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1 INTRODUGAO

A Triagem Neonatal, mais conhecida como teste do Pezinho, criado e
implantado pela Portaria do Ministério da Saude GM/MS n°. 822/01 (BRASIL, 2004)
€ um conjunto de exames que tem finalidade detectar patologias na populagdo com
idade de 0 a 30 dias de vida, e para melhor deteccdo das doengas triadas é
importante para a saude do bebé que o teste do pezinho seja feito entre as primeiras
48 horas até o sétimo dia de vida.

Neste trabalho abordaremos as caracteristicas, a origem e a importancia do
teste do pezinho para a crianga e seus pais, também discutiremos algumas doencgas
que podem afetar a vida da crianga, caso n&o seja diagnosticada no inicio.

Este trabalho é feito com base na literatura especializada, no estudo
exploratério visando discutir e analisar o papel do profissional de enfermagem na
area de neonatologia, bem como sua divulgacao e seu esclarecimento quanto a
prevencao das doencas triadas.

Este estudo visa a contribuicdo na qualidade de vida do recém nascido e seus
familiares. Portanto o papel da enfermagem no teste do pezinho € extremamente
importante e necessario, desde a informagédo as maes até a entrega do resultado do
exame.

Assim o objetivo desse estudo € descrever as orientagdes a respeito do Teste
do Pezinho, discutir e analisar as doengas que sédo detectadas, a interpretagdo dos
resultados e o aconselhamento aos familiares, fazendo um levantamento histérico
em relacao ao teste do pezinho na sociedade também citar os beneficios do teste do

pezinho para a crianga e por fim informar e orientar as maes sobre o teste.
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2 TRIAGEM NEONATAL PELO “TESTE DO PEZINHO”

A triagem neonatal no Brasil e na América Latina teve inicio em 1976, no
laboratorio da APAE (Associagédo de Pais e Amigos dos Excepcionais) na cidade de
S&o Paulo, que tinha como responsavel o meédico pediatra Benjamin José Schmidt
sendo que um dos primeiros exames a fazer parte desta triagem foi a determinagao
da Fenilcetonuria. Pela forma como era realizada a colheita do material a ser
utilizado na analise, o procedimento ficou conhecido como “teste do pezinho”.

Em 1978, o Laboratério APAE de S&o Paulo diagnosticou o primeiro caso de
Fenilcetonuria no Brasil, dentro do prazo de ser iniciada a dieta terapéutica para a
prevencdo da deficiéncia mental. Em 1986, o Programa de triagem neonatal foi
implementado com a pesquisa também do hipotireoidismo congénito (SILVA, 2003).

A fenilcetonuria ou PKU (abreviatura de Phenylketonuria em inglés) € uma
doencga genética, autossdmico-recessiva, na qual o organismo nado metaboliza o
aminoacido fenilalanina, que se acumula nos tecidos devido a deficiéncia de uma
enzima que o converte em importantes produtos biologicos. Os altos niveis de
fenilalanina causam uma progressiva perturbagcdo no desenvolvimento do sistema
nervoso que apods alguns meses, manifesta-se através de convulsdes e retardo do
desenvolvimento neuropsicomotor. A prevaléncia mundial da fenilcetonuria é um
caso positivo para cada 12.000 nascidos vivos (SILVA, 2003).

O tratamento para esta enfermidade consiste em um leite especial e uma
dieta com baixa quantidade de fenilalanina, programada e orientada por
nutricionistas especializados. Este tratamento deve ter inicio precoce,
preferencialmente na terceira semana de vida do bebé e com esta medida, pode-se
reduzir a possibilidade do sistema nervoso ser afetado, permitindo um
desenvolvimento satisfatério a crianga sem sinais e sintomas da sequela que é o
retardo mental (SILVA, 2003).

A fenilcetonuria para ser diagnosticada é preciso que o bebé tenha ingerido
leite. Auerback & Morrow (1983) alertam que as concentragbes de fenilalanina
podem n&o estar significativamente elevadas até que o lactente tenha ingerido
proteina dietética durante as primeiras 48 horas de vida. Com a alta precoce de
fenilalanina, pode ocorrer uma incompatibilidade na metabolizagdo em relagdo ao

tempo de mamada e apresentar um resultado de exame normal falso.
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O hipotireoidismo congénito consiste em um disturbio metabdlico sistémico
caracterizado por uma secrecdo inadequada de hormdnios tireoidianos
tetraiodotironina (T4) e triiodotironina (T3) (REICHERT; PACIFICO, 2003).

Os horménios tireoidianos sdo essenciais para a sintese protéica,
metabolismo dos carboidratos e lipidios, crescimento fisico, desenvolvimento do
sistema nervoso central e integridade muscular, sendo controlados por outros
horménios. A referida doenca apresenta-se, na maioria das vezes, de forma
assintomatica se fazendo necessario o diagnostico precoce para o inicio do
tratamento (REICHERT; PACIFICO, 2003).

O tratamento deve ser iniciado no maximo no 28° dia de vida. A auséncia de
tratamento no tempo adequado causa retardo mental na crianga por volta dos seis
meses de vida e ndo ha forma alguma de reversdo do quadro. O periodo ideal para
se realizar a coleta na crianga € no 5° dia de vida e ndo deve ultrapassar o 7° dia. O
inicio do tratamento para as possiveis doengas, deve se iniciar no maximo no 28°
dia (RAMOS et al., 2003).

Através de lei federal, o teste do pezinho se tornou obrigatério em todo o pais,
em 1992, embora ainda n&o alcance a totalidade dos recém-nascidos (OLIVEIRA et
al, 2007).

2.1 Teste do pezinho e formas de detecgao

O teste do pezinho e um exame laboratorial simples que tem como objetivo
detectar precocemente doengas metabdlicas, genéticas e infecciosas que poderéo
causar lesdes irreversiveis no recém nascido, como por exemplo, retardo mental. A
maioria das doengas pesquisadas pode ser tratada com sucessos desde que
diagnosticadas antes mesmo de manifestar os primeiros sintomas. Este exame e
realizado em todas as unidades de saude gratuitamente
(REZENDE;MONTENEGRO, 1992).

O teste do pezinho é um procedimento necessario para a manutengao da
integridade fisica e mental dos recém nascidos oferecendo-lhes maior qualidade de
vida. Realizado na primeira semana de vida o teste verifica principalmente a

presenca da fenilcetonuria e do hipotireoidismo congénito, sendo essas duas
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doencas, as de maior incidéncia e gravidade em recém nascidos (REZENDE;
MONTENEGRO, 1992).

Existem trés tipos de triagem pelo teste do pezinho, sendo uma triagem
basica que diagnostica aminoacidopatias, fenilcetonuria, hipotireoidismo congénito,
anemia falciforme e hemoglobinopaitias, uma triagem ampliada que diagnostica
além das doengas inseridas no teste basico ainda a hiperplasia congénita da supra-
renal e fibrose cistica e a triagem plus que detecta além de todos os anteriores
citados, doengas como galactosemia, deficiéncia de biotinidase e toxoplasmose
congénita (REZENDE; MONTENEGRO, 1992).
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Figura 1: Tipos de testes existentes respectivos as doencas diagnosticadas
Fonte: FLORENCO, Marcia 2010.
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2.2 Caracteristicas do teste do pezinho

As doencas devem ser tratadas de maneira profilatica, utilizando o
diagnostico como ferramenta auxiliando a saude publica evitando gastos com
tratamentos e a exaustdo do servigo. O diagndstico no periodo pré-sintomatico ou
sintomatico inicial é de ampla importancia fazendo-se necessaria a realizagdo no
acompanhamento pré-natal das gestantes e a realizagdo do teste do pezinho logo
ap6s o nascimento da crianga. Porem o teste deve ser simples, seguro, confiavel,
barato e aceitavel pelas pessoas que serao triadas, para associar-se a valores bem
estabelecidos e que separem claramente os individuos “em risco” e daqueles “sem
risco” (pontos-de-corte), ser sucedido, nos casos positivos, pela investigacao
diagndstica, associar-se a um risco de causar danos fisicos e/ou psicoldégicos as
pessoas triadas menor do que a chance de que elas sejam beneficiadas pela
triagem. O tratamento deve ser efetivo associando-se a um melhor progndstico caso
seja iniciado em periodo assintomatico ou sintomatico inicial da doenca (SOUZA et
al., 2002).

