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Implementar novas iniciativas e intensificar acoes ja desenvolvidas
pelo Governo Federal em beneficio da pessoa com deficiéncia,
melhorando o acesso destes cidadaos aos direitos basicos, como
educacao, transporte, mercado de trabalho, qualificacao
profissional, moradia e saude.

Atencao a Saude

v Ampliar o acesso e qualificar atendimento as pessoas com deficiéncia no
SUS com foco na organizacao de Rede e na atencdo integral a salude, que
contemple as areas de deficiéncia auditiva, fisica, visual, intelectual e
ostomias;

v Ampliar a integracao e articulacao dos servicos de reabilitacao com a rede
de atencgdo primaria e outros pontos de atencao especializada;

v Desenvolver acoes de prevencao de deficiéncias na infancia e vida
adulta.




Metas:

Programa Nacional de Triagem Neonatal - PNTN

Elaboracao do diagndstico situacional do PNTN em 2012;

*Extensao da fase III do PNTN para todos os estados de 2012 a 2014;
*Estruturacao da fase IV do PNTN em 2012;

-Implementacao da fase IV do PNTN em todos os estados em 2013 e
2014;

*Revisao do marco normativo do PNTN em 2012/2013;

*Estruturacdo de um sistema de informacdes nacional em triagem
neonatal em 2012/2013 e implantacao em 2013/2014;

«Estruturacao de um programa de capacitacao voltado ao fortalecimento
do PNTN no ambito dos estados de 2012 a 2014.



METAS DO PNTN NO VIVER SEM LIMITE

Panorama das mudancas de fases nos estados
brasileiros entre os anos de 2011 a 2014

2011

2012

2013

2014
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Metas:

Triagem Neonatal Auditiva e Triagem Neonatal Ocular

Elaboracao das diretrizes brasileiras para triagem auditiva neonatal;
‘Elaboracao das diretrizes brasileiras para deteccao, intervencao
precoce e prevencao de deficiéncias visuais - “Saude Ocular”;

Equipar 175 maternidades de alto risco para a triagem auditiva

neonatal em 100% dos recém-nascidos Vvivos.




Ana Stela Goldbeck

Consultora Técnica do Programa Nacional de Triagem Neonatal
Coordenacao-Geral de Sangue e Hemoderivados




S,
MOMENTO ATUAL

MINISTERIO DA SAUDE (MS)

SECRETARIA DE ATENCAO A SAUDE (SAS)

DEPARTAMENTO DE ATENGCAO ESPECIALIZADA

(DAE)
SRS, A v
COORDENAGAO-GERAL DE COORDENACAO-GERAL DE
MEDIA E ALTA COMPLEXIDADE | SANGUE E
_____________________ (CGMAC) HEMODERIVADOS

~ PROGRAMA NACIONAL DE | (CGSH)

' TRIAGEM NEONATAL - PNTN

________________________________________________________




MAPA ESTRATEGICO 2012-2015 DA CGSH

Eixo 4: Promover a reformulacao do
Programa Nacional de Triagem Neonatal
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PILARES DE SUSTENTAGCAO DO PNTN

O PROGRAMA NACIONAL DE
TRIAGEM NEONATAL




REFERENCIAL ESTRATEGICO DO PNTN

Missao

Promover, implantar e implementar a politica de triagem
neonatal no ambito do SUS, visando o acesso universal,
integral e equanime, com foco na prevencao, na
intervencao precoce € no acompanhamento
permanente das pessoas com as doencgas incluidas no

Programa Nacional de Triagem Neonatal.




QUADRO-SINTESE DO PNTN: FASES
DO PROGRAMA

FASE COBERTURA
FASE I [Hipotireoidismo Congénito | Fenilcetonuria ]
[Hipotireoidismo Congénito | Fenilcetonuria |
FASE II Hemoglobinopatias |
[Hipotireoidismo Congénito | Fenilcetonuria |
FASE I11I Hemoglobinopatias | Fibrose Cistica]
FASE COBERTURA

[Hipotireoidismo Congénito | Fenilcetonuria |
Hemoglobinopatias | Fibrose Cistica | Hiperplasia
Adrenal Congénita | Deficiéncia da
Biotinidase]

