ser
solicitados mediante Teste do Pezinho alterado:

Perfil Metabdlico para Erros Perfil Quantitativo para
Inatos do Metabolismo (Doencgas Leucinose (Doenga da Urina
Metabdlicas Hereditarias); do Xarope de Bordo);

Perfil Bioquimico para Analise de Acidos Organicos
Doencas Lisossémicas; Urinarios por GC-MS;

Dosagem de Atividade
Enzimatica conforme Painel de genes entre outros.
suspeita clinica;

A equipe técnica do Laboratério DLE comunica de forma proativa os casos
de resultados alterados no Teste do Pezinho assim que & conhecida tal
alteracao, com respeito aos prazos estabelecidos para triagem neonatal
e reconhecimento da urgéncia da situacao. Alem disso, oferece suporte
necessario para continuidade da investigacao.
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Em funcdo da quantidade de testes recentes aplicados na triagem neonatal
e especificidade das doencas e/ou condicdes possivelmente identificadas,
€ essencial poder contar com parcerias altamente especializadas, como o
Laboratério DLE / Grupo Fleury, laboratério referéncia em triagem neonatal
com 40 anos de experiéncia, gue fornece uma sélida estrutura de apoio técnico-
cientifico a disposicao do medico, além de laudos claros e autoexplicativos.

O Teste do Pezinho Nova Era, desenvolvido pelo Laboratdrio DLE / Grupo Fleury,
integra tecnologias bioguimicas e genéticas de alta precisao na triagem neonatal.
Dessa forma, além de ampliar o numero de doencas e condic¢oes triadas, o exame
reduz significativamente a incidéncia de resultados alterados, minimizando o
impacto emocional para as familias envolvidas.

Nossa Assessoria Cientifica e consultoria médica sao compostas por profissionais
especializados de diferentes areas, que contribuem na interpretacao dos
resultados, na elucidacao das duvidas e, quando solicitado, suporte na analise dos
casos, exames adicionais e na busca por servicos ou especialistas mais indicados
para cada doenca detectada. Essas acdes contribuem para que a conduta a ser
tomada torne-se mais segura para o médico e mais adequada para o bebé.

Os laudos do Laboratorio DLE sao elaborados com linguagem clara e objetiva,
o0 que facilita a compreensao do pediatra e contribui para uma conduta clinica
mMais assertiva. Em situacdes de resultados alterados, por exemplo, a assessoria
cientifica realiza o contato proativo com o médico ou servico solicitante assim que
a alteracao é identificada, para que seja dada continuidade a investigacao com
a urgéncia necessaria. Dessa forma, 0s processos sao coordenados de maneira
integrada para oferecer agilidade, precisao e suporte tanto ao profissional de
saude quanto a familia.

O DLE acredita gue a melhor forma de apoiar a evolu¢cao da triagem neonatal &
caminhar ao lado dos profissionais de saude, com respeito, precisao e parceria.
Conte sempre cConosco.

J DLE Q GrupoFleury
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