Porem é um teste diagndstico com algumas limitagdes e por este motivo é
aceitavel que tenha falsos negativos, embora isto n&o seja desejavel, deve ter alta
sensibilidade e especificidade, podendo estar associado a um grande numero de
falsos positivos, ndo deve substituir a capacidade do médico em diagnosticar
precocemente certas patologias. Uma boa anamnese e exame fisico também podem

ser considerados métodos ndo evasivos de triagem (SOUZA et al., 2002).

2.3 Principais diagnésticos

2.3.1 Hiperglicemia nao-cetética (NKH)

A lesdo metabolica da NKH se deve a incapacidade do sistema de clivagem da
glicina (GCS), durante a descarboxilagdo oxidativa da glicina, levando a um acumulo
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deste aminoacido neurotransmissor, que resulta numa estimulagdo excessiva dos
receptores N-metil-D-aspartato (NMDA) cerebrais.

O tratamento inclui redu¢ao da sobrecarga de glicina e o uso de antagonistas dos
efeitos neurotransmissores da glicina (antagonistas NMDA) (BRASILIANA,
Grazi,2006).

2.3.2 Hipermetioninemia

A maior parte dos casos de hipermetioninemia € devida a uma deficiéncia de
metionina-adenosiltransferase (MAT) causada por mutagdes no gene MAT1A. Os
efeitos clinicos e metabdlicos destas mutagcdes sdo muito variaveis. A maioria dos
individuos sdo heterozigotos para uma mutagdo dominante, apresentando niveis
plasmaticos moderadamente elevados de metionina e um quadro clinico benigno e

assintomatico.

No entanto um pequeno grupo de individuos sdo homozigotos para mutacgdes
recessivas, apresentando uma redugdo significativa da atividade da MAT, niveis
muito elevados de metionina plasmatica e sintomas neurolégicos, incluindo

alteragdes da substancia cinzenta e desmielinizacao cerebral (NADAI, et al 2010).

2.3.3 Homocistinuria

Homocistinuria consiste na deficiéncia de cistationina b-sintase, que resulta na
diminuicdo da transulfuragdo e hiper-homocisteinemia hipermetioninémica. Também
pode resultar de remetilagdo defeituosa, de disturbio no suprimento, geragéo ou
utilizagcao do co-fator metilcobalamina da metionina sintase. O gene da cistationina-
R-sintase reside no brago longo do cromossomo 21. Os portadores heterozigoticos

geralmente sdo assintomaticos. Os sintomas se encontram tromboembolismo,
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deslocamento do cristalino (que pode ocorrer mesmo com tratamento regular),
escoliose, osteoporose, retardo mental, convulsdes e disturbios psiquiatricos.
O tratamento pode incluir uma dieta restrita de metionina, suplementada de

cistina, assim como altas doses de Vitamina B6 (NADAI, et al 2010).

2.3.4 Tirosinemias

E uma doenca metabdlica que causa elevacdo dos niveis sangiiineos de
tirosina, um aminoacido presente na maioria das proteinas. Os sintomas incluem
déficit ponderal, voémitos, diarréia, e um odor como de repolho. Outros sintomas
incluem figado aumentado, edema e risco de doenga hemorragica. Se néo tratada, a

tirosinemia é fatal dentro do primeiro ano de vida.

O tratamento inclui restricdes dietéticas (BRASILIANA, Grazi,2006).

2.3.5 Aciduria arginino-succinica

E causada pala deficiéncia de argininossuccinato-liase (ASA-liase). O
argininossuccinato é clivado em duas moléculas menores arginina e fumarato numa
reacdo catalisada pela ASA liase. Essa deficiéncia resulta em acumulo macico e
excrecao de argininossuccinato pelos tubulos renais. Os sintomas sao
hiperamonemia acompanhada por falta de apetite, vomitos, apatia, convulsées e
coma. O inicio dos sintomas se da normalmente no nascimento, mas podem nao ser
notados durante dias ou semanas. Sem tratamento, ocorrera lesdo cerebral, coma e

morte.

O tratamento inclui uma dieta de alto teor caldrico, restrita em proteinas,
suplementagao de arginina e administragdo de benzoato de sddio e fenilacetato de
sédio. A didlise pode ser necessaria (BRASILIANA, Grazi,2006).
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2.3.6 Argininemia

Duas formas de arginase, A-l e A-ll, sdo especificadas por genes distintos,
ARG1 E ARG2. A isoenzima A-l contribui com 98% da atividade de arginase
hepatica e estd ausente na argininemia. A doenga se caracteriza por graus variados
de hiperamonemia, paraplegia espastica com inicio aos 2 - 3 anos de idade,
convulsdes epilépticas e retardo mental de inicio mais tardio. Os niveis de arginina
estdo elevados no sangue e no liquido cefalorraquiano dos pacientes e
intermediarios nos heterozigotos. A doencga pode permanecer sem diagndstico em
casos de paralisia cerebral, devido aos seus sintomas relativamente mais leves do
que nos outros disturbios do ciclo da uréia, nos quais a hiperamonemia € muito mais

severa.

O tratamento é feito pela administracdo de benzoato e restricdo de arginina
(BRASILIANA, Grazi,2006).

2.3.7 Sindrome de hiperornitinemia-hiperamonemia-homocitrulinuria

Os sintomas clinicos estdo relacionados a hiperamonemia e se assemelham
aqueles dos outros disturbios do ciclo da uréia. A fisiopatologia da doenga envolve
uma diminuicdo do transporte de ornitina para as mitocondrias, resultando num
acumulo de ornitina citoplasmatica e numa redugao da capacidade de processar

sobrecargas de aménia.

Nao ocorrem problemas visuais ou alteragcdes do fundo de olho como na
ornitinemia com atrofia circular corio-retinica. Numa dieta restrita de proteina as
concentragdes plasmaticas de ornitina sdo geralmente mais baixas que na atrofia
circular (BRASILIANA, Grazi,2006).
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2.3 8 Tirosinemia tipo |

E a mais comum das tirosinemias e é causada por uma deficiéncia de
fumarilacetoacetato hidrolase (FAH) que catalisa a ultima etapa do catabolismo da

tirosina.

O diagnostico pré-natal pode ser obtido pela medigcdo da succinilacetona no

liquido amniético e por ensaio enzimatico em bidpsia das vilosidades coribnicas.

O tratamento é baseado na restricdo de tirosina e fenilalanina, transplante
hepatico e, atualmente, usa-se um inibidor da degradacao de tirosina que atua em
nivel de 4 hidroxifenilpiruvato dioxigenase com a 2-nitro-4-trifluorometilbenzoil e 1,3-
ciclohexanedione (NTBC), esta ultima droga disponivel desde 1996 (ARAUJO, et al
2010).