FASE IV




LINHAS DE ATUAGCAO DO PNTN 2012-2014
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Projeto trienal construido em parceria com o Nicleo de
Acoes e Pesquisa em Apoio Diagndstico da Universidade
Federal de Minas Gerais (Nupad/UFMG):

- Diagnadstico situacional do
PNTN (no ambito de politica de
saude e de gestao), estado a
estado

- Estruturacao de programas e _ _
de capacitagdo em diagnostico - ALV ,ff;‘ es op;ar_auonals
aboratorial conformaio de [l Estruturacdo de sistema de ISR ARSI
rede de atencao e gestao em informac&o em triagem Ll
triagem neonatal (com foco na neonatal 3!JOF né_lt_ a eda -SUS, I
progressao para as Fases I, llI IISpOSItivos de pun¢ao, papel-
e V) filtro)




ALGUNS DADOS DO PNTN

Triagem PKU: 27 UF [Fases I, II e I1I]
Triagem HC: 27 UF [Fases I, IT e I1I]
Triagem HbPATIAS: 18 UF [Fases II e III]
Triagem FC: 09 UF [Fase III]

30 SRTN

17.854 Postos
de Coleta

COBERTURA 2011
PKU E HC: 82,86%
HbPATIAS: 73,41%
FC: 47,93%
NV DATASUS 2010 = 2.861.868




PANORAMA DE HABILITACAO NACIONAL

Triagem das doencas da
(09):, AM, AP, DF, PB, PI, RN,
RR, SE, TO

Triagem das doencas da
(09): AC, AL, BA, CE, MA, MS,
MT, PA e PE.

Triagem das doengas da Fase
III (09): ES, GO, MG, PR, R],
RO, RS, SCe SP

[] PKU+HC +Fase 1
[ PKU+HC#+Hb~+Fase I1
B PKU+HC+Hb+FC ~Fase IIL

O Nimero de Servigos
de Referéncia:

30 SRTN em 27 UF

Estados elegiveis a Fase
II1




LINHAS DE ATUAGCAO DO PNTN 2012-2014

PROJECAO DE CENARIOS DE
MUDANCA GRADUAL DE FASE
Perspectiva baseada na situagéo atual de
Cata UF

Bl Fase |
Il Fase Il
[1Fase
B
Fase
IV [PLANILHA]




S,
DESAFIOS E PERSPECTIVAS

— Desenho da rede de parceiros
institucionais;

— Estabelecimento de expertise técnica e
mapeamento dos processos
organizacionais;

— Articulacao com a gestao estadual do
Programa;

— Amadurecimento tecnico do programa sem
perder a janela de oportunidade politica.




S,
DESAFIOS E PERSPECTIVAS

FERSPECIIVAS

— Inclusao do PNTN no Sistema de Gestao da
Qualidade da area > Gestao por processos;

— Estruturacao e funcionamento pleno dos
Grupos de Assessoramento Teécnico;

- Universalizacao da Fase 1V;

- Conformacao efetiva de Programas Estaduais
de Triagem Neonatal - articulacao
interfederativa e configuragcao completa da
rede assistencial voltada ao diagndstico,
tratamento e acompanhamento;

— Qualificacao técnica e gerencial;
- Estudos de avaliacao e de custo-efetividade.




2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011

Dados sobre hemoglobinopatias - PNTN

SINASC
(nascidos

VIVOS)

3.026.548
3.035.096
2.944.928
2.891.328
2.934.828
2.881.581
2.861.868
2.861.868

Fonte: PNTN/CGSH/DAE/SAS/MS-
Linha de base 2004-2011: dados do relatério anual do PNTN enviado ao MS

N° RN
TRIADOS

1.782.780
1.880.056
1.882.012
1.835.999
1.911.188
1.862.741
2.145.235
2.100.928

COBERTU

RA
TRIAGEM

HBPATIAS

58,90 %
61,94%

63,91%
63,50%
65,12%
64,64%
74,96%
73,41%

N° CASOS N° CASOS
HOMOZIGO | HETEROZIG
ZE OSE

(expressao: | (expressao:.
0,06%) 3,29%)
947 50.483
956 56.141
1132 67.826
1140 56.157
1143 64.764
1455 67.336
1339 71.410
1440 74.915







