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EXPOSIÇÃO DE MOTIVOS DO SUBSTITUTIVO Nº 1
A triagem neonatal é um programa de prevenção de saúde pública que visa a identificar um número crescente de doenças em que a intervenção precoce pode prevenir a mortalidade prematura, a morbidade e as deficiências. Alguns critérios são utilizados para a inclusão de doenças no programa, como a incidência da doença, a capacidade de detecção precoce, a prevenção de mortalidade, a viabilidade de teste, a conformação diagnóstica, o custo e a eficácia do tratamento, o manejo da doença, os benefícios da identificação e a intervenção precoce.

Desde a década de 1960, a Organização Mundial de Saúde (OMS) preconiza a importância dos programas populacionais de triagem neonatal – para prevenção de deficiência mental e agravos à saúde do recém-nascido – e recomenda sua implementação, especialmente, nos países em desenvolvimento. Segundo estimativa da OMS, 10% da população brasileira é portadora de algum tipo de deficiência, e, dentre elas, a deficiência mental representa um sério problema de saúde pública.
A triagem neonatal – teste do pezinho – foi incorporada ao Sistema Único de Saúde (SUS) no ano de 1992, por meio da Portaria GM/MS nº 22, de 15 janeiro de 1992, com uma legislação que determinava a obrigatoriedade do teste em todos os recém-nascidos vivos, e incluía a avaliação para fenilcetonúria e hipotireoidismo congênito. O procedimento foi então incluído na tabela do Sistema de Informações Ambulatoriais do SUS – SIASUS –, na seção de Patologia Clínica, podendo ser cobrado por todos os laboratórios credenciados que realizassem o procedimento.

No ano de 2001, o Ministério da Saúde, por meio da Secretaria de Assistência à Saúde, empenhou-se na reavaliação da Triagem Neonatal do SUS, que culminou na publicação da Portaria GM/MS nº 822, de 6 de junho de 2001, criando o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN). Atualmente, esse programa inclui a triagem das seguintes doenças: fenilcetonúria, hipotireoidismo congênito, anemia falciforme e outras hemoglobinopatias, fibrose cística, hiperplasia adrenal congênita e deficiência de biotinidase. Esse procedimento é realizado com o objetivo de prevenção e redução da morbimortalidade provocada pelas patologias triadas.

Nesse contexto, o que se pretende é a incorporação à Triagem Neonatal Ampliada de outras doenças tratáveis, possibilitando assim seu diagnóstico e tratamento precoces. Entre as novas patologias tratáveis, pretende-se tornar possível o diagnóstico precoce da galactosemia, deficiência de glicose-6-fosfato desidrogenase (G6PD), toxoplasmose congênita, aminoacidopatias/acilcarnitinas e acidemias orgânicas, imunodeficiência combinada grave e doenças lisossomais, quando da realização do teste de triagem neonatal.

O Brasil não tem dados concretos, mas, segundo alguns especialistas no assunto, uma em cada duas mil crianças nascem com erros inatos de metabolismo (EIM) e sofre ou já sofreu algum tipo de violência, culminando em danos irreparáveis. E pior, na maioria das vezes, a falta de diagnóstico e a falta do tratamento adequado causam a morte dessa criança. A realização da versão ampliada do teste do pezinho na rede pública de saúde trará um enorme benefício para a população.

A exemplo do Distrito Federal, desde 2012, já é possível encontrar o teste do pezinho com a capacidade de detecção de 31 doenças. Segundo o boletim Epidemiológico da Mortalidade Infantil de 2015, a Secretaria de Saúde do Distrito Federal constatou que houve uma queda de 26,4% na taxa de mortalidade dentro o período de 2000 e 2015. De 2012 a 2015, foi observado uma queda em torno de 3%, justamente quando iniciou-se a ampliação da triagem neonatal. A expectativa é que a versão ampliada do teste do pezinho seja estendida a todos os estados brasileiros, pois assim, todas as crianças brasileiras terão a mesma chance que as crianças do Distrito Federal.

A deficiência de G6PD é um defeito genético hereditário ligado ao cromossomo X, devido a mutações no gene G6PD. As manifestações clínicas mais frequente da deficiência de G6PD são icterícia neonatal e anemia hemolítica aguda. (CAPPELLINI & FIORELLI, 2008; PEREIRA et al, 2019). A complicação mais severa que a deficiência de G6PD pode causar dentro do período neonatal é a encefalopatia bilirrubínica crônica (EBC) ou Kernicterus, que pode agravar para uma paralisia cerebral do tipo atetóide ou ao óbito (OSHIRO et al, 2014).