2.3.9 Tirosinemia tipo Il

E causada por uma deficiéncia de tirosina-aminotransferase. E um disturbio raro
que resulta em retardo mental, hiperceratose pontilhada palmar e plantar e uUlceras
herpetiformes da cdérnea. As lesbes da cornea geralmente aparecem nos primeiros
meses de vida, causadas por depodsitos de tirosina, e as lesbes na pele podem
desenvolver-se mais tarde durante a vida. Em comparacao a tirosinemia tipo |, as
funcbes hepatica e renal e as concentragdes séricas de outros aminoacidos sao
normais. O tratamento consiste nhuma dieta pobre em tirosina e fenilalanina que
resulta na correcdo das anormalidades quimicas e nhuma acentuada resolugao das
lesdes cutaneas e oculares.

O retardo mental pode ser evitado com uma restricao alimentar precoce de
tirosina (ARAUJO et al 2010).
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2.3.10 Tirosinemia tipo Ill

Os principais achados neurolégicos foram atrasos do desenvolvimento,
convulsdes, ataxia intermitente e comportamento autodestrutivo. N&o ha
anormalidades hepaticas ou renais.

O tratamento consiste em dieta pobre de tirosina e fenilalanina associada com
vitamina C que causa diminuicdo dos niveis plasmaticos de tirosina. Nado foram
observados  efeitos benéficos da dieta sobre as anormalidades
neurolégicas(ARAUJO, et al 2010).

2.3.11 Leucinose ou doenca da urina em xarope de bordo

O diagndstico no inicio da vida é de importancia fundamental, uma vez que o
tratamento instituido precocemente pode diminuir a mortalidade, além de reduzir o
comprometimento neuroldgico envolvido na doenga.

O tratamento deve ser orientado para fornecer dietas sintéticas com baixos
teores de aminoacidos alifaticos e restricdo protéica. Apesar do tratamento, a
deterioragdo episodica é comum, necessitando de cuidados de apoio durante as
crises. A crise aguda de descompensac¢ao metabdlica na leucinose evidencia uma
emergéncia clinica, potencialmente fatal, requerendo diminuicdo rapida dos niveis
de leucina e de outros aminoacidos de cadeia ramificada no plasma. A terapia

génica ja esta sendo investigada para a leucinose (PINHEIRO, et al 2010).

2.3.12 Disturbios do metabolismo do ciclo da uréia

O ciclo da uréia € uma via metabdlica constituida de cinco etapas, em que
duas moléculas de amobnia e uma de bicarbonato sdo convertidas a uréia atéxica

excretada com relativa facilidade. S3o cinco as enzimas envolvidas no ciclo, os



23

genes de cada enzima ja foram clonados e s&do disponiveis para definir mutagdes,
para o diagndstico pré-natal e para a realizagdo de estudos populacionais (NADAI,
et al 2010).

2.3.13 Citrulinemia

E causada pela deficiéncia da enzima argininossuccinato sintetase . Esta
enzima citoplasmatica condensa a citrulina sintetizada pela ornitina
transcarbamoilase com aspartato, para formar argininossuccinato, numa reag¢ao que
introduz o segundo nitrogénio da aménia para excre¢ao na forma de uréia. O
diagnostico € confirmado pela medicdo da atividade enzimatica que esta
normalmente presente em fibroblastos cultivados e o diagnostico pré-natal se baseia
num ensaio da atividade enzimatica em células amnidticas cultivadas. A terapia
normalmente exige suplementagdo especifica com arginina para sintese protéica.
(COUTINHO et al, 2010).

2.3.14 Hiperargininemia

As manifestagdes clinicas sédo de inicio tardio, mais graduais e inexoraveis em
sua progressao. A crianga geralmente permanece assintomatica nos primeiros
meses ou até anos de vida. O retardo mental € progressivo e as convulsdes sao
comuns.

No entanto, a excregdo urinaria destes aminoacidos pode ser normal.
Portanto, a determinacdo de aminoacidos plasmaticos é crucial para que o
diagndstico de argininemia seja excluido.

O diagnostico € confirmado pela medicdo da atividade de arginase nos
eritrocitos e o diagndstico pré-natal ainda nao é possivel.

O tratamento consiste numa dieta pobre em proteina e isenta de arginina. A

administragcdo de uma proteina sintética feita de aminoacidos essenciais geralmente
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resulta em diminuigdo acentuada da concentragédo de arginina no plasma e melhora
das anormalidades neuroldgicas (COUTINHO, et al 2010).

2.3.15 Aminoacidopatias

E um mecanismo toéxico baseado no principio do bloqueio enzimatico.
intoxicagdo € progressiva e somente se manifesta depois de varios meses, até
mesmo anos, mediante uma encefalopatia progressiva, cuja forma mais conhecida &
a fenilcetonuria.

Os sintomas da aminoacidopatias sao: de modo autossdmico recessivo; A
baixa estatura familiar aparece na maioria dos casos isoladamente em um mesmo
grupo de irmaos; A identificagdo dos sinais clinicos bioquimicos € a chave do
diagndstico; Deve ser considerada com a mesma importancia das patologias
comuns e ndo como uma hipétese de exclusao (TRINDADE, et al 2010).

O diagnostico das aminoacidopatias se baseia na analise inicial de dados
proporcionados pelos exames bioquimicos basicos. Sendo que um pequeno numero
de aminoacidopatias se manifesta como uma anomalia isolada de aminoacidos
(leucinose, fenilcetonuria, hiperglicinemia nao cetdtica etc.). Algumas modificagbes
secundarias se tornam especificas em um contexto clinico ou bioquimico particular,
como a hiperglicinemia das acidurias organicas e as hiperamoniemias primarias.

Portanto as dosagens enzimaticas sao indispensaveis para a confirmagao do
diagndstico. Sua pratica sistematica, como consequiéncia do melhor conhecimento
destas patologias, permite a identificagdo do tipo de déficit e proporciona, assim, a
base necessaria para adotar as pautas de um eventual diagnostico pré-natal. Este
pode ser feito para quase todas as aminoacidopatias e os métodos dependem da
anomalia em causa.

Entretanto em todos os casos se tenta o tratamento com vitaminas, embora
se saiba que poucas formas neonatais sdo sensiveis a vitaminas, uma consideravel
quantidade de formas de manifestacdo aguda e tardia responde a doses
farmacolégicas de co-fatores. O objetivo de uma dieta controlada é corrigir o
desequilibrio induzido pelo déficit enzimatico mediante redugcédo do aporte do

precursor ou dos precursores toxicos.



25

O controle dietético supde o controle de a contribuicdo alimentar de proteinas
e de um ou varios aminoacidos essenciais. Uma manipulagdo deste tipo induz uma
caréncia de aporte dos demais nutrientes necessarios a um crescimento normal, o
que devem ser compensados. As dietas destas enfermidades requerem um
conhecimento profundo da nutricdo e um controle rigido do crescimento e do
equilibrio metabdlico (TRINDADE, et al 2010).

2.3.16 Deficiéncia de carnitina palmitoil transferase tipo Il (CPT |I)

O jejum pode desencadear os sintomas, cujos mais importantes sdo mialgia,

fadiga e urina marrom-avermelhada.

Normalmente torna-se aparente em adultos, mas uma forma mais severa
afeta criangas.

O tratamento inclui uma dieta restrita em proteinas e gorduras e rica em
carboidratos, hidratagcdo adequada, evitar jejum e manter a crianga aquecida.