» Programa Nacional de Triagem Neonatal -
Coordenacéao-Geral de Sangue e
Hemoderivados [CGSH/DAE/SAS/MS]

CONTATOS S
INSTITUCION « ENDERECO: Ministério da Saude (SAF/Sul,

Trecho 02, Ed. Premium, Torre Il, Ala B, 22 Andar,
AlS Sala 202 CEP: 70.070-600 Brasilia - DF)

 E-MAIL: triagemneonatal@saude.qov.br
« TELEFONES: 61 3315-6149/6184



mailto:triagemneonatal@saude.gov.br

José Nelio Januario

Faculdade de Medicina da UFMG
Diretor do NUPAD

Consultor Técnico do Ministério da Saude




PROGRAMA NACIONAL DE TRIAGEM
NEONATAL

Estados na Fase I em
dezembro de 2011:

Alagoas

Amazonas

Amapa

Distrito Federal (*)
Piaui

Paraiba

Roraima

Sergipe

Tocantins



PROGRAMA NACIONAL DE TRIAGEM NEONATAL
COBERTURA EM 2009

2.861.868 2.3/3.383 82,93 17,07 488.520

2.861.868 1.797.925 62,39 37,61 1.083.762




PROGRAMA NACIONAL DE TRIAGEM NEONATAL
COBERTURA EM 2011

2.881.581 2.395.077 83,12 16,88 486.410

2.881.581 2.102.928 72,97 27,03 /78.891




PROGRAMA NACIONAL DE TRIAGEM NEONATAL

m 2004 - 2011

RN triados para HEMOGLOBINOPATIAS

3.500.000
3.000.000 * ——
2.500.000
2.000.000 "'_’k
1.500.000
62,85%
1.000.000
57,91%
500.000
0
2004 2005

e—t=RN VIVOS (SINASC)

Fonte: PNTN - CGSH/DAE/SAS/MS - 2012

Total RN Triados === Total RN triados Hbpatias

100,00%
95,00%
90,00%
85,00%
80,00%
75,00%
70,00%
65,00%
60,00%
55,00%

50,00%

=== Cobertura Nacional Hbpatias




PNTN - SITUACAO ATUAL

Insuficiéncia de informacgoes de cunho
epidemiologico consolidadas nacionalmente

Sistema de Informacao em elaboracao




LABORATORIOS: CAPACIDADE INSTALADA

« Em 25 SRTNs, 10 usam IEF inicialmente e 15 usam
HPLC.

 Laboratorio de Biologia Molecular: 8 sao
proprios, 4 nao tém e 13 sao terceirizados.

« 10 tém profissionais medicos no quadro e 10 nao
os tém (bidlogo, bioguimico, biomédico, outros).

- 5 tém doutores, 6 mestres, 9 especialistas e
apenas 1 tem somente profissional graduado.




PNTN - SITUACAO ATUAL

Auséncia de indicadores demonstrando a
participacao da rede assistencial SUS na
garantia de um adequado acompanhamento
de todos os casos suspeitos e confirmados.




PNTN - SITUACAO ATUAL

Sao desconhecidas também informacoes
sobre instrumentos legais de pactuacao do
PNTN em nivel da Comissao Tripartite e
Comissoes Bipartites,




PNTN - SITUACAO ATUAL

A atribuicao formal do Coordenador Estadual
de Triagem Neonatal, € vaga e resulta em
escassa condicao de interferéncia do mesmo
em acoes no ambito politico-institucional em
triagem neonatal. Essas acoes , na pratica,
sao conduzidas pelos SRTNSs.




PNTN - SITUAGCAO ATUAL

A doenca falciforme e a fibrose cistica

passaram a exigir de diversas instituicoes c
saude uma participacao de profissionais ¢
saude das mais diversas areas, servigos ¢

urgéncia, hospitais e de todo o sistema d
meédia e alta complexidade.

e

M D D

Eventos emergenciais e fatais, até entao nao
abordados pelos SRTNs e gestores, passaram

a ter grande importancia.




PNTN - NOVAS DEMANDAS

Necessidade da criacao de sistemas de
controle de qualidade laboratorial eficazes,
procurando-se estabelecer, neste sentido,
parcerias com organismos nacionais e
internacionais especializados em
procedimentos analiticos em triagem neonatal.




