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NOVO ENFOQUE COMO
PROGRAMA DE SAUDE PUBLICA

Programa Nacional
de Triagem
Neonatal

@ tele-educacao

MAIS DO QUE UM TESTE: E UM SISTEMA

E um programa estadual de saude
publica, que identifica doencas
hereditarias ou nao, e que sao trataveis
quando detectadas com triagem precoce
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Programa de Triagem Neonatal
de Santa Catarina

O que é preciso melhorar?

Diagnostico e tratamento
ainda mais precoces
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Anote o protocolo a seguir para alterar futuramente o seu cadastro!

Formularios: PROGRAMA NACIOMAL DE TRIAGEM NEONATAL (PNTN) - INDICADORES 2018

End http: / f formsus.datasus.gov.br/ site  formulario.php?
id_aplicacao=45166hacao=alterarfcodigo_alterar=45166.153n*WE+*R4L1X

Protocolo: 45166.152n*WE*R4L1I

PROGRAMA NACIONAL DE TRIAGEM NEONATAL (PNTN) - INDICADORES 2018

A - IDENTIFICACAO
1 - Razao Social do SRTN:

Hospital Infantil Joana de Gusmao

2 - Unidade da Federacao - UF:

SC

3 - Nomero de postos de coleta cadastrados:

Q83
ANO 2021
2021 (JANEIRO A DEZEMBRO) N2 RN PRIMEIRA COLETA N2 RN RECOLETAS
89094 77990 11104
(¥} Reccletas — (motivadas por erro de coleta ou resultado alterado) —
ANO 2022
MES N2 RN PRIMEIRA COLETA N2 RN RECOLETAS TOTAL COLETAS
JANEIRO 6193 818 7016
FEVEREIRO 6147 910 FO057

(*) Recoletas — (motivadas por erro de coleta ou resultado alterado) —
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* ENDOPED
* Hospital Infaniii !eana de Gusmdo

Floriandpolis - Santa Cataiina

PROGRAMA DE TRIAGEM NEONATAL
TESTE DO PEZINHO

HOSPITAL INFANTIL
Jeana de Ousmiboe
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Teste do Pezinho
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fantil Joana de Gusmaéa

HOSPITAL INFANTIL
JOANA DE GUSMAO

.t
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Sistemas Hormonio Tiroidiano e Cortisol

HT: vida independente (cérebro e termogénese)
VIVER EM QUALQUER AMBIENTE
- CORTISOL: assegura a sobrevivéncia

SUPRA RENAIS
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Embriologia

N,
(| tiraside

. paratiredide inferior

paratiredide superior
é: corpo ultimobranquial

+—— Célula C

Longui |20_09)
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Fisiologia Tiroidiana em Recém Nascidos

- Aspecto bi-lobulado: 7° semana
Foliculos tiroidianos com coldide: 10° semana
Funcao: Tg secretada na 4° semana
Acoplamento do iodo na 8° - 10° semana
Sintese e secrecao de T4 e T3: 12° semana

Neuronios hipotalamicos contendo TRH: 6° - 8°
semana

Sistema vascular HP: 8° - 10° semana
Secrecao de TSH: 12° semana
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Hormonios Tiroideanos e Periodo Intra-utero

SR
.| v Hipotireoidismo fetal é protegido pela passagem

transplacentaria de HTs maternos

v’ Principalmentena até 20s

— 10 semanas — coldide, foliculos rico em Tg

— 12 semanas—-T4 / T3/ TSH

W S 1.2 meses de vida — relagdes de feedback  bem
estabelecidas

— 30 semanas — aumento lento e progressivo de T3

2 UpToDate (20_
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Rastreamento

O objetivo da triagem neonatal é:
v’ Promover a deteccdo de doencas congénitas em fase pré
sintomatica em todos os nascidos vivos, permitindo
tratamento precoce

v’ Rastreamento neonatal = Teste do Pezinho
v’ Papel filtro
v' 3 a 5 dias de vida

v Prematuros e muito baixo peso: nova coleta até 28 dias

\

. .