A suplementagéo de carnitina pode ser eficaz (BRASILIANA, Grazi,2006).

2.3.17 Deficiéncia de multiplas acil-CoA desidrogenase

A Deficiéncia de multiplas acil-CoA desidrogenase também conhecida como
Acidemia Glutarica Tipo Il (GA IlI) manifesta-se sob trés formas, sendo a forma

neonatal bastante severa e frequentemente fatal dentro de algumas semanas.

Os sintomas de GA |l neonatal em criangas com anomalias congénitas podem
incluir hipoglicemia severa, acidose metabdlica, hipotonia, hepatomegalia e
frequentemente um odor de "pés suados".

O tratamento inclui uma dieta rica em carboidratos, restrita de proteinas e
gorduras, com refeicbes frequentes. A suplementagdo com riboflavina e carnitina
pode ser util (BRASILIANA, Grazi,2006) .
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2.3.18 Deficiéncia de desidrogenase de 3-hidroxi-acil-CoA de cadeia longa (LCHAD)

Sao defeitos hereditarios da B-oxidagao de acidos graxos. Pacientes afetados
por essas deficiéncias apresentam acumulo de 3-hidroxiacidos de cadeia longa,
como os acidos 3-hidroxidodecandico (3HDA), 3-hidroxitetradecandico (3HTA) e 3-
hidroxipalmitico (3HPA) em tecidos e liquidos biolégicos. Os sintomas tipicos de
LCHAD séao hipoglicemia, letargia, déficit ponderal e retardo de desenvolvimento,
frequentemente acompanhadas por hipotonia e cardiomiopatia. Alguns episddios de
Sindrome de Morte Subita do Lactente (SMSL) sdo possivelmente causados por
LCHAD.

O diagnostico e tratamento precoces podem prevenir episédios de risco de
vida. O jejum deve ser evitado e, além disso, deve-se instituir uma dieta rica em
carboidratos (BRASILIANA, Grazi,2006).

2.3.19 Deficiéncia de desidrogenase de acil-CoA de cadeia média (MCAD)

Os sintomas tipicamente comegam no lactente ou em criangas jovens.
MCAD ocorre principalmente entre brancos descendentes do norte europeu.
Os episddios iniciais sao frequentemente desencadeados por jejum e podem levar a

morte em 20 a 25 por cento dos casos.

Aproximadamente 25% das mortes atribuidas a Sindrome de Morte Subita do
Lactente (SMSL) s&o, provavelmente, resultantes de MCAD. Evitar o jejum é
imperativo.

A administragdo de glicose IV é necessaria quando houver intolerancia
alimentar. Ingesta elevada de acidos graxos de cadeia média e longa deve ser
evitada. Suplementos de carnitina sao recomendados para estas criancas
(BRASILIANA, Grazi,2006).
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2.3.20 Deficiéncia de desidrogenase de acil-CoA de cadeia curta (SCAD)

Os sintomas iniciais de SCAD sao o déficit ponderal e a hipoglicemia. Ao
longo prazo, ha um retardo do desenvolvimento.
Como os outros disturbios da oxidagdo dos acidos graxos, o jejum pode
precipitar uma crise e deve ser evitado.
A dieta deve ser controlada e suplementos de carnitina devem ser
administrados (BRASILIANA, Grazi,2006).

2.3.21 Hipotiroidismo Congénito

O Hipotireoidismo pode se manifestar clinicamente, dependendo da idade, e
da intensidade da deficiéncia hormonal. Sdo sinais inespecificos, e € bom lembrar
que na primeira semana de vida sdo quase transparentes, isto €, podem estar
presente em recém-nascidos que apresentam ser sadios. Ja para Murahovschi
(2006) os sinais de Hipotireoidismo Congénito comegam a aparecer no terceiro més
de vida, como a letargia (a crianga chora pouco e dorme muito), dificuldade de
alimentagdo (sucgcao fraca), dificuldades respiratérias, choro rouco, cianose
periférico e padrdo mosqueado, constipagdo, macroglossia (lingua grande e
protusa), palidez, extremidades frias, ictericia neonatal prolongada e etc, e para o
NUPAD (Nucleo de pesquisa em apoio diagnostico; 2008), apds o terceiro més de
vida os sinais citados por Murahovschi sdo mais evidentes com o retardo do
crescimento e do desenvolvimento neuropsicomotor.

A comprovacdo do diagndstico € realizado através do Teste do pezinho,
realizado depois de alguns dias de vida do neonato, esse exame laboratorial
utilizado no Hipotireoidismo Congénito, se da através da dosagem de TSH e T4 livre,
e se caso o exame der positivo para HC, deve ser feito outros exames como
ultrassom da tiredide; o tireograma com iodo 131 ou a captacéo de iodo 131 na 6% e
na 242 hora e o teste de descarga do perclorato, para ter a confirmacgao correta de
que a crianga tenha o HC, e possa fazer o tratamento correto (MURAHOVSCHI,
2006).
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O tratamento para o Hipotireoidismo Congénito deve ser iniciar assim que
confirmado na crianca, deve ser feito através de reposicdo hormonal como o Levo-
Tiroxina (L T4), sendo a unica esperanga pra minimizar as sequelas neuroldgicas,
que o Hipotireoidismo pode vir a causar, a terapia se da por drogas
(medicamentosas) como: tiroxina sintética, que pode ser em dose unica diaria, essa
dose diaria (mg/kg) e individualizada € diminuida conforme o tempo vai passando
(NUPAD, 2008).

2.3.21.1 Hipotireoidismo Congénito primario

O Hipotireoidismo Congénito primario € causado por anormalidade na
formacgao ou na funcéo da glandula tiredide e pode ser permanente ou transitério. As
formas permanentes sdo as mais importantes, por serem mais frequentes e pelo fato

de necessitarem de tratamento por toda vida (NUPAD, 2008).

2.2.21.2 Hipotireoidismo Congénito secundario

O Hipotireoidismo Congénito secundario, basicamente dito por Murahovschi
(2006) e Robbins e Cotran (2005) é uma doenga da hipdfise, que ndo consegue
fazer o horménio TSH (horménio tireo-estimulante ou tireotrofina), uma deficiéncia,

por isso acaba ficando em falta no organismo (NUPAD, 2008).

2.3.22 Fibrose cistica

A fibrose cistica é diagnosticada na face de lactante ou no inicio da infancia,
porém pode ser diagnosticada tardiamente no decorrer da vida.
A fibrose cistica apresenta sintomas extremamente variaveis, desde sintomas

mais leves até os mais graves. Do inicio do nascimento ou durante a vida,
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aproximadamente cerca de 5 a 10% dos casos chamam a atencéo clinica ao nascer
ou logo depois, devido a uma crise de ileo meconial (ROBBENS;COTRAN, 2005).

Uma das maiores complicagbes da Fibrose Cistica sdo as manifestacoes
pulmonares, como tosse produtiva, ruidos sibilares, hiperinsuflagdo diagnosticado
apos a radiografia toracica e resultados de provas de fungdo pulmonar compativeis
com a doencga obstrutiva das vias aéreas, fraqueza muscular cianose (SMELTZER,;
BARE, 2006).

O tratamento médico e medicamentoso vem decorrente para a minimizagao
dos sintomas que a Fibrose Cistica desperta, dependendo dos sintomas o paciente
deve ser tratado com antibioticos, suplementagdo vitaminica (vitamina A, D, E, K),
broncodilatadores, para diminuir a obstrugcdo do fluxo de ar, fisioterapias
respiratorias, apos a inalagao, deve ser realizado a drenagem postural (e manter por
toda a vida), antiinflamatorios, corticoides, oxigénio suplementar para evitar a
hipoxea (MURAHOVSCHI, 2006).