Estima-se que, no Brasil, os valores da prevalência da doença estejam próximos a 7% (CASTRO et al, 2006). Alguns estudos realizados apontaram diversas prevalências, variando entre 1,7% e 3,6% no interior de São Paulo, 3,9% no Rio Grande do Norte e 7,9% no Rio Grande do Sul (KAPLAN & HAMMERMAN, 2009; CASTRO et al, 2006). No Programa de Triagem Neonatal do Distrito Federal, a deficiência de G6PD é triada desde 2011, e apresenta uma prevalência de 2,91% do total de 110.201 crianças triadas (UNISERT, 2019). O diagnóstico da doença pode ser feito logo após o nascimento, por meio do teste do pezinho ampliado.

A toxoplasmose congênita é um importante problema em muitos países, apresentando variável espectro de apresentação clínica e elevada morbidade. Geralmente, as crianças nascem assintomáticas, sendo necessário alto nível de suspeição na ausência de avaliação materna no pré-natal (MALDONADO & READ, 2017). É do tipo de doença infecciosa que resulta da transferência transplacentária do toxoplasma gondii para o concepto, decorrente de infecção primária da mãe durante a gestação ou por reagudização de infecção prévia em mães imunodeprimidas. As manifestações da toxoplasmose congênita podem surgir ao nascimento, durante a infância, ou até vários anos mais tarde (nesses casos, geralmente a retinocoroidite) (CARVALHO et al, 2014). Nos casos mais graves de infecção congênita, o recém-nascido pode apresentar modificação do volume craniano, calcificações intracerebrais e/ou convulsões (SPALDING, 2003).

A triagem neonatal para toxoplasmose é realizada no Reino Unido, França, Dinamarca, Estados Unidos (PETERSEN, 2007). No Brasil, a triagem pré-natal é feita em alguns estados de modo mais organizado. Entretanto, em um país com diferenças culturais, sócio demográficas e econômicas, estas ações nem sempre conseguem ser uniformes (LOPES-MORI et al, 2011). Os países que possuem o programa de prevenção da toxoplasmose congênita têm apresentado uma baixa prevalência da doença (LOGAR et al, 2002). A toxoplasmose congênita gera um grande impacto socioeconômico, principalmente quando a criança é acometida por cegueira ou retardo mental (SPARKES, 1998). Esse déficit neurossensorial causado pela doença congênita pode ser em até 20% dos casos (MANZAN et al, 2008).

A galactosemia é uma doença hereditária no qual o organismo não metaboliza a galactose em glicose. A galactose pode ser encontrada no leite humano, no leite bovino e em outros derivados lácteos. A deficiência da enzima na galactosemia provoca cataratas, disfunção ovárica, atraso no crescimento, osteoporose, deterioração neurológica progressiva e alterações nos aparelhos digestivo e renal (BOSCH, 2006; VÁSQUEZ, 2007).

O Brasil é o segundo país que mais sofre com esta doença, perdendo apenas para a África do Sul. A descoberta da doença é identificada no período neonatal, após a ingestão de leite. Por isso que o diagnóstico precoce é fundamental, diante tantas patologias que podem vir a ser desenvolvidas pelo recém-nascido. Assim, com o diagnóstico imediato, seria possível realizar a exclusão imediata da galactose da dieta alimentar, evitando principalmente as sequelas irreversíveis (BOSCH, 2006).

Os EIM são doenças geneticamente determinadas, composto por um grupo de distúrbios, que correspondem a 10% de todas as doenças genéticas. Dentro desse grupo, são conhecidos 500 distúrbios, tendo uma incidência em conjunto estimada em 1/1.000 nascidos vivos (TOUATI et al, 2003; TRIFILETTI & PACKARD, 1999).

A maioria destes distúrbios estão relacionados à síntese, à degradação, ao transporte e ao armazenamento de moléculas no organismo. A transmissão é de forma hereditária, de forma autossômica recessiva (ARAÚJO & PRUFER, 2004).

Realizar uma intervenção adequada e imediata após o diagnóstico, na maioria dos casos, é fundamental para definir o prognóstico dos pacientes. Para isso, o teste de triagem neonatal possibilita a detecção de algumas doenças, permitindo o tratamento mais adequado, e podendo evitar antes mesmo o desenvolvimento dos sintomas (WEBER et al, 2004; BACHMAN, 2003; HILL et al, 2003).

