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RESUMO

O rastreio neonatal — teste de Guthrie € um exame que se realiza aos recém-nascidos. Este
consiste na recolha de gotas de sangue recolhidas do calcanhar do bebé e tem como
finalidade o diagnostico precoce de patologias genéticas e metabolicas. Este trabalho tem
como objetivos 1) Sensibilizar para a precocidade do rastreio neonatal bem como do papel
do enfermeiro. 2) Comparar a tendéncia dos rastreios de diagnostico precoce realizados
em Braganca- Portugal com o total do resto do Pais, em fun¢do dos nascimentos ocorridos
entre 1990- 2019. Trata-se de um estudo exploratério através da pesquisa bibliografica
acerca da tematica. Verificou-se que desde os anos 90 houve um aumento no numero de
recém-nascidos rastreados tanto a nivel do distrito como no resto do pais o que permitiu
detetar precocemente doencas. Salienta-se a necessidade da continuidade na precocidade
deste rastreio bem como a importancia da precocidade da primeira consulta realizada pela
equipa de enfermagem para deste modo potenciar, duplamente, o rastreio e a detecao de
eventuais doencas.

Palavras-chave: Teste Guthrie. teste pezinho. enfermagem. vigilancia. rastreio.

ABSTRACT

Neonatal screening - Guthrie's test is an examination performed on newborns. This
consists of collecting drops of blood from the baby's heel and is intended for the early
diagnosis of genetic and metabolic pathologies. This work has as aims 1) To raise
awareness of the precociousness of neonatal screening as well as the role of the nurse. 2)
Compare the trend of early diagnosis screenings carried out in Braganca-Portugal with
the total of the country, depending on the births that took place between 1990- 2019. This
is an exploratory study through bibliographic research on the subject. It was found that
since the 90s there has been an increase in the number of newborns screened both at the
district level and in the rest of the country, which has made it possible to detect diseases
early. The need for continuity in the precociousness of this screening is emphasized, as
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well as the importance of the precociousness of the first consultation performed by the
nursing team in order to enhance, twice, the screening and detection of possible diseases.

Keywords: Guthrie’s test. neonatal screening. nursing. vigilance.

1 INTRODUCAO

O teste de Guthrie, comumente chamado teste do pezinho, € um exame de
diagnostico tendo como finalidade detetar doencas genéticas e doencas infeciosas, mais
concretamente doencgas metabdlicas que se manifestam aquando do nascimento (Arduini,
Balarin, Silva-Grecco & Marqui, 2017).

O Servico Nacional de Saude (SNS, 2018), disponibiliza um programa a nivel
nacional - Programa Nacional de Diagnostico Precoce - que permite o rastreio e a
confirmacédo do diagndstico a fim de, precocemente, encaminhar os recém-nascidos para
a rede de centros de tratamento, sediados em instituicdes hospitalares de referéncia, de
modo a prevenir doencas e obtendo ganhos em satde. Desde 2019 passou a designar-se
Programa Nacional de Rastreio Neonatal (PNRN) sendo um Programa Nacional de Saude
Publica que integra o Plano Nacional de Saude.

Em Portugal foi em 1979 que se inaugurou este rastreio, iniciando-se com o
despiste da Fenilcetonuria, em inglés PhenylKetonUria (PKU) e, desde entdo “. .. todos
0s recém-nascidos sao objeto de um rastreio universal, 0 que permitiu a detegao de 2.065
casos positivos, 753 casos de Doengas Hereditarias do Metabolismo (345 das quais PKU),
1.269 casos de Hipotiroidismo Congénito e 43 casos de Fibrose Quistica” (Vilarinho,
Garcia, & Pinho e Costa, 2018, pég. 9).

Como referido, inicialmente dirigido a fenilcetonuria e ao hipotiroidismo
congeénito, foi alargado em 2004 a Regido Norte e em 2006 com ambito nacional, a mais
24 doengas hereditarias do metabolismo. O rastreio neonatal mantém-se um programa
nacional de sucesso e tem revelado uma elevada qualidade, que € bem patente na atual
taxa de cobertura, superior a 99 % de todos os recém-nascidos, e pelo seu tempo médio
de inicio de intervencéo terapéutica de 10 dias (Despacho n.° 7276/2019).