Manual de

Interpretacdo dos
Resultados Laboratoriais
da Triagem Neonatal

Download:

www.nupad.medicina.ufmg.br



GRUPO 1: RESULTADOS COMPATIVEIS COM
AUSENCIA DE HEMOGLOBINAS VARIANTES

Resultados: FA, AF e AA

Resultado (Hb) Interpretacao Providéncia

FA idade <90 dias | Resultado compativel com
padrao normal de hemo-
globinas. Este resultado
exclui a doenga falciforme

AF idade =60 Resultado compativel com
<365 dias padrao normal de hemo-
globinas. Este resultado
exclui a doenca falciforme

AF idade =365 Hemoglobina fetal esta Encaminhar
dias acima dos valores referen- | para consulta
ciais para a idade medica

AA idade =90 dias | Resultado compativel com
padrao normal de hemo-
globinas. Este resultado
exclui a doenca falciforme




GRUPO 2: RESULTADOS COMPATIVEIS COM
TRACO PARA AS HEMOGLOBINAS S,C,D e E

Resultados: FAS, AS, FAC, AC, FAD, AD, FAE, AE

Resultado (Hb) Interpretacao Providéncia
FAS, AS Resultados compativeis | Orientar os
com trago para a pais sobre o
hemoglobina S resultado
FAC, AC Resultados compativeis | Orientar os
com traco para a pals sobre o
hemoglobina C resultado
FAD, AD Resultados compativeis | Orientar os
com trago para a pais sobre o
hemoglobina D resultado
FAE, AE Resultados compativeis | Orientar os
com trago para a pais sobre o
hemoglobina E resultado




GRUPO 3: RESULTADOS COMPATIVEIS COM
DOENCA FALCIFORME

Resultados: FS, 5SS, FSC, SC, FSD, 5D, FSA, SA

Resultado (Hb) Interpretagdo Providéncia
FS, SS Resultado compativel Encaminhar
com doenca falciforme para consulta
meédica
FSC, SC Resultado compativel Encaminhar
com doenga falciforme | para consulta
médica
FSD, SD Resultado compativel Encaminhar
com doenca falciforme | para consulta
medica
FSA, SA Resultado compativel Encaminhar
com doenca falciforme. | para consulta
Interacao S/beta” medica
talassemia (S/ptal)




GRUPO 5: RESULTADOS COMPATIVEIS COM B
TALASSEMIA MAJOR

Resultados: FF

Resultado (Hb)

Interpretacao

Providéncia

FF

Resultado compativel
com J talassemia major

Encaminhar para
consulta medica

GRUPO 6: RESULTADOS COMPATIVEIS COM ALFA

TALASSEMIA (DOENCA DO HB H)

Resultados: presenca da Hb Bart's = 15%

Resultado (Hb)

Interpretacdo

Providéncia

FA Bart's

Resultado compativel com
alfa talassemia. Provavel
doenga da hemoglohina H

Encaminhar
para consulta
médica

FAS Bart's

Resultado compativel com
traco falciforme em intera-
¢ao com alfa talassemia

Encaminhar
para consulta
medica

FAC Bart's

Resultado compativel com
trago para a hemoglobina
C em interagao com alfa
talassemia

Encaminhar
para consulta
médica

FS Bart's

Resultado compativel com

doenga falciforme em inte-

racdo com alfa talassemia

Encaminhar
para consulta
medica

FC Bart's

Resultado compativel com
doenca da hemoglobina C
em interagao com alfa
talassemia

Encaminhar
para consulta
medica




PNTN - NOVAS DEMANDAS

O financiamento dos PETNs cobriria acoes de
diagnostico e tratamento por um periodo
determinado para cada patologia.

Ha necessidade do envolvimento de outros
atores e estruturas da rede assistencial mais
adequadas ao tratamento/acompanhamento de
pacientes adolescentes e adultos.




PNTN - NOVAS DEMANDAS

Os protocolos clinicos definiriam todos os
procedimentos de diagnaostico e tratamento, desde a
coleta da amostra, até o seguimento dos casos
POsitivos.

A partir dos mesmos protocolos seriam definidos
tambéem as formas e o total de financiamento a serem
repassados para as gestOes estaduais e municipais,
visando ao credenciamento de prestadores de
servicos vinculados aos PETNS.