UpToDate (2017); MS, Triagem neonatal (2016)

= . » S— y -
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Rastreamento

—>Sequelas neuroldgicas reversiveis

- Sintomatologia pouco clara, dificultando o
diagnostico

—>Maioria dos casos sao esporadicos

v Diagndstico e o

tratamento precoce
TRIAGEMINEONATAL

v' Muda a histéria
natural da doenga —
— i on UI-- _
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Rastreamento

Rastreamento neonatal = Teste do Pezinho

» Prematuros e muito baixo peso (< 1500 g)

v’ Prevaléncia HC é aumentada e a maioria é transitdrio

v' Costumam ter niveis séricos baixos de TSH, T4L e T3,
com elevacao tardia do TSH (entre 2-6 sem)

!

v’ Primeiro teste normal

— v Alteragdo na segunda amostra

‘ UpToDate (2017); Medeiros-Neto (2012)
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Rastreamento

Metas de tempo para as etapas da triagem

Idade coleta primeira amostra = 3-5 dias

Tempo entre primeira amostra e chegada FEPE = até 3 dias

Tempo entre chegada amostra e resultado TSH = até 3 dias

Tempo entre resultado TSH alterado e consulta = até 3 dias

Idade na primeira consulta e inicio tratamento = até 14 dias

Seguimento = busca ativa
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Rastreamento

| TSH na triagem |

—

(6:20mu/L_

o

>20

mU/L |

- 2 coleta
_papel filtro

 Avaliagio

__médica |

TSH: hormdnio estimulante da tireoide.

>6mUL

e~

N

 Avaliagao
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Rastreamento

Rastreamento neonatal = Teste do Pezinho

v’ Criancas com rastreamento alterado s3o reconvocadas para avaliacdo
clinica e testes séricos

v’ Valor de corte para reconvocacio
v’ Korada et al, 2009: reduc3o valor corte de 10 para 6mU/L

Aumenta numero de falsos positivos, mas diminui os de falsos negativos

\

‘ 5 Nascimeniﬂi‘ .
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Diagnostico

PROGRAMA DE TRIAGEM NEONATAL DE SC

12 consulta:
v" Avaliac3o clinica
v TSH, T4 livre e Tireoglobulina
v' US tireoide
v' Orientacdo familiar
v' Carta ao pediatra da cidade de origem

v" Inicio tratamento, no mesmo dia, conforme avaliacdo
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Seguimento

PROGRAMA DE TRIAGEM NEONATAL DE SC:

B ST O N S r‘* i.i :‘“ﬂ;»
0-6 meses 4 6semanas
6-24 meses -6 meses
>24 meses 3-6 meses

4-6 semanas apds uma alteragio na dosagem
delT4
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Hipotireoidismo

» Entre 3-4 anos de idade: “teste” com suspensdo da LT4
(exceto atireose)

v’ Se TSH e T4 = Hipotireoidismo Permanente

v Se TSH e T4 normais = Hipotireoidismo Transitorio = suspensio
da terapia

Essas criancas devem ser continuamente
avaliadas e se suspeita de caracteristicas
clinicas de hipotireoidismo ({, VC) nova
avaliacao da funcao tireoidiana deve ser feita

UpToDate
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v Buscar seguir estes tempos objetivando iniciar o tratamento o mais precoce
possivel.

v’ Orientar os postos de coleta, que existem em todos 0os municipios
catarinenses, para realizar a coleta no tempo preconizado (3-5 dias), se
possivel nas maternidades e hospitais antes da alta do recém nascido (RN).
NOVA LEI AGORA EXIGE

v’ Sempre informar instrucdes técnicas a respeito dos procedimentos de
coleta e envio do material, realizar treinamento com o pessoal local
envolvido (RODIZIO DE PESSOAL).

v Na ocorréncia de um resultado alterado, imediatamente o centro de
diagnostico laboratorial entra em contato com o posto de coleta e convoca
E— o RN para consulta médica ou nova coleta. ;
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v’ As Secretarias Municipais de Saude viabilizam a vinda da crianca para consulta no
Servico de Endocrinologia Pediatrica do Hospital Infantil Joana de Gusmao em
Florianopolis, onde sera feito a confirmacao diagnodstica e o acompanhamento

posterior.

v De segunda a sexta feira ha endocrinologista disponivel para realizar a consulta
médica.
SOBREAVISO PERMANENTE
ATENDIMENTO REMOTO

v Na primeira consulta é realizada avaliacdo clinica e etiolégica e iniciado o
tratamento, se confirmado o diagnostico, no mesmo dia da primeira consulta.