2.3.23 Toxoplasmose congénita

O diagnéstico da Toxoplasmose congénita pode ser clinico e laboratorial. O
teste laboratorial € de extrema importancia para a identificacdo de criangas
infectadas, para esse diagndstico nos recém-nascidos, sendo necessario identificar
o anticorpo IgM/ IGA especifico contra o Toxoplasma goondii. Esse anticorpo pode
ser detectado por varias técnicas sendo uma das mais sensiveis e especificas o
imunoensaio enzimatico o ELISA-IgM ou IGA ( NUPAD, 2008).

O tratamento fornecido pelo NUPAD (2008) é o adotado por especialistas que
trata a doengca em todo o mundo e consiste no uso da sulfadiazina e da
pirimetamina, associadas ao acido folinico, durante todo o primeiro ano de vida.

Depois dos 12 meses de idade faz-se o controle oftalmolégico semestral,
independente de queixa ou nao de déficit visual, até o inicio da puberdade e, depois,
o controle oftalmoldgico anual pelo resto da vida. Se durante esse periodo a crianga
tiver alguma queixa de déficit visual (diminuigdo de campo visual, dor ocular, etc) ela

devera fazer e refazer quantos exames oftalmolégicos forem necessarios.
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2.3.24 Fenicetonuria

Os sinais e sintomas de uma crianga que apresenta a Fenilcetonuria sao
variaveis, quando ndo comega o tratamento a tempo, mesmo o recém-nascido (RN)
tenha aparéncia normal. Durante o segundo més de vida, ocorrem vémitos e
irritabilidade, o retardo do desenvolvimento intelectual comega a acontecer por volta
dos 4 aos 9 meses, e em torno dos 18 meses de vida a crianga comega a apresentar
episodios de convulsdo, afirma Rowland (2007). Também pode estar presente a
microcefalia e haver ligeiro aumento no tdnus muscular, principalmente nas pernas e
35% dos pacientes é visto um tremor irregular fino das maos.

O tratamento para os fenilcetonuricos € basicamente uma dieta com baixo
teor de fenilalanina. Os alimentos ricos em proteinas que n&o deveriam ser
consumidos, devendo assim ser evitados sao os ovos, a carne, o0 pao, o leite e seus
derivados, sendo essencialmente dietéticos. Todos os alimentos de origem animal
nao sao aconselhaveis a ingestdo (BRASIL, 2004), os alimentos permitidos sao:
oleos, agucar, groselha, goiabada, tapioca, chas, amido de milho, sagu, entre outros.

Também tém os considerados de baixo teor de fenilalanina: leite materno ou
férmula infantil, alguns legumes, verduras, raizes, frutas e cereais (por exemplo:
arroz, beterraba, cenoura, tomate, cebola, batata, batata baroa, brocolis, repolho,
abdbora, abobrinha, berinjela, couve-flor, chuchu, almeirdo, couve, mag¢a, mamao,
abacaxi, banana, figo, laranja, maga, manga, melancia, melédo, péra, péssego, entre
outros), esses devem ser administrado em quantidade oferecida pelo nutricionista
(CLUBE PKUP,2007).

Para suprir as necessidades e complementar todos os aminoacidos, vitaminas
e minerais que faltam na dieta, o nutricionista ou médico deve prescrever a Formula
especial PKU (existe formulas especiais para cada idade), pois todos os grupos tém
necessidade de nutrientes diferentes e precisam manter o nivel baixo de fenilalanina
no sangue, essa Formula especial PKU é fornecida gratuitamente pelo Ministério da
Saude. A pessoa portadora da Fenilcetonuria deve manter dieta durante a vida toda,
pois a Fenilcetonuria ndo tem cura (CLUBE PKUP,2007).
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2.3.25 Anemia falciforme

A anemia falciforme é causada por uma mutagdo no cromossomo 11 que
resulta na substituicdo do acido glutamico pela valina na cadeia beta da globina, se
tornando em forma de foice, essa mutacdo no DNA esta localizada no brago curto do
cromossomo 11 explica Murahovschi (2006). O gene anormal é resultante da
hemoglobina falcémica ou anormal (HbS) (gene normal: HbA).

Esse defeito genético faz com que as hemacias distorgcam, transformando em
forma de foice ou folha de azevinho, Robbins & Cotran (2005), quando isso acontece
o nivel de oxigénio no sangue venoso pode-se apresentar baixo e gerar alteragdes,
desde entdo, o eritrocito portador de HbS perde a sua forma de disco bicéncavo,
arredondado, maleavel e assume a forma falciforme, rigido e deformado, esses
eritrocitos (HbS) podem se juntar ou empilhar ao endotélio dos pequenos vasos
sanguineos, reduzindo o fluxo sanguineo para outras regides do corpo, citou
Smeltzer & Bare apud Hoffman et al., (2006).

O tratamento da anemia falciforme € o foco de pesquisa continuada relada
Smeltzer & Bare apud Steinber (2006), pois essa doenga n&o possui cura € O
tratamento tem a finalidade amenizar os sintomas das crises. A crise deve ser
tratada com emergéncia, os médicos orientam os pacientes em manter repouso em
leito, para diminuir o gasto de energia e oxigénio, ter uma dieta nutrida, mantendo-se
hidratado por via oral, analgésicos para evitar a dor, e transfusdo de sangue para
tratar a anemia. Alguns médicos recomendam o uso de penicilina via oral para quem
apresenta dificuldade respiratoria, oxigenagdo em curto prazo para evitar que o

sistema entre em hipdxia grave que pode ser fatal.

2.3.26 Galactosemia

A Galactosemia € uma doenga autossdmica recessiva, causada pela
deficiéncia das enzimas galactose-1 -fosfato-uridil-transferase (forma classica),

uridina-difosfatogalactose-4-epimerase e da galactoquinase. Acarreta no acumulo da
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galactose no sangue e nos tecidos. Incidéncia de 1 em 60.000 a 80.000 nascidos
para a forma classica .

Os sintomas mais comuns da doenga sado vémitos, aumento do figado e
pigmentagcdo amarelada. Ela se manifesta, normalmente, apds os primeiros dias de
vida, por causa da ingestdo do leite materno. A boa noticia € que ela pode ser
identificada assim que o bebé nasce, através de um exame de sangue, o conhecido
“teste do pezinho”. Esse € o momento ideal de se detectar o problema, pois os
danos causados pela galactosemia poderdo ser reduzidos quando ela é
diagnosticada precocemente.

O tratamento para a galactosemia é a restrigdo completa de alimentos que
contenham lactose ou galactose. Isso quer dizer que todos os produtos que
contenham leite ou derivados de leite deverdao ser totalmente excluidos da dieta,
bem como algumas frutas que contém galactose, como mamao papaya, figos secos,
abacaxi, melancia, entre outras. Ao introduzir alimentos solidos na dieta do bebé, é
importante verificar todos os rétulos de alimentos que sejam industrializados, de
forma a evitar por completo a ingestao da galactose. E fundamental que o bebé& com
galactosemia seja acompanhado desde o inicio por um nutricionista para que ele
possa ter uma alimentacdo adequada ao seu crescimento. A dieta isenta de lactose
e galactose devera ser permanente, e um controle constante dos niveis de galactose
no sangue devem ser realizados periodicamente e acompanhados por um
especialista (BALDO, 2008).
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3. BENEFICIOS DO TESTE PEZINHO

Alertados a tempo sobre o risco de recorréncia das doengas acometidas na
familia, os pais podem se beneficiar do aconselhamento genético ou diagndstico
pré-natal para uma futura gestagao.