PNTN - CONCLUSOES PRELIMINARES

O meritorio feito da Portaria 822 - que
foi a criacao do PNTN - nao foi
acompanhado de cuidados posteriores
para garantir a insercao efetiva do
programa na estrutura hierarquica e
reguladora do Sistema Unico de Saude




SESSAO PUBLICA EM 6 DE JUNHO DE 2011
CONGRESSO NACIONAL




PROJETO

Triagem neonatal universal com Atencao integral:
Projeto de apoio técnico as acoes de reformulagao do

Programa Nacional de Triagem Neonatal

Colaboradores:

Ana Augusta Pires Coutinho (MS/SAS/DAE)
Guilherme Genovez (MS/SAS/DAE/CGSH)
Joice Aragdo de Jesus (MS/SAS/DAE/CGSH)
José Nelio Januario (UFMG/FM/NUPAD)

Outubro-2011

Ministério B - @s

da Sadde 0w
GO




EQUIPE TECNICA DO PNTN




TRIAGEM NEONATAL
UNIVERSAL
COM ATENCAO
INTEGRAL




INTERVALO




Joice Aragao de Jesus

Carmen Solange Franco

Ana Margareth Alves

Rede de assessores em todo o Brasil




Saude da populacao
negra

(pretos e pardos auto
declarados)

Uma politica de sauade voltada
para segmentos populacionais
se assenta no perfil
epidemiologico que é marcado
por singularidades, quer do
ponto de vista genético, como
das condicoes de vida que
geram diferencas no processo
de adoecimento, cura e morte.
(Maria Inés Barbosa)




Doenca Falciforme
Uma questao de saude publica
Doenca genética e hereditaria mais
comum em todo o mundo




Incidéncia da Doenca Falciforme nas UFs

Nascem no Brasil
cerca de 3.000
criangas / ano
com a doencga

falciformeou 1l /

1.000
nascidos/vivos

Fonte: PESTN




Incidéncia do Traco Falciforme nas UFs

Nascem no
Brasil cerca de
180.000
criangas / ano
com traco
falciforme

Fonte: PESTN Fonte: PNTN / MS



Incidéncia do Traco Falciforme nas UFs

Nascem no
Brasil cerca de
180.000
criangas / ano
com traco
falciforme

Fonte: PESTN Fonte: PNTN / MS




LETALIDADE EM DOENCA FALCIFORME

| ETAL IDADE SEM CUIDADOS COM CUIDADOS
DE SAUDE DE SAUDE

Criancas até 5 80,0% 1,8%
anos de idade |(vida média 8 anos) | (vida média 45 anos)

Gestantes
Durante o parto 50,0% 2,0%

Fonte: Banco Mundial



OBJETIVO

Promover uma mudanca na historia natural da
Doenca Falciforme no Brasil, reduzindo a taxa
de morbimortalidade, promovendo longevidade
com qualidade de vida as pessoas com essa
doenca, orientando aquelas com traco
falciforme e informando a populacao em geral.







Linha de cuidado em DF

Diagnostico de doenca falciforme e do
traco falciforme no SUS

PNTN
APS

Transfusoes sanguineas
Servigos privados
Rede cegonha




Centro de referéncia

Todas as pessoas diagnosticas com DF
devem ser encaminhadas a um centro de
referéncia da sua regiao para atencao
especializada.

Todos estados possuem pelo um servico de

referencia




Traco Falciforme

Todas as pessoas diagnosticas com
traco falciforme deve lhes ser
oferecido pelo servico que
diagnosticou , informacao e
orientacao genética por equipe

qualificada.




Centro de referéencia ou
rede centralizada

e S3o0 historicamente os hemocentros ou
hospitais universitarios

e Devem ter disponiveis todos os
procedimentos preconizados pelos
protocolos do MS e incluidos na tabela
SUS para atencao especializada.

e Cadastro estadual centralizado das
pessoas cuidadas no estado

Fonte: SCF de Ghana



Rede de atencao em DF

APS- Diagnostico , todos os programas
existentes e as adequacoes aos diferentes
perfis regionais da doenca.