A sua realizacdo deve ser feita entre o terceiro e 0 sexto dia de vida do recém-
nascido isto porque antes do 3° dia, os valores dos marcadores existentes no sangue do
recém-nascido podem néo ter valor diagnostico e ap6s o 6° dia alguns destes perdem
sensibilidade e consequentemente, aumenta o risco de atraso do inicio do tratamento

(Instituto Ricardo Jorge, 2021). Alguns autores defendem para a realizagéo deste teste ao
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quinto dia de vida do recém-nascido uma vez que, este ja contactou com o leite materno
(Silva, et al., 2017).

No que concerne a realizagdo, este é de féacil execucdo sendo somente necessario
a colheita de algumas gotas de sangue extraidas do calcanhar do recém-nascido e
transpondo para um papel de filtro j& destinado para o efeito (Arduini, Balarin, Silva-
Grecco & Marqui, 2017). Este, segundo o Instituto Ricardo Jorge (2021), requere normas
a serem cumpridas, tal como: a) inicia-se pela desinfe¢do do calcanhar do bebé com alcool
ou éter, massaja-se bem o local para ativar a circulacdo e aguarda-se a secagem completa
do alcool; b) formar uma boa gota de sangue, para que desta forma, seja possivel
preencher o 1° circulo de uma s6 vez. Repetir 0 mesmo procedimento nos restantes
circulos; c) O papel de filtro deve secar a temperatura ambiente (habitualmente 3 a 4
horas), evitando a luz direta do sol; d) ndo usar pomadas anticoagulantes nem analgésicas.

O enfermeiro deve ter em atencdo ao preenchimento dos circulos pois, a colheita
sO é valida se o reverso do papel de filtro ficar bem impregnado com o sangue do bebé.
Caso haja dificuldades na recolha, é preferivel preencher somente 2 circulos bem, do que
4 mal. Por fim, o enfermeiro procede ao envio do papel de filtro para o Laboratério de
Rastreio- Instituto Nacional de Sadde Doutor Ricardo Jorge - se possivel, no préprio dia
da colheita ou no dia seguinte e deverdo ser enviadas por Correio Azul e o mais
rapidamente possivel, para: Unidade de Rastreio Neonatal da area de residéncia.

E disponibilizada aos pais do recém-nascido toda a informacao da receco da ficha
com o sangue do seu bebé bem como, o resultado normal ou em curso no site INSA-

“teste do pezinho“. E importante informar os pais aquando da entrada da ficha no Instituto

Ricardo Jorge bem como que toda a informacao esta disponibilizada online normalmente
a partir da 2.2 semana a seguir a colheita e o resultado, normalmente, s6 estara disponivel,
a partir da 42 semana. Porém, aquando do diagnostico de alguma doenca, 0s pais sdo
avisados o mais breve possivel (Instituto Ricardo Jorge, 2021).

O diagnostico precoce permite a identificacdo de diversas patologias como é o
caso de hipotireoidismo congénito, fibrose quistica, anemia falciforme, fenilcetondria,
hiperplasia congénita da suprarrenal, hemocistinaria, hiperfenilalaninemia, deficiéncia de
globulina ligadora de tiroxina (TBG) entre outras e, assim, intervir o mais precocemente
pois, deste modo, existe a possibilidade de minimizar ou até mesmo evitar sequelas por
elas provocadas tais como défice cognitivo, alteracbes neuroldgicas graves, alteragdes
hepéticas e até situacdes de coma (Arduini, Balarin, Silva-Grecco & Marqui, 2017; SNS,
2018; Camargo, Fernandes, & Chiepe, 2019).
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2 AS DOENCAS MAIS DETETADAS NO RASTREIO DO “TESTE DO
PEZINHO”
2.1 HIPOTIREOIDISMO CONGENITO

O hipotireoidismo congénito (HC) resulta da deficiéncia ou auséncia da ac¢ao das
hormonas tireoideias nos varios tecidos do organismo. Esta hormona, ¢ essencial para a
maturacgao e para o correto funcionamento de diversos 6rgaos do corpo, principalmente
do SNC (Sistema Nervoso Central) e do tecido esquelético (Stranieri e Takano, s.d.,

citado por Camargo, Fernandes, & Chiepe, 2019).

2.2 FIBROSE QUISTICA

Esta patologia ocorre devido as mutacdes no gene CFTR (Cystic Fibrosis
Transmembrane Conductance Regulator) que expressa a proteina CFTR. A CFTR atua
como um canal de cloro, e a sua caréncia ou auséncia provoca a perda da homeostase
entre a 4gua e os ides nos espacos epiteliais. A fibrose cistica (FC) é consideradas uma
das doengas genéticas autossomicas recessivas limitadoras da vida mais comuns (Mocelin
etal., 2017).