As taxas de mortalidade tendem a ser mais elevada para certos EIM no período neonatal. Isso mostra a importância do diagnóstico de EIM e de laboratórios especializados, uma vez que muitos possuem tratamentos. Quando esses tratamentos são administrados no tempo certo, tem uma eficácia a ponto de reverter o quadro clinico ou amenizar. De maneira geral, a avaliação laboratorial primária (triagem) busca a identificação de um metabólito acumulado através de testes químicos e cromatografias (COELHO et al, 2001; HOFFMAN, 1994; SEASHORE & RINALDO, 1993; WABER, 1990).
As imunodeficiências primárias correspondem mais de 130 doenças que afetam o desenvolvimento e função do sistema imune, com ocorrência de 1/2.000 nascimento. Dentre elas, a Imunodeficiência Combinada Grave (SCID) constitui um subgrupo de doenças raras e graves que compartilham o fenótipo clínico de profunda deficiência nas funções imune celular e humoral.

A SCID é potencialmente fatal, de início nos primeiros meses de vida, manifestando-se por infecções recorrentes e graves decorrente da incompetência funcional de linfócitos T e B, levando à óbito mais de 50% das crianças que não recebem diagnóstico e tratamento precoce. Seu tratamento dá-se por meio de transplante de medula óssea nos primeiros 3 meses de vida. Dessa forma, a taxa de sobrevivência pode chegar a 94%, conforme dados da Revista Brasileira de Alergia e Imunologia.

As doenças lisossomais (LSD) são doenças de armazenamento raras e, em sua maioria, autossômicas recessivas. Compreendem uma gama de patologias caracterizadas pelo acúmulo de substrato no interior dos lisossomos. Esse acúmulo ocorre devido a mutações nos genes que codificam as enzimas envolvidas no processo de digestão intracelular, acarretando uma disfunção metabólica. Atualmente, são conhecidas cerca de 45 doenças de depósito lisossômico na literatura médica mundial.

A saúde de nossas crianças é um investimento sem dimensão de valor. É necessário realizar um verdadeiro e abrangente check-up do bebê, pois existem muitas doenças que, quando não incapacitam, levam à morte até os 2 anos de idade. Dessa forma, esse programa repercute muito na mortalidade infantil e precisa ser aperfeiçoado com a ampliação do rol de exames obrigatórios realizados pela rede pública de saúde.
Pelo exposto a partir das referências bibliográficas
 mencionadas, rogo aos nobres pares a aprovação deste Substitutivo. 
Sala das Sessões, 29 de maio de 2019.
VEREADOR MÁRCIO BINS ELY

SUBSTITUTIVO Nº 1 AO PROJETO DE LEI 
Assegura às crianças nascidas nos hospitais e demais estabelecimentos de atenção à saúde no Município de Porto Alegre o direito à realização do Teste de Triagem Neonatal na modalidade ampliada.
Art. 1º  Fica assegurado às crianças nascidas nos hospitais e demais estabelecimentos de atenção à saúde no Município de Porto Alegre o direito à realização do Teste de Triagem Neonatal na modalidade ampliada.

§ 1º  O Teste de Triagem Neonatal na modalidade ampliada será realizado para detecção precoce das seguintes patologias:

I – fenilcetonúria e outras aminoacidopatias/acilcarnitinas e acidemias orgânicas;
II – hipotireoidismo congênito;
III – anemia falciforme e outras hemoglobinopatias;
IV – deficiência de biotinidase;
V – fibrose cística;
VI – hiperplasia adrenal;
VII - galactosemia;
VIII – deficiência de glicose-6-fosfato desidrogenase (G6PD);
IX – toxoplasmose congênita;
X – doenças lisossômicas; e
XI – imunodeficiência combinada grave (SCID).
§ 2º  O Teste de Triagem Neonatal na modalidade ampliada será aplicado na alta hospitalar do recém-nascido, independentemente de sua condição de saúde.

Art. 2º  Os resultados do teste de que trata o art. 1º desta Lei deverão ser encaminhados aos pais ou responsáveis pela criança no prazo máximo de 15 (quinze) dias, contados da data de coleta do material.

Art. 3º  Esta lei entra em vigor na data de sua publicação.
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