Centro de referéncia

Rede de atencao em urgéncia e emergéncias
Regulacao para as especialidades
Rede de alta complexidade




Qualificacao da atencao

Capacitaca
do SUS

0 de todos os trabalhadores

Producao de rotinas e protocolos

Inclusoes ¢

e inovagoes tecnologicas

Expansao d

0 conhecimento

Inclusao em estudos e pesquisas
Simposio B

rasileiro de DF




Apoio institucional

As 44 associacoes existentes de

nessoas com DF recebem apoio
para suas reivindicacoes sociais
perante os demais ministérios e/ou
instituicoes publicas , recebem
qualificacao e participam
ativamente aos acoes da politica

nacional.




Atencao integral em DF

O autocuidado em DF corresponde a 50%
do tratamento

Atencao multiprofissional e multidisciplinar
Acesso o todos os procedimentos indicados
Visibilidade da doenca




Perfil das pessoas com DF no
Brasil

Sao majoritariamente negras

Sao majoritariamente pertencentes aos
segmento sociais de maior dificuldade de
acesso a bens e consumo.

Sao majoritariamente SUS dependente.




VIVA o SUS!




CONTATOS:

Ministério da Saude

Coordenacao Geral de Sangue e
Hemoderivados/DAE/SAS
SAF/SUL trecho 02,ed. Premium,torre 02 , ala B,
2%andar , sala 202
Brasilia-DF
CEP 70070-600
Ministério da Saude
tels 61-3315-6149/6152

E-mail: joice.jesus@saude.gov.br

sangue@saude.gov.br




Clarisse Lobo
diretoria@hemorio.rj.gov.br

Grupo de Assessoramento
para Hemoglobinopatias do
Ministério da Saude


mailto:diretoria@hemorio.rj.gov.br

OBJETIVOS

e Divulgar a estratégia do Ministério da Saude;

e Estender para todo o pais a triagem neonatal
para doenca falciforme até 2013;

e Adesao de todos os Estados para a mudanca de
fase I para fase II;

e Sensibilizar gestores e técnicos para adesao ao
programa de capacitacao para técnicas
laboratoriais em hemoglobinopatias;

e Capacitacao e Reciclagem de conhecimentos e
aperfeicoamento de normas técnicas.



METAS

1. Capacitar 2 a 4 profissionais de laboratorio de
cada estado que nao tenha PTN, em Técnicas
Laboratoriais adotadas para a Triagem Neonatal
de Hemoglobinopatias.

2. Reciclar profissionais de laboratorio dos estados

que tenham PTN, em Técnicas Laboratoriais
adotadas para a Triagem Neonatal de
Hemoglobinopatias.




JUSTIFICATIVAS
1. IMPACTO
EPIDEMIOLOGICO
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JUSTIFICATIVAS

1. IMPACTO
EPIDEMIOLOGICO
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eSCI‘avos, no J | =5 =3
século XVII.




JUSTIFICATIVAS
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JUSTIFICATIVAS

1. IMPACTO
EPIDEMIOLOGICO

2. IMPACTO
SOCIAL

EPrograma de carater
publico e Institucional.

™ Teste de triagem e
tratamento gratuito para
toda a populacao.

% Autonomia dos municipios
Nno gerenciamento e
organizacao das acoes
locais.




JUSTIFICATIVAS

VOLUME 81 « JUNE 1988 « NUMBER 6

Pediatrics

Newborn Screening for Sickle Cell Disease:
Effect on Mortality

Elliott Vichinsky, MD, Deborah Hurst, MD, Ann Earles, RN, PNP,
Klara Kleman, MT, MS, and Bertram Lubin, MD

From the Department of Hematology/Oncology, Children’s Hospital,
Oakland, California



JUSTIFICATIVAS

1. IMPACTO
EPIDEMIOLOGICO B 1581.640 testes realizados

I 1227 bebés SS

2. IMPACTO 1 0059 6bitos em 12 anos (4,8%)
SOCIAL

3. IMPACTO NA
MORTALIDADE
INFANTIL




JUSTIFICATIVAS
1. IMPACTO 1833.030 testes realizados

EPIDEMIOLOGICO 1396 bebés SS

0078 obitos em 07 anos (5,5%)
2. IMPACTO ‘
SOCIAL -

. IMPACTO NA
MORTALIDADE
INFANTIL




JUSTIFICATIVAS

0021-755711086-04/279
Jornal de Pediatria
Copyright © 2010 by Sociedade Brasileira de Pediatria

