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Implantada em 1992, a triagem neonatal, testes preventivos que investigam
diversas doengas, tornou-se uma politica obrigatoria em territorio nacional. Por meio de
uma amostra sanguinea do calcineo do recém-nascido, entre o 3° e 5° dia de vida, ¢
possivel rastrear seis doencas: hipotireoidismo congénito, fenilcetontria, deficiéncia de
biotinidase, fibrose cistica, anemia falciforme e hiperplasia adrenal congénita.
Recentemente, em maio de 2021, foi aprovada a lei federal que ampliou o espectro de
doengas rastreadas na triagem neonatal com cobertura do Sistema Unico de Saude (SUS)
para cinquenta doencas, entre elas, as imunodeficiéncias primdrias, cuja inclusdo sera
feita na quarta das cinco etapas de implementacao do Teste do Pezinho Ampliado.

Entende-se por imunodeficiéncias primarias (IDP) o grupo de patologias
heterogéneas resultantes de falhas genéticas no desenvolvimento, na matura¢do e na
qualidade fisioldgica das células do sistema imune, aumentando, dessa forma, a

vulnerabilidade dos individuos a infec¢des recorrentes, alergias e doengas malignas. Por



tratar-se de uma condi¢ao congénita, ilustrada por herancas genéticas bem delimitadas, a
faixa etaria mais acometida ¢ a infantil. Ainda que os danos na vida do individuo apds o
diagnostico sejam indiscutiveis, esses podem ser amenizados ou até aniquilados, caso o
diagnostico seja precoce € permita a terapéutica € a assisténcia profissional desde os
primeiros dias de vida.

A suspeita do diagnostico de IDP ¢ realizada a partir de manifestacdes clinicas
tipicas, como infec¢des de repeticdo, avaliando as dimensdes clinicas como gravidade,
persisténcia ou resisténcia terapéutica. Com a disponibilizacdo pelo SUS do teste do
pezinho ampliado, a expectativa ¢ de que a deteccdo precoce da doenca melhore o
prognostico dos pacientes, possibilitando um tratamento adequado, singular e antecipado,
o que diminuiria exponencialmente as sequelas, comparada a uma triagem tardia, além
de reduzir o namero de individuos na fila de espera para transplantes de medula 6ssea.

A triagem neonatal ampliada diminuird, a longo prazo, os gastos supérfluos com
exames para diagnéstico diferencial, e a detecgdo dos casos de forma precoce podera
alterar a conjuntura epidemiologica neonatal da IPD, o que fomentaria pesquisas e estudos
mais avancados no desenvolvimento de terapias eficazes e na melhora da qualidade de

vida desses pacientes.
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