2.3 ANEMIA FALCIFORME

Doenca de cariz genético que resulta de uma mutagdo no cromossoma 11 que
origina na substituicdo do acido glutdmico pela valina dando origem a hemoglobina S e,
0s eritrdcitos uma vez em hipoxia alteram a sua forma assumindo uma forma semelhante
a uma foice. Os sinais provocados por este tipo de anemia sdo a necrose avascular da
medula 6ssea, osteomielite, sindrome toracica aguda, priapismo, acidente vascular

cerebral, acometimento renal e ictericia (Di Nuzzo & Fonseca, 2004).

2.4 FENILCETONURIA (PKU)
Segundo Camargo, Fernandes e Chiepe (2019), tal como a anemia falciforme a

fenilcetondria € uma alteracdo metabolica, que resulta de uma mutacdo do gene que
codifica uma enzima. A fenilalanina hidroxilase é ativada no figado, onde € responsavel
pela transformacdo da fenilalanina em tirosina. Contudo, aquando do depésito da
fenilalanina no sangue esta possibilita a passagem em quantidades excessivas provocando
um efeito toxico para o sistema nervoso central (SNC). Assim, 0 erro na metabolizacao
da fenilalanina, impossibilita 0 metabolismo do triptofano e da tirosina, prejudicando

desta forma a formacao da melanina, serotonina e outros neurotransmissores importantes
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no bom funcionamento do SNC (Camargo, Fernandes, & Chiepe, 2019). Esta doenca
pode provocar como sequela défice cognitivo grave e, pode ser também caracterizado
pelo odor peculiar da urina, alteragdo de comportamento, tremores, convulsdes, eczema,
diminuicdo do crescimento bem como diminuicdo na pigmentacao do cabelo (Pandolfo;
Delduque; Amaral, 2012). Segundo Silva, et al. (2017), a fenilcetunaria foi uma das
primeiras doengas neurogenéticas a serem identificadas e descrita por Asbajorn Folling
no ano de 1934.

2.5 HIPERPLASIA CONGENITA DA SUPRA-RENAL

A Hiperplasia Congénita da Supra-Renal diz respeito a todo um conjunto de
doencas de transmissao autossémica recessiva, que resultam de defeitos enzimaticos da
biossintese do cortisol, na glandula suprarrenal (Rodrigues, 2017). De acordo com Souza
et al. (2015), as criancas do sexo feminino podem sofrer uma transformacéo nos 6rgaos
genitais aquando do momento do nascimento contudo, e ja nos dois sexos, podem surgir
sinais androgénicos. No entanto, esta doenga ainda subsiste uma forma ndo cléssica e,
nestes casos, 0s portadores sdo assintomaticos nos primeiros anos de vida e vdo se

desenvolvendo ao longo do ciclo de vida.

2.6 DEFICIENCIA DE TBG

A globulina tranportadora de tiroxina (TBG) ¢ a principal proteina que transporta
as hormonas tireoidianos em humanos. As anormalidades hereditarias resultam na
deficiéncia completa (TBG-CD?) e parcial da TBG (TBG-PD?), comprometendo a
estrutura e fungao da proteina e consequentemente, a sua alteragao pode modificar os
niveis das hormonas tireoideias, provocando assim doencas de cariz hormonal
relacionadas com estas hormonas, nomeadamente o hipotireoidismo e o hipertireoidismo
(Maciel, 2016).

O diagndstico precoce ndo € de cariz obrigatério como tal nem sempre o n° de
criancas rastreados coincide com o n° de nascimentos.

Com o objetivo de melhorar a acessibilidade da realizacdo dos testes, foram
criados varios centros de tratamento no pais. De acordo com o despacho n.° 822/2005,
publicado em Diario da Republica, 2.2 série, n.° 239, de 15 de Dezembro de 2005, foram

criados 0s seguintes centros.