O beneficio que o teste do pezinho insere na saude publica € extremamente
significativo, sendo que o diagnostico precoce dessas criangas e a prevengao do
risco de retardo mental, invalidez ou morte compensam os custos de uma avaliagao
criteriosa e permanente oferecida pela metodologia do teste do pezinho. Estudos
recentes relacionados a triagem neonatal resultaram em favoravel relagdo custo-

beneficio para o rastreio de qualquer doenca.

Quando a enzima (Deficiéncia da Desidrogenase dos Acidos gordo da cadeia
media) MCADD, nado esta funcionando ou em falta, o organismo ndo consegue
utilizar certos tipos de gordura para obter energia. Isto pode levar a baixa de agucar
no sangue, ou hipoglicemia, e o acumulo de substancias nocivas no sangue.
Quando os pacientes MCADD sao geralmente saudaveis, episddios repetidos de
crise metabdlica podem causar danos permanentes no cérebro. Isso pode resultar

em problemas de aprendizagem e retardo mental (PROSSER 2010).

O custo-efetividade da triagem neonatal para MCADD,(Deficiéncia da
Desidrogenase dos Acidos gordo da cadeia media), é comparavel a relacdo custo-
eficacia para intervencgdes na infancia, tais como vacinas (PROSSER 2010).

Segundo Prosser (2010), conforme aumenta o numero de rastreio condigdes,
os custos de falsos positivos e associados também aumentam, juntamente com a
possivel identificacdo e tratamento de criangas que nao podem ter experimentado
problemas médicos relacionados na auséncia de selecdo. Podemos encontrar
beneficios possiveis em termos de doencas pulmonares reduzidas e os danos em
curto prazo, recém-nascidos apds o diagnostico, mas ndo a longo prazo. Isto foi
atribuido a varios fatores de confusdo, que também influenciaram os resultados do

pulmao a longo prazo.
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A triagem neonatal envolve um grande esforgo da saude publica para que,
através da identificagao precoce, as criangas se beneficiem de medidas preventivas

gue amenizem ao maximo a morbidade apurada.

Selecdo (Diagnosticado Imunodeficiéncia combinada severa) SCID, podera
resultar em um grande beneficio para as criangas, fazendo analise de custo
relativamente eficaz, apesar da baixa incidéncia da doenca.

As evidéncias convincentes de impacto na saude tem a ver com a nutricao e
crescimento. Estudos tém demonstrado que os recém-nascidos identificados com
FC (fibrose cistica), através de triagem neonatal e que recebem tratamento precoce,
melhoraram o estado nutricional, crescimento e desenvolvimento fisico, que, por
sua vez, ajuda na prevencdo de alteragdes na funcdo cognitiva (NOTA
INFORMATIVA 2006).

Outros beneficios estdo relacionados ao psicossocial e o aconselhamento
genético € um importante recurso para auxiliar os pais na tomada de decisbes de
planeamento familiar subsequente. A triagem neonatal envolve um grande esforgo
de politica de saude para que, através da identificacdo precoce, criancas se

beneficiem de medidas preventivas que amenizem ao maximo a morbidade apurada.

Uma das estratégias que podem ser utilizadas na saude publica € a triagem
que significa identificar aqueles individuos que estdo em risco de desenvolver uma
doenca especifica e que se beneficiariam de investigagdo adicional. A possibilidade
de um tratamento eficaz e de uma relagcdo custo-beneficio favoravel, da triagem
neonatal para esta doenga tornou-se obrigatéria em quase todos os paises (SOUZA,
et al.,2002)

E preciso enfatizar que o beneficio mais importante & a ampla cobertura e o
diagnostico precoce de uma doencga. A estrutura para um apoio permanente as
familias e ao paciente para que este realmente se trate a vida toda e seja uma
crianga saudavel, um cidadao produtivo (GOLDBECK, 2001).

Alem dos beneficios que serdo oferecidos a sociedade, € preciso que se
prepare para a procura de solugcbes para novas questdes, ndo sO as técnicas
cientificas, mas também filoséficas (MALUF JUNIOR, 2008)
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3.1 Informagodes para pais e leitores

As orientacgdes relacionadas a triagem neonatal devem ser realizadas através
de uma linguagem simples, e o pré-natal € um dos momentos mais propicios para
que as maes recebam orientagdes a respeito dos cuidados a serem prestados ao
recém-nascido e que essas informacgdes sido reforgadas durante a internagdo na
maternidade.

Sendo assim € preciso haver também orientagbes a mée na saida da
maternidade para o comparecimento na US (unidade de saude), mais proxima de
sua casa, para coletar o Teste do Pezinho sendo que o periodo mais ideal para
coleta e do 3° ao 7° dia, explicando da importancia e ja esclarecendo algumas
duvidas que a mae possa apresentar.

Entretanto a maioria das pessoas nao sabe, que o teste feito no SUS tem
garantia de todo o encaminhamento e acompanhamento clinico, exames
complementares e tratamento disponivel para um recém-nascido rastreado com
algumas doengas, e por ser um programa do Ministério da Saude, deve ser gratuito.

Todos os pais deveriam ser informados, antes da coleta da TN, (triagem-
neonatal) sobre as doengas que estdo sendo pesquisadas, sobre a chance de
ocorréncia de falso-negativos e falso-positivos, e sobre a eventual necessidade de
recoleta de amostra de sangue do recém-nascido.

E fundamental que as familias saibam que as maiores partes das doencas
triadas no Teste do Pezinho s&o assintomatica no periodo neonatal e que, portanto,
nao devem demorar em procurar a confirmagao diagndstica dos casos suspeitos.
Pois o risco de gerar sequelas graves e irreversiveis no desenvolvimento da crianga,
que so serao perceptiveis tardiamente (FLORENCO 2010).

Dependendo da doencga detectada, pode-se obter adequada orientagao sobre
o tratamento nos Servicos de Referéncia em Triagem Neonatal, e que contam com
uma equipe multidisciplinar especializada, ou buscar apoio com especialistas. As
demais doencas triadas requerem orientacdes especificas que podem ser obtidas
com o pediatra, nos Servicos de Referéncia em Triagem Neonatal ou junto ao

laboratério que realiza o exame.
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Sabendo-se que todas as criangas que apresentam alteragdes no teste do
pezinho cdo automaticamente encaminhadas para os servicos de referencia para
cada doenga, onde sdo acompanhadas.

Sendo assim é importante que a familia saiba que o tratamento sé deve ser
interrompido sob orientacdo médica. Informando as pessoas sobre a importancia do
teste do pezinho, por meio da conscientizagao, da sensibilizagao.

As criangas néo tratadas precocemente sdo acometidas de retardo mental de
graus variaveis, retardo de crescimento, surdez e outros sintomas metabdlicos
graves.

Orientar bem os pais dos recém-nascidos, e tranquiliza-los, que o teste do
pezinho serve para detectar doencgas e garantir ao bebé a certeza de uma qualidade
melhor de vida.

Portanto é preciso que a familia compreenda que suas responsabilidades
com o sucesso da agao e com a prevencao das sequelas da doenga no seu recém-
nascido. Estas responsabilidades serdao informadas pelo médico e pela equipe
multidisciplinar, mas precisam ser continuamente reinteradas pelo profissional de
saude da atencgao basica do municipio.