CONTATOS EXTRAS: AVOS

i MEDICACAO NO AMBULATORIO
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CRETINISMO

Espectro Subclinico e Danos Neurolégicos
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Francesco di Gentile - Madonna and Child
1460-80

Location: Vatican Museums (Musei Vaticani), Vatican
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Sistemas Hormonio Tiroidiano e Cortisol

HT: vida independente (cérebro e termogénese)
VIVER EM QUALQUER AMBIENTE
- CORTISOL: assegura a sobrevivéncia

SUPRA RENAIS

S ———

TIREOIDE
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de Gusmao
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Hiperplasia Adrenal Congénita

v’ Potencialmente fatal

v Incidéncia ~1.10.000 nascidos-vivos

Silveira & Bachega,et al Clin Genet (2009)
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Hiperplasia Adrenal Congénita:Triagem Neonatal

CRH
: W“""‘ Hipotalamo

" Prevaléncia= Mundial: 1:15.000 Europa

Hipo6fise
anterior

" PBrasil: 1:10.000 / 1:14.000

= Afeta a sintese de hormonios da adrenal:

= cortisol e mineralocorticoide
Adrenal

cortex

GLANDULA

ADRENAL Cortisol

Endocr Rev (2000)

- RINS

Andrégenos
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Deficiéncia 21- Hidroxilase

— Deficiéncia enzimatica da supra-renal mais comum

J - glicocorticoides
A - andrégenos

J, ou normal — mineralocorticoides

GLANDULA
ADRENAL

—> 2 variantes:
Forma classica x Forma ndo- classica (tardia)

RINS

;

Longui (2009)
UpToDate (2019)

Ty
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Deficiéncia 21- Hidroxilase

Colesterol
GLANDULA / Mitocdndria - Complexo desmolase
ADRENAL

Pregnenolona =3 17ahidroxipregnenolona === pHEA=> SDHEA

17a hidroxilase 17-20 liase
3BHSD l lHBHSD l 3BHSD

Progesterona —? 17a-hidroxiprogesterona e e e T

17a hidroxilase :
. . 17-20 liase ) _ _
21phidroxilase 1Bhidroxilase 17phidroxiesterdide
desidrogenase

11-desoxicorticosterona 11-desoxicortisol

RINS

¢ 11Bhidroxilase l Hiho: ESTOSTERONA Y_|
Corticosterona A
Aldosterona CORTISOL J
sintetase —

[[AI.DGSTERDNA ﬂ
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Forma Perdedora de Sal

. Virilizagcao pré e pds-natal

- Compreende 70-80% dos casos
Desidratacao por perda de sal nos primeiros dias
de vida (2-150 dias ; mediana 23 dias)

i Bachega et al 4



Dihidrotestosterona

o Gr'arjdes Anus W
W labios izl

: X Vulvares
Bolsa . . Himen

Escrotal Pequenos | -

labios

\ vulvares Ostio
R \ | Glande oitois | A L

w Meato urinario \

Orificio
urogenital

Zigoto Idade do embriao (semanas) Periodo Fetal

1 2 3 4 5 6 7 8 9 16

002299335393

| genitalia e
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HCSR-21 Variante Classica

Colesterol

/ Mitocdndria - Complexo desmolase

Pregnenolona =l 17athidroxipregnenolona === DHEA=> SDHEA

17a hidroxilase 17-20 liase
3pHSD l l 3pHSD 3BHSD

Progesterona mg 7Ta-hidroxiprogesterona 3 Androstenediona

.1
: _ 17-20 liase _ _ _
21Bhidroxilase 21pBhidroxilase 17ghidroxiesterdide
desidrogenase

11-desoxicorticosterona 11-desoxicortisol

| |, o [
Corticosterona
N FNPS Aldosterona CORTISOL ﬂ
cintetaze

LDOSTER Hipoglicemia, fadiga, pouca tolerancia ao estresse
(infecgOes ou trauma)
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HCSR-21 Variante Classica (PS)

INSUFICIENCIA ADRENAL: PERDA DE SAL

Genitalia ambigua >> suspeita clinica frequente

d Maior dificuldade diagndstica

*Longui (2009)
ToDate (20
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HCSR-21 Variante Classica

J/ - glicocorticoides
A - andrégenos
J, ou normal — mineralocorticoides

Meninas: = Ao nascer: ambiguidade genital

- Aumento do clitoris
- Fusao da pregas labioescrotais
- Formacao de seio urogenital

E inadmissivel a atribuicio inadequada do sexo é feita
no momento do nascimento

;

Longui (2009)