! Do inglés: Thyroxine-Binding Globulin Complete Deficiency.
2 Do inglés: Thyroxine-Binding Globulin Partial Deficiency.
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o Centro Hospitalar de Coimbra, E. P. E.;
o Centro Hospitalar de Lisboa Central, E. P. E.;
o Centro Hospitalar do Porto, E. P. E.;
. Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia, E. P. E.;
o Hospital Central do Funchal;
o Hospital do Divino Espirito Santo, de Ponta Delgada;
o Hospital de Santa Maria, E. P. E.;
o Hospital de Santo Espirito, de Angra do Heroismo;
o Hospital de S. Joao, E. P. E;
o Hospitais da Universidade de Coimbra.
Em Portugal, o Programa Nacional de Rastreio Neonatal, segundo INSA (2021),
rastreou mais de 1600 recém-nascidos com patologia e foi-lhes disponibilizado
tratamento nas primeiras semanas de vida nos centros de tratamento especializados para

esse fim. Assim, podemos considerar que este rastreio apresenta resultados de exceléncia.

2.7 PAPEL DO ENFERMEIRO NA REALIZAQAO DO TESTE

A realizacdo do teste do pezinho é da competéncia do enfermeiro de cuidados de
salide primarios, aquando da alta da recém-nascido ou, da responsabilidade do enfermeiro
especialista em salide materna e obstétrica aquando a alta do recém-nascido excede a data
ideal da realizagdo do mesmo.

Este procedimento é realizado pela equipa de enfermagem pois estes profissionais
apresentam competéncias técnico-profissionais legalmente atribuidas e acreditadas pela
Ordem dos Enfermeiros (OE, 2003).

Os profissionais que realizam o teste, tém ainda um papel relevante: orientar os
pais pois é importante que as familias se conscientizem de que o teste ndo termina no
momento da colheita. Ninguém melhor do que a equipe de enfermagem para conscientizar
o0s pais, afinal, sdo eles que mais tém contato com os pacientes internados no hospital
(Pimentel et al, 2010).

Silva et al (2020) enfatizam ainda o defendido por Camargo, Fernandes & Chiepe
(2019), quando defendem a importancia da classe da Enfermagem, na envolvéncia da
realizacdo do exame, mas também na disseminacdo de informaces relevantes sobre a
importancia do exame, bem como a necessidade de o mesmo ser feito no periodo

recomendado.
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A primeira consulta de vida do recém-nascido da-se inicio a vigilancia do
desenvolvimento da crianca. Inicia-se pela anamnese pormenorizada com a historia de
vida familiar com o objetivo de detetar fatores de risco e antecedentes familiares,
examinacdo completa do recém-nascido e avaliagdo e promocdo da vinculagdo entre a
diade mae -filho (Correio, 2020).

3 METODOLOGIA

Elegeu-se a pesquisa bibliografica como metodologia a utilizar uma vez que
utiliza fontes de informacéo de cariz eletronica ou bibliografica para a consecucao dos
resultados de pesquisa, de modo a fundamentar cientificamente e teoricamente um
determinado assunto, para que este possa ser incorporado na pratica de cuidados
(Mendes, Silveira e Galvao (2008).

A pesquisa teve por base por artigos acerca da tematica teste pezinho/ teste
Guthrie e precocidade da primeira consulta publicada na base de dados- RCAAP,
SCIELO e INSA.

Recorreu-se aos relatérios do Programa Nacional de Diagnéstico Precoce para a
obtencdo do n° de casos rastreados e a PORDATA para obten¢do do n° de nados Vvivos.
Embora ja existam relatérios desde a data de 1982, deliberou-se estudar o horizonte

temporal compreendido entre 1990- 20109.

4 OBJETIVOS

Delineou-se como objetivos
1) Sensibilizar para a precocidade do rastreio neonatal bem como do papel do enfermeiro;
2) Comparar a tendéncia dos rastreios de diagnostico precoce realizados em Braganca-
Portugal com o total do resto do Pais, em funcdo dos nascimentos ocorridos entre 1990-
2019.

5 RESULTADOS

De seguida apresenta-se a evolucgdo dos recém-nascidos a nivel nacional, face aos
recém-nascidos rastreados de 1990 — 20109.

No distrito de Braganca verifica-se que apesar de nos anos 90 haver registo de
maior numero de RN testados o valor de nascimentos foi superior aos anos subsequentes.