E se a familia n&o cooperar em realizar o tratamento prescrito pelo médico,
todos os nossos esforcos nao terdo valido a pena. E possivelmente o recém-nascido
sofrera as sequelas da doenga na interrupcao do tratamento de qualquer uma das

patologias.
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4 ASSISTENCIA DA ENFERMAGEM NO TESTE DO
PEZINHO

Devido a tal importancia no diagndstico precoce de tais doengas na realizagao
do exame, é importante e necessaria a realizacdo de maneira correta da coleta do
material e uma melhor conscientizagdo as familias do procedimento que envolve
esta triagem neonatal, que por vezes recai sobre as ag¢des de responsabilidade da
enfermagem. Portanto a equipe de enfermagem tem participacdo importante e
intransferivel no Programa Nacional de Triagem Neonatal, porque € o profissional de
enfermagem quem mais tem contato com a mae e o recém-nascido (SILVA et al.,
2003).

Sendo assim o profissional designado como responsavel pela coleta em cada
posto € a pessoa que sera acionada pelo (servigo de referencia em triagem
neonatal) SRTN, toda vez que o contato com a familia se fizer necessario.
Geralmente é um profissional de enfermagem, cuja atividade € regulamentada por
legislagao especifica.

As equipes de enfermagem durante o pré-natal, nas unidades basicas de
saude, devem informar e orientar a gestante que, quando o seu bebé nascer fara um
exame chamado teste do pezinho, no qual serdo coletadas algumas gotinhas de
sangue do calcanhar do bebé, para uma prevencado de possiveis danos como
retardo mental e outros comprometimentos. A informagao deve ser realizada sendo
que é um exame gratuito e exigido por lei, portanto elas todos tem o direito ao
exame. Eles deverdao apresentar os resultados ao pediatra que acompanha a
crianga, que fara a transcricdo dos mesmos na carteira de vacinagao. Assim, a futura
mae ja estara informada e ciente de que devera exigir o exame quando seu filho
nascer (BOAS 2010).

A técnica correta de coleta das amostras de sangue para o teste do pezinho é
um procedimento de enfermagem. O profissional devera estar ciente do e por que ira
fazer essa coleta. Deve haver uma preocupacdo no preenchimento da ficha de
coleta, pois € nela que se encontram a informacgao necessaria sobre a crianga, e, se

houver caso de reconvocagao do bebé para nova coleta por resultado alterado ou
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erro técnico, a busca da mae sera mais rapida e eficiente. Realizar sempre o
preparo psicologico da mé&e e, se possivel, intervir para que ela participe do
momento da coleta (NUPAD, 1998).

4.1 Procedimento da coleta

ApOs o registro dos dados da coleta, deve-se fazer o aquecimento do pé do
recém-nascido. Primeiramente deve-se ferver agua, atingindo em meédia 53°C e
coloca-la em bolsa térmica que reduzira a temperatura para 44°C. Conferir com a
mao se a temperatura ndo esta muito excessiva. Manter o pé a ser aquecido coberto
com uma pega fina, podendo ser meia ou sapatinho. Dobrar a bolsa de modo a
envolver o pé, fixando-a com um garroteador de borracha ou elastico. Deixar a bolsa
de agua quente por 5 minutos sobre o pé, mantendo a crianga com o pé abaixo do
nivel do coragdo. O aquecimento prévio do pé do bebé leva a vasodilatacéo e,
consequentemente, a um aumento do fluxo sanguineo, que favorece a boa coleta
(BRASIL, 2002).

Este procedimento s6 devera ser realizado quando necessario e sob atenta
supervisdo de todos os passos, a fim de evitar queimaduras no pé da crianca. O
enfermeiro especialmente treinado, responsavel pela execuc¢ado do teste do pezinho
deve lavar as maos e calgar as luvas e em seguida pedir a pessoa responsavel pela
crianga que a coloque em decubito ventral em seu ombro (posicao de arroto) ou
inclinado (posicdo de amamentar), o profissional deve ficar sentado em frente as
costas da crianga e retirar a bolsa de agua quente realizando a anti-sepsia do
calcanhar da mesma com o algodéo ligeiramente umedecido no alcool a 70% e
aguardar a secagem massageando o pé do bebé até a area do calcaneo, ativando a
circulacdo, certificando-se de que o calcanhar esteja avermelhado (NUNES, 2009).

Aguardar a secagem completa do alcool, sendo que n&o é indicado a
realizagdo da pungao enquanto existir alcool, porque sua mistura com o sangue leva
a diluicdo da amostra e rompimento dos glébulos sangliineos (hemdlise). Nao é

indicado a utilizacdo de alcool iodado ou anti-séptico colorido, porque eles interferem
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nos resultados de algumas das analises. Siga as normas de anti-sepsia da
Comisséo de Controle de Infeccdo Hospitalar para evitar infecgéo local.

A escolha do local adequado da pungao € muito importante. Um procedimento
seguro evita possiveis complicagdes. A puncado deve ser executada numa das
laterais da regido plantar do calcanhar, locais com pouca possibilidade de se atingir
0 0SS0, que caso fosse atingido, poderia levar as complicagdes mencionadas, como
mostradas na figura 2. Evite o uso de agulhas, pois elas podem atingir estruturas
mais profundas do pé como o0ssos ou vasos de maior calibre, além de provocarem
um sangramento abundante que dificulta a absorgédo pelo papel, sendo este outro
motivo muito frequente de devolugdo de amostras por coleta inadequada.

.J

Figura 2: Procedimento da coleta de sangue para a realizagdo do teste do

pezinho
FONTE: CARVALHO,Francimeiry, 2009

Um procedimento eficiente ira prevenir a re-coleta por devolugao de amostra
inadequada e, consequentemente, evitar transtornos de localizagdo da familia para
agendamento de nova coleta (BRASIL, 2002).

De acordo com Costa (2003), a puncao é feita com a penetragcdo de uma

lanceta em uma das regides plantares do calcanhar em um movimento unico e firme
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e logo apos realiza-se um movimento de rotagdo para esquerda e direita. A primeira
gota de sangue deve ser desprezada. Atentar para ndo comprimir excessivamente o
pé do bebé, evitando desta forma a hemdlise.

Apods a pungéao deixar o sangue pingar no papel filtro, observando os circulos
e o preenchimento completo nos dois lados do papel. Assim que a gota de sangue
pingar, movimentar o papel para auxiliar o preenchimento total do circulo e para
evitar excesso local de sangue, no caso pingar gota sobre gota como podemos ver
na figura 3 . Deve-se ter o cuidado para nao coagular a gota no pé ou no papel filtro
diz Mattozo (2005). Caso n&o sejam obtidas gotas suficientes apds todas as

manobras recomendadas, pegar outra lanceta e puncionar outro ponto do mesmo

pé.

Recém-nascido e o preenchimento do cartdo de analise.
FONTE: FLORENCO,Marcia,2010

N&o é indicado retornar um circulo ja coletado no sangramento para
completar areas mal preenchidas. A superposigdo de camadas de sangue interfere
nos resultados dos testes.

Se houver interrupcédo no sangramento, aproveite o momento de troca de
circulo para massagear novamente a regidao do calcanhar com algodao levemente
umedecido com alcool para ativar novamente a circulagdo. Nado se esqueca de
esperar a secagem completa do alcool do calcanhar do bebé, antes de reiniciar a
coleta no outro circulo do papel filtro. Jamais vire o papel para fazer a coleta dos

dois lados. E necessario que o sangue atravesse toda a camada do papel até que
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todo o circulo esteja preenchido com sangue de forma homogénea. Apds cada
puncao deve-se desprezar a lanceta em local apropriado (BRASIL, 2004).