- UiToDate (2019) -
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Diagndstico

FORMA CLASSICA

OBJETIVOS: - Neonatos a termo
. * Evitar atribuicdo errénea de pos terceiro dia de
- Teste do pezinho sexo social vida:
-3° a 5° dia de vida e Evitar morte por crise adrenal < 20ng/mL
- Dosagem 170HP e Falso +: prematuros (VR
b q G) d - Neonatos afetados:
as.ea 0s no peso e IG), doenca maioria > 40-50ng/mL
perinatal
rr | i * Falso -: uso de glicocorticdide _ Neonatos
& — Confirmacado lab  antenatal (repetir 1-2 semanas) gravemente afetados:
- Dosagem 17 OHP ¢ Sensibilidade: mais baixa nas >100ng/mL
meninas
 Maioria dos afetados tem niveis
> 35ng/mL

Longui (2009)
UpToDate (2019
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Tabela De Referéncia Do Exame Neol7-ohp

FAIXA DE PESO

VALOR DE REFERENCIA P/
RECONVOCACAQO
(SORO)

VALOR DE RISCO
(SORO)

>2.250¢

14,0 ng/ml a 21,0 ng/ml

>21,0 ng/ml

1.250g a 2.249¢g

33,0 ng/ml a 41,0 ng/ml

>41,0 ng/ml

<1.250g

56,0 ng/ml a 73,0 ng/ml

>73,0 ng/ml

‘—‘
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Triagem neonatal é efetiva para
se reduzir o numero de mortes
por perda de sal?
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Hiperplasia Adrenal Congénita

Conclusoes:

v' A triagem neonatal é efetiva em detectar casos n3o suspeitos
clinicamente

v" Diminui a mortalidade neonatal da forma perdedora de sal
v" 0 sexo masculino se beneficia mais com a triagem

v’ 28% das meninas sem suspeita clinica da doenca sdo
— diagnosticadas pela triagem

‘ Bachega et al
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ESTADO DE SANTA CATARINA ENDOPED
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE T
HOSPITAL INFANTIL JOANA DE GUSMAO Erdoc-inclogia FediaT ca
SERVICO DE ENDOCRINOLOGIA PEDIATRICA FlErTAnEREIS-SE

CARTA DE URGENCIA - SUSPEITA

O pal:iE;ﬂtE;_ apresenta suspeita de ser portador de hiperplasia congeéenita de

supra renais.

Wao faz nso de medicagio no momento, agunardando confirmacio diagnostica.

Caso apresente vOomitos, inapeténcia, perda de peso. sinais de desidratacdo. febre sem causa
aparente ou diarreia, deve ser levado mmediatamente para a emergencia do Hospital e entregar essa carta
ac medico plantonista para avahacdo de possivel insuficiencia supra renal aguda.

A crise adrenal & wma condicio potencialmente grave e o tratamento deve ser rapidamente instihmdo
para a reversio do estado de chogue hipovolémico.

Tratamento:

1 Fase rapida: 20 —50ml'kg (1 5G5%:1SFQO_9%%)

2 Fase de mamatencdo (1 00% reguerimento basico)

3 _Succimato de hidrocortisona sodica em bolas (&2 a 10mglkg — ate max 100mg) EV seguida de 60
ﬂzlg,-"]:lzlJ superficie corporal acrescentado no soro de manuatencao para correr nas primeiwras 24dh Pode haver
necessidade de repetir o bolas micial.

4 _Florinef (29 alfa fluorcortisona) VO ou via sonda nasogastrica na dose de 1 comprimido a cada 24

Em caso de dhimvidas ou crise de perda de sal entrar em contato com sobreaviso da endocrinologia
pediatrica deste hospital. Fone: (48} 3251 9000

Floriandopohs, OF/ 1002019

Endocrimnolomsta Pediatrica [F—
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ESTADO DE SANTA CATARINA ENDOPED
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE HIJG
HOSPITAL INFANTIL JOANA DE GUSMAO Erdecrinclogla Pediarca

. Florlanspolls-SC
SERVICO DE ENDOCRINOLOGIA PEDIATRICA

Carta de Urgéncia

O paciente —m——————— & portador de HSRC
Faz uso de Hidrocortisona._._____ e 9 o fludrocortisona (Florinef®&)_________________

Em caso de estresses clinicos (infeccdes) ou cirdrgicos, podera apresentar insuficiéncia adrenal aguda
(crise de perda de sal).