No entanto nos anos seguintes, apesar do menor nimero de nados vivos 0 rastreamento
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foi superior. Destaca-se 0 ano de 2019 com 629 rastreios em 640 nascimentos (Tabela

1).
Tabela 1 — Evolucéo do n° de criancas rastreadas em funcdo dos nados vivos no distrito de Braganca

Ano 1990 1995 2001 2005 2010 2015 2018 2019

Nados Vivos * 1058 971 @) 736 640 635 640

Rastreados 1335 1083 1074 903 764 612 596 629

(*) sem dados
Fonte: INSA e PORDATA

Apds uma andlise mais generalizada dos relatorios e das tabelas obtidas de 1995
até 2019, como previsto, verificou-se uma diminuicdo de nascimentos de nados vivos e
um aumento de testagem aos mesmos. Nesta amostra, verificou-se também que no ano de
2019 ocorreu um aumento no numero de nascimentos.

Em Portugal, no ano de 1990 efetuaram-se 110607 rastreios em 116321
nascimentos o que equivale a uma taxa de cobertura de 95%. Os anos 2010, 2015 e 2019

apresentam numeros de rastreios com 101716, 85058 e 87364 respetivamente (Tabela 2).

Tabela 2 - Evolucdo a nivel nacional dos recém-nascidos e rastreados em Portugal.

Ano 1990 1995 2000 2005 2010 2015 2018 2019
Nados vivos 116321 107097 120008 109399 101381 85500 87020 86579
Rastreados 110607 104963 118577 108712 101716 85058 86827 87364

6 DISCUSSAO

Os relatorios finais de cada um dos anos mostraram sem duvidas que quanto mais
RN rastreados maior a probabilidade de diagnosticos das doencas atempados e mais
eficaz cedo tratamentos aplicados a cada um individualmente.

A necessidade destes rastreios torna-se mais evidente se pensarmos que por
exemplo as doencas da tiroide, apesar de muito frequentes, sdo ainda pouco conhecidas e
valorizadas (Figueiredo, 2021), e que afetam cerca de 1 milhdo de portugueses e o

hipotiroidismo congénito numa prevaléncia de 1/3200 recém-nascidos e a fenilcetondria

Brazilian Journal of Health Review, Curitiba, v.4, n.2, p. 7205-7215 mar./apr. 2021



Brazilian Journal of Health Review
ISSN: 2595-6825

7213

de 1/10000 (Instituto Ricardo Jorge, 2021). O facto de nalguns anos o numero de
rastreados ser superior aos recém-nascidos, pode ter a ver com o facto de algumas maes,
eventualmente, ja gravidas, ndo virem ou sairem do territério nacional, e pela via indireta,
ter influéncia no numero de nascimentos e mesmo no n° de rastreios.

Comparativamente com o0 ano de 1981 onde este rastreio rondava o0s 40% (INSA,
1982) a evolugdo favordvel tem sido notoria. Apesar de ndo ser obrigatdrio urge continuar
com esta cobertura. Esta realidade mostra a pertinéncia da precocidade da realizagdo da
primeira consulta nos primeiros 28 dias da vida do recém-nascido que para além de
proporcionar a realizacao do rastreio neonatal o enfermeiro pode, precocemente, detetar
e intervir concomitantemente em doengas comuns e em situacdes de risco, que podem
prejudicar severamente a vida ou ameacar a qualidade de vida do recém-nascido
(UNICEF; OMS; 2009; INSA, 2019). Pelo exposto, corroboramos com o defendido por
Lima et al (2020) quando afirmam que cabe aos profissionais obter informaces sobre o
tema para orientar os pacientes sobre a importancia do rastreio e as possiveis
consequéncias da falta de tratamento. Nesta linha de pensamento também SILVA et al
(2020) defende que é imprescindivel que os alunos sejam sensibilizados sobre a
relevancia e o protagonismo da enfermagem face a realizacdo desse procedimento, para
que no futuro ao atuar como enfermeiros consigam prestar uma assisténcia mais

humanizada visando o bem estar da crianga.

7 CONCLUSAO

O presente estudo permitiu observar uma grande evolucao e muito favoravel de
rastreios face ao n° de nascimentos, tanto no distrito de Braganca em particular como
em Portugal como um todo.

O teste do pezinho, embora seja um procedimento simples é de uma importancia
inquestionavel, pois em tempo Util, diagnostica doencas genéticas, assintomaticas
possibilitando o tratamento especifico precocemente.

Os rastreios efetuados tendo em conta os nados vivos, bem como o elevado
namero de doengas diagnosticadas mostram ndo s6 que, a enfermagem esté a direcionar

uma atencéo cuidada e que o PNRN esté a responder aos objetivos para que foi criado.
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