ARrRTIGO ORIGINAL

Mortality of children with sickle cell disease:
a population study
Mortalidade de criancas com doenca falciforme: um estudo de base populacional

Ana Paula Pinheiro Chagas Fernandes?, José Nélio Januario?, Camila Blanco Cangussu3,
Daniela Lino de Macedo3, Marcos Borato Viana4




JUSTIFICATIVAS

J773 T 00217557/ 0086-041270

:[ %A% | Jornal de Pediatria

"1 Copyright © 2010 by Sociedade Brasileira de Pediatria
]

Mortality of children with sickle cell disease:
a population study
Mortalidade de criancas com doenca falciforme: um estudo de base populacional

Ana Paula Pinheiro Chagas Fernandes?, José Nélio Januario?, Camila Blanco Cangussu3,
Daniela Lino de Macedo3, Marcos Borato Vianat

Conclusfes: Mesmo em um programa de trlagem neonatal com
rigoroso controle do tratamento, a probabilidade de dbito em criancas
com gendtipo 55 ainda @ elevada. Os dbltos com causa indeterminada
indicam dificuldades no reconhecimento da DF e das suas complicages.
Esforcos educativos dirigidos a profissionals da sadde e familiares devem
ser Incrementados para diminuir a mortalidade pela OF

J Pediatr (Rio 1). 2010;86(4):279-284: Anemia falciforme, mortali-
dade, fatores sodoecondmicos, sistemas de sadde.



DIAGNOSTICO PRECOCE

&y &
— Tratamento
v precoce do
bebé com
Pesquisa de Doenca
hemoglobinas Falciforme
anormais

Sangue do
pezinho




CAPACITACAO EM TECNICAS
LABORATORIAIS DE TNN

PUBLICO ALVO

 Profissionais de Nivel Superior de laboratorio
« 2 a 4 de cada Estado do Brasil

DURACAO

 Cinco dias Uteis consecutivos
* Previsao para 1° semestre de 2013

METODOLOGIA

» Aulas Teoricas Expositivas
» Treinamento pratico em laboratoério




CAPACITACAO EM TECNICAS
LABORATORIAIS DE TNN

PUBLICO ALVO

 Profissionais de Nivel Superior de laboratdrio
e 2 a4 de cada Estado do Brasil

« Meédico
by SA  Biodlogo
n « Biomédico

 Farmaceutico




CAPACITACAO EM TECNICAS
LABORATORIAIS DE TNN




Profa Dra Claudia Regina Bonini Domingos — UNESP
Prof Dr Marcos Borato Viana - NUPAD/UFMG




I - Bases para o diagnodstico das
hemoglobinas normais e anormais

e Necessario conhecer
- Geneética das hemoglobinas humanas
— Ontogenia das hemoglobinas

—Tipos de hemoglobina
e \/alores de normalidade
e Alteracoes quantitativas e qualitativas

- Mutacoes dos genes da hemoglobina
- Frequéncia na populagao




Genetica das hemoglobinas
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Ontogenia das hemoglobinas
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Tipos de hemoglobina

Hemoglobinas Humanas
| <o RV

A
&

e/ |
Hb Gower | (C,¢,) @* J.fl J
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Diagnostico das
Hemoglobinopatias no adulto

) : Hb A - 96 a 98%
Hemoglobinas normais
no adulto B) HbA2-25A35%

Hb FETAL -0 A 1%

' VARIANTES: Hb S, Hb C e outras

[EEHOOPRESEOMES] = 1aLAsSEMIAS - Alfa e Beta

Persisténcia Hereditaria de Hb F




Diagnostico das Hemoglobinopatias
na fase neonatal

Hb F - 80% a 90%

» Hb A - 10% a 20% (mais baixa no prematuro)
Hb A, - 0A 1%

Hemoglobinas normais

no recém-nascido atermo

VARIANTES - Mutantes de cadeia beta
’ ou alfa: % semelhante ada Hb A

_ B) TALASSEMIAS Alfa: Hb Bart’s

Beta maior: sO Hb F
9 Beta menor: indistinguivel

PHHF em homozigose: sO Hb F
em heterozigose: indistinguivel



Hemoglobinas Anhormais

MUTACAO

Hemoglobinas Variantes

‘ (Hb S, C, D, E e outras)
—— R ............... I nteragao ...............
Globinas \ (tipo a, B, SPB) (Hb S/p tal; Hb SC)
Persisténcia Hereditaria de Hb Fetal
(PHHF)