Ma wvigéncia de infeccdes e necessidade de procedimentos cirdrgicos, para prevencido de insuficiéncia
adrenal aguda, devera ser triplicada a dose de hidrocortisona e se necessaro | jejum ou viomitos) passar para
via intramuscular ou endovenosa.

Caso apresente vidmitos, inapeténcia, perda de peso, sinais de desidratacio, febre sem causa aparente
ou diarréia, deve ser levado imediatamente para a emergéncia do Hospital e entregar essa carta ao médico
plantonista para avaliacdo de possivel insuficiéncia adrenal aguda (crise de perda de sal).

A crise de perda de sal @ uma condicdao potencialmente grave e o tratamento deve ser rapidamente
instituido para a reversao do estado de chogue hipovolémico.

Tratamento da crise de perda de sal:

Visa a correcdo dos distarbios hidroeletroliticos | metabdlicos e hormonais:

Hipovolemia: soro fisioldgico de 20-50mlfkg, EV (fase rapida). Posteriormente avaliar o grau de deplecdo e
repor conforme este grau. Em caso de chogue: Ringer 10 a 20ml/kg/h.

Hiponatremia: quando for necessaria corregcdo mais rapida da hiponatremia, a guantidade de sddio infundida
deve ser estimada pela formula;

(Ma desejado® - Na encontrado) x Peso x 0.6

*Ma desejado: 130 mEqg.
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ESTADO DE SANTA CATARINA ENDOPED
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE -
HOSPITAL INFANTIL JOANA DE GUSMAO CT 08 WA g on

Floriandpolis-SC
SERVICO DE ENDOCRINOLOGIA PEDIATRICA

‘f Carta de Urgéncia [
Hiperpotassemia: se o potassio estiver maior que @ mEg/l ou houver alteracdo eletrocardiografia, pode-se usar
resina de troca 1énica ou glicose hiperténica.

Hipoglicemia: soro glicosado a 10%, 2 ml/kg EV em bolo, manter VIG de 8ml/kg/min ate estabilizacdo da
glicemia, reduzir progressivamente até 5mg/kg/min.

Reposicdo hormonal:

Glicocorticdide: hidrocortisona.

Dose de ataque: recem nascido 20mg EV; lactente e pre-escolar, 50mg/EV; escolar e adolescente 100mg EV.

Apds a dose de ataque iniciar com hidrocortisona: 60mg/m” superficie corporal/dia EV continuo,
Mineralocorticdide: 9 o fludrocortisona (Florinef &) WO ou via sonda nasogastrica, na dose de 0,1 a 0,2 mg /dia
em dose unica diara.

Apos melhora clinica utilizar Hidrocortisona 60mg/m*® de superficie corporal (SC), via oral por dia, dividida
em 3 doses ao dia, fazendo reducdo progressiva em 48-72horas de acordo com a evolugdo clinica até a dose
fisioldgica: Hidrocortisona 10 a 15mg/m® SC/dia. A adeguacdo da dose val depender do controle clinico e

laboratonal.
Em caso de ddawvidas ou crise de perda de sal entrar em contato com sobreawviso da endocrinologia
pediatrica deste hospital. Fone: {(48) 3251 9000.

- Floriangpolis, OF7M10/2019.

Endocrinologista FPediatrica
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ESTADO DE SANTA CATARINA ENDCPED
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE G
HOSPITAL INFANTIL JOANA DE GUSMAO Erdoc-inclogia FediaT ca
SERVICO DE ENDOCRINOLOGIA PEDIATRICA Flettanspolis-SC

Carta de recomendacao para as Secretarias
de Saude aos pacientes portadores de
Hiperplasia Congénita de Supra Renal|

O paciente |G < rcortador de hiperplasia congénita de

supra-renais.

Faz uso de HIDROCORTISONA E FLORINEF. Estes medicamentos
sdo imprescindiveis para a manutencéo da vida. Na falta destes a crianca
apresenta risco eminente de morte.

Desta forma € necessario que o fornecimento da medicacdo seja
continuo ndo podendo ser interrompido de forma alguma.

Floriandpolis, 07/10/2019.

Endocrinologia Pediatrica
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> CONFIANCA > 100% RESULTADOS
NO SISTEMA
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NOMPITAL INFANTY
Jonan 4 Quinbs

SES - SC

ENDOPED - HIUG
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Perguntas e respostas