Apobs a coleta e o preenchimento do cartdo, deve-se observar visualmente ou
com o papel contra a luz, para ter certeza de que o sangue passou para o outro
lado, evitando assim a insuficiéncia de material (BRASIL, 2004).

Ao término do procedimento o local da pung&o sera comprimido com algodao
ou gaze para estancar o sangramento, ndo havendo a necessidade de se fazer
curativo.

Terminada a coleta, as amostras devem ser colocadas em uma prateleira a
temperatura ambiente por trés horas de maneira isolada e em posigdo horizontal,
como mostra a figura 4. Quando as amostras estiverem completamente secas no
papel filtro, sdo colocadas em um envelope e enviadas para analise no laboratério
credenciado pelo SUS (Sistema unico de Saude). Caso essas amostras nao forem
enviadas ao laboratério logo apdés a secagem completa das mesmas, podem ser
empilhadas (processo de acondicionamento), neste caso, recomenda-se a
preservagdo das amostras em geladeira, no meio ou parte baixa, dentro de um
recipiente tampado em uma caixa de isopor ou de plastico, cobrindo-se os

envelopes com uma toalha de papel para reter a umidade (BRASIL, 2004).

Fg 58 I L et

) -

Fay

Figura 4 Coleta de sangue e acondicionamento do mesmo sobre o cartao
FONTE:FAIOLI,Elder,2008
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Apo6s o procedimento, destacar o informativo destinado aos pais da ficha de
coleta e entregar a mae, reforgar a importancia do exame e orienta-la a buscar o
resultado dentro de 15 dias, na secretaria da maternidade ou da unidade de saude
onde foi efetuada a coleta, para apresenta-lo ao médico. Caso o resultado seja
positivo para alguma doencga prevista no (Programa Nacional de Triagem Neonatal)
PNTN, o laboratorio responsavel faz uma busca ativa para localizar o bebé e realizar
uma segunda coleta para o exame urgente de confirmagdo e diagndstico final
(BRASIL, 2006).

O papel da enfermagem no teste do pezinho é extremamente importante e
necessario, desde a informagao as mées até a volta delas na busca do resultado do
exame. No entanto, para que o PNTN tenha éxito, atingindo o seu maior objetivo,
que é a prevengao das sequelas, faz-se necessario um trabalho de base. Em um
primeiro momento, a enfermagem, interagindo com as futuras maes ainda no pré-
natal, com os familiares e até com as comunidades, informando as pessoas sobre a
importancia do teste do pezinho, por meio da conscientizagdo, da sensibilizagao,
pois, segundo Mazza (1998), € no processo de interagao entre seres humanos que a
enfermagem se desenvolve.

De acordo com Marton (2002), a enfermagem, é como um conjunto de acgdes
interativas entre pessoas, visando ao bem-estar do outro em toda a sua
complexidade, por meio de atitudes humanizadas de prevencdo, cuidado e
educacgao, por agdes simples e rotineiras como a coleta de sangue para o teste do
pezinho, ajudar criangas portadoras de doengas congénitas a atingirem um futuro
mais promissor, evitando que seu desenvolvimento normal seja interrompido ou
retardado. Existem ainda outros fatores que devem ser observados pelos
profissionais de enfermagem no momento da coleta. E muito importante, por
exemplo, que o profissional coloque-se no lugar da mée e principalmente do recém-
nascido, procurando sempre desenvolver a técnica de maneira correta, com uma
concepgao humanizada para "o cuidar", visando o bem-estar e o conforto do
paciente e ndo o que € mais facil e mais cobmodo para si, a fim de evitar sequelas
irreparaveis na crianga, destaca SILVA et al., (2003).

Todos os profissionais de saude que tém contato com o publico alvo devem
disponibilizar informagdes corretas e completas sobre o Teste do Pezinho. Segundo
Silva (2003), sédo os profissionais da enfermagem os responsaveis pela orientagao e

divulgacéo das informagdes relativas.
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Os profissionais envolvidos no processo da Triagem neonatal, devem se
esforgcar ao maximo para atender as necessidades de aprendizagem a assimilagéo
da populacdo, adotando maneiras mais faceis de conscientizar o publico alvo.
Aquecer sempre o pezinho do bebé com bolsa de agua morna ou compressa morna,
para melhor obtengcdo do sangue, fazer anti-sepsia no local correto do pé, com o
algodao ligeiramente umedecido no alcool 70%, puncionar com lanceta estéril e
descartavel num movimento unico e firme, desprezar sempre a primeira formacao de
gota de sangue, ndao comprimir demasiado, evitando a hemdlise e iniciar a coleta,
deixando sempre o sangue pingar no papel filtro, observando os circulos e o
preenchimento completo nos dois lados do papel.

O papel da Enfermagem no PNTN (Programa Nacional de Triagem Neonatal),
“Teste do Pezinho” é extremamente importante e necessario desde a informacéao as
maes até a volta delas na busca do resultado do exame. E preciso que o profissional
de enfermagem se conscientize do seu papel como agente multiplicador de
informacgdes e orientagdes no trabalho preventivo da Saude Mental.

Os profissionais de saude, através da assisténcia, da educagao para a saude
e do encaminhamento, contribuem para que as maes busquem caminhos e meios
para o atendimento adequado os seus filhos.

Os profissionais de saude, em especial os enfermeiros, ao orientar as maes a
respeito da finalidade do teste, devem enfatizar seus beneficios, especificando a
prevencao de agravos.

Na area da saude, em especial na enfermagem, a educagédo permanente é
um instrumento importante para inserir o profissional no cenario de mudangas. A
qual deve ser entendida como um processo amplo que percorre toda a vida do
individuo, garantindo o acesso ao conhecimento, propiciando o desenvolvimento
profissional e pessoal, bem como a melhoria na qualidade da assisténcia,
respaldada pela sistematizacdo e humanizacdo no processo assistencial da

enfermagem.
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CONSIDERAGOES FINAIS

Com este estudo descrevemos a historia do Teste do Pezinho no Brasil e
também na América - latina que teve inicio do ano de 1976. Abordamos também a
importancia da coleta correta para o rapido diagnostico de algumas possiveis
doencas que possam trazer sequelas irreversiveis para crianca.

Este trabalho teve por finalidade colaborar na orientagéo dos profissionais de
enfermagem em relagado a importancia da Triagem Neonatal e a sua Prevengao de
doengas genéticas que poderdo causar disturbios graves, pois sdo estes
profissionais que acompanharéo a gestante até o nascimento do bebé.

E importante também esclarecer que as doencas triadas diagnosticadas pelos
Programas de Triagem Neonatal, sdo devidamente encaminhadas para o tratamento
ideal, evitando o agravamento do estado clinico e melhorando a qualidade de vida
dos afetados.

Sabe-se que cabe ao profissional de enfermagem informar aos pais os
resultados o mais breve possivel, para que o tratamento inicie rapidamente, caso a
crianga seja diagnosticada com algumas das patologias.

Algumas doengas devem ser prestadas sempre que possivel e da forma mais
adequada, para que juntos, mée e profissional de saude, alcancem através de uma
unica diretriz a manutencido da saude e, consequentemente, a prevencao de
agravos e uma melhoria da qualidade de vida da populagéao infantil.

Neste estudo abordamos informacdes sobre a compreensdo que os pais e
cuidadores tém acerca do teste do pezinho como importante elemento na

identificacdo e na prevencgao de consequéncias de doengas crdnicas na infancia
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