-------------------------------------------------------------------------

| Epidemiologia
i v No mundo: 7% da populacdo tém algum tipo de gene mutante para a hemoglobina
! v No Brasil: % de Hbpatias é variavel (1% a 12% ), dependendo da composicdo étnica

7 milhoes sdo portadores da Hb S em heterozigose (Hb AS)
25 a 30 mil sdo portadores de doenca falciforme (Hb SS, SC, S-tal e SDPuniab)

(WEATHERALL & CLEGG, 2001; CANCADO & JESUS, 2007)

[m=————————




Diversidade genética da populacao
brasileira

Combinacao de hemoglobinas anormais
) Genotipos associados

Fenoétipos variados

Alfa
Beta
Alfa/Beta

Persisténcia hereditaria de Hb F
Delta/Beta

Interacao com Hb variante




IT - Metodologias de diagndstico das
hemoglobinopatias na fase neonatal

e Focalizacao Isoelétrica (IEF)
e Cromatografia liquida de alta performance (HPLC)
e Eletroforese capilar

e Métodos de Biologia Molecular

Observacdao: A eletroforese de hemoglobina em acetato de celulose ou
em agar (pH acido e alcalino) nao € adequada para o periodo neonatal



Teste de suspeicao

— resultado alterado sugere fortemente o diagnostico,
mas nao é definitivo!!

- confirmacao por exame clinico e testes
complementares, se necessarios

prevenir e reduzir a morbi-mortalidade e

melhorar a qualidade de vida das

criangcas com suspeita da doencga

www.sbtn.org.br



»Sangue colhido (AMOSTRA)

>»coleta em unidades de saude ou
maternidades

>»envio ao laboratorio (papel filtro)

»exames processados com rapidez,
seguranca e reprodutibilidade

»resultados para postos de coleta e
marcacao de consulta para os afetados

»orientacao para a familia

»exames confirmatorios, se necessarios

www.sbtn.org.br




FOCALIZACAO ISOELETRICA - IEF

 Bandas bem definidas
5 Identificacao de variantes

« Sensibilidade
» |dentificacao de Hb anormais Hb S, C, D e E

 Diferencas milimétricas

* Preparacao manual

« Maior consumo de tempo e pessoal
« Capacitacao técnica mais demorada

va




Cuba eletroforética de IEF (PerkinEImer) contendo um gel com a
corrida eletroforética ja processada




IEF na triagem neonatal
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CROMATOGRAFIA LIQUIDA DE ALTA PRESSAO -
HPLC

« Sensibilidade
» Rapidez

& + Automatizacao
 Identificacao de Hb anormais S, C, D e E
« Determinacao quantitativa de
hemoglobinas
« Interfaceamento

« Co-migracao de algumas hemoglobinas
Y (diferenciacdo das variantes ndo é t3o clara
como na IEF)




Foto do Bio-Rad Variant ™ utilizado em HPLC, Kit Sickle
Cell Short Program
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DIAGNOSTICO
MOLECULAR




Qual a origem do defeito?

Diagnostico Molecular
EXTRACAO DE DNA e amplificacdo

b PCR-ASO (alelo-especifica)

b PCR-RFLP (enzima de restrigao)

b PCR-Sequenciamento

b"Gap" PCR (ex: alfa-talassemia)

b Outros métodos




PCR alelo-especifica para alelo S

o
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Amostra S +

/

Hb S controle +
Hb S controle -

Nupad - MG




PROGRAMAS DE TRIAGEM
NEONATAL

e realizacao de exames laboratoriais
e busca ativa dos casos suspeitos

e confirmacao diagnostica

e tratamento e acompanhamento

e capacitacao profissional

e educacao continuada

e controle de qualidade



OBRIGADA'!

Claudia Bonini: crodomingos@gmail.com

Marcos Borato Viana: vianamb@gmail.com




Perguntas e
